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Введение. Спинальная мышечная атрофия (СМА) – тяжелое редкое заболевание, которое в последние годы широ‑
ко обсуждается. Достижения этиопатогенетической терапии и социальная значимость болезни (детская популяция, 
высокая смертность), стоимость лечения привлекли внимание общественности и правительства, что среди прочего 
привело к формированию отдельного направления с созданием фонда по финансированию лечения пациентов  
с орфанными болезнями. 
Цель исследования – провести анализ социально‑экономической эффективности массового неонатального скри‑
нинга на СМА в Российской Федерации. 
Материалы и методы. Проведено анкетирование пациентов (их родителей) и врачей. Изучены действующие клини‑
ческие рекомендации и стандарт медицинской помощи детям при СМА. Стоимость лекарственных препаратов взята 
из Государственного реестра предельных отпускных цен. Для препаратов, не входящих в Перечень жизненно необхо‑
димых и важнейших лекарственных препаратов, использовалась информация о стоимости из данных о закупках. 
Результаты. Социально‑экономическое бремя СМА на выявленных пациентов составило порядка 3 994 289 548 руб.  
в год до введения скрининга. Затраты на внедрение массового неонатального скрининга составят около 679 224 000 руб. 
в год. При этом своевременное выявление болезни благодаря неонатальному скринингу и назначенное эффектив‑
ное лечение позволяют снижать затраты на специализированную и паллиативную помощь на 54 073 271 руб., 
прямые немедицинские затраты на 88 137 423 руб., а также непрямые затраты на 154 197 900 руб. в год, что в со‑
вокупности составляет >7 % от рассчитанного бремени СМА. 
Выводы. Введение массового скрининга приведет к ежегодному выявлению пациентов и увеличению их числа  
с текущих значений до реальной величины распространенности при регистрации больных с более легкими форма‑
ми СМА. Потребность в лекарственном обеспечении препаратами и медицинской помощи в целом возрастает.  
При этом дети со СМА не будут умирать в ранние годы жизни, их выживаемость, продолжительность жизни увели‑
чатся, улучшится качество жизни, снизится младенческая смертность, что является основной задачей неонаталь‑
ного скрининга и одной из целей национального проекта «Здравоохранение».

Ключевые слова: спинальная мышечная атрофия, скрининг новорожденных, анализ затрат, редкие болезни, ор‑
фанные лекарственные препараты, лекарственное обеспечение, здравоохранение, финансирование, бюджет
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Background. Spinal muscular atrophy (SMA) is a severe rare disease that has been widely discussed in recent years. 
Achievements in etiopathogenetic therapy and the social significance of the disease (child population, high mortality), 
the cost of treatment attracted the attention of the public and the goverment, which, among other things, led to the for‑
mation of a separate area with the creation of a fund to finance the treatment of patients with orphan diseases.
Aim. To conduct an analysis of the socio‑economic efficiency of mass neonatal screening for SMA in the Russian Fed‑
eration. 
Materials and methods. A survey of patients (their parents) and doctors was conducted. The current clinical guidelines 
and the standard of medical care for children with SMA were studied. The cost of medicines is taken from the State 
Register of Maximum Selling Prices. If the drug is not included in the List of Vital Essential and Necessary Drugs, cost 
information from the procurement data is used. 
Results. The socioeconomic burden of SMA on identified patients was about 3,994,289,548 rubles per year prior  
to screening. The very introduction of mass neonatal screening will amount to about 679,224,000 rubles in year. At the same 
time, a disease detected in a timely manner due to neonatal screening and timely prescribed effective treatment can 
lead to a reduction in the cost of specialized and palliative care by 54,073,271 rubles, direct non‑medical costs  
by 88,137,423 rubles, and indirect costs by 154,197,900 rubles per year, which together is more than 7 % of the calcu‑
lated burden of SMA.
 Conclusion. The introduction of mass screening will lead to the fact that the number of annually detected patients will 
increase from current values to the actual value of the prevalence when registering patients with milder forms of SMA. 
The need for drug supply with drugs and medical care in general will increase. At the same time, children diagnosed 
with SMA will not die in the early years of life, their survival rate, life expectancy will increase, the quality of life will 
improve, infant mortality will decrease, which is the main task of neonatal screening and one of the goals of the Nation‑
al Healthcare Project.

Keywords: spinal muscular atrophy, newborn screening, cost analysis, rare diseases, orphan drugs, drug coverage, health 
care, funding, budget

For citation: Komarov I.A., Malakhova A.R., Vasilyeva T.P. et al. Socioeconomic efficiency of neonatal screening  
for spinal muscular atrophy in the Russian Federation. Nervno‑myshechnye bolezni = Neuromuscular Diseases 
2023;13(3):25–32. (In Russ.). DOI: 10.17650/2222‑8721‑2023‑13‑3‑25‑32

Введение
Спинальная мышечная атрофия (СМА) – тяжелое 

редкое заболевание, которое в последние годы широко 
обсуждается. Достижения этиопатогенетической тера-
пии и социальная значимость болезни (детская попу-
ляция, высокая смертность) [1–3], высокая стоимость 
лечения привлекли внимание общественности и выс-
шего руководства страны, что среди прочего привело  
к формированию отдельного направления с созданием 
фонда по финансированию лечения пациентов с орфан-
ными болезнями.

С 2006 г. в Российской Федерации (РФ) проводился 
неонатальный скрининг на 5 генетических заболеваний: 
муковисцидоз, фенилкетонурию, врожденный гипотире-
оз, адреногенитальный синдром и галактоземию [4].  
С января 2023 г. в РФ внедрен расширенный неонатальный 
скрининг на 36 заболеваний, включая СМА. По рас- 

пространенности СМА находится на 2-м месте среди  
редких болезней после муковисцидоза [5], предположи-
тельная частота болезни составляет 1 случай на 7980 но-
ворожденных. В настоящее время в РФ для этиопатоге-
нетической терапии используются препараты нусинерсен 
(Спинраза; зарегистрирован в 2019 г.), рисдиплам (Эврис-
ди; зарегистрирован в 2020 г.) и препарат для генозаме-
стительной терапии онасемноген абепарвовек (Золгенсма; 
зарегистрирован в 2021 г.).

Анализ социально-экономического бремени СМА 
в РФ был проведен А.С. Колбиным и соавт. в 2020 г. 
[6]. В 2023 г. были утверждены новые клинические 
рекомендации, вступила в силу новая Программа  
государственных гарантий, произошли изменения  
в ценах на лекарственные препараты, что в совокуп-
ности потребовало обновленного анализа расчетных 
значений. 
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Цель настоящего исследования – провести анализ 
социально-экономической эффективности массового 
неонатального скрининга на СМА в РФ. 

Материалы и методы
В рамках исследования выполнен опрос фокус-

групп, включающих родителей пациентов с разными 
типами СМА в возрасте до 18 лет, находящихся под 
патронажем благотворительного фонда «Семьи СМА», 
методом анкетирования с использованием опросников 
PedsQl 4 «Информация о семье» (“Family Form”)  
и врачей, имеющих опыт работы с пациентами со СМА 
на региональном и федеральном уровнях. Изучены 
действующие клинические рекомендации [7], опубли-
кованные в соответствующем рубрикаторе Министер-
ства здравоохранения РФ, стандарт медицинской по-
мощи детям при СМА [8], а также тарифное соглашение 
г. Москвы [9], использованное для расчета, поскольку 
оно содержит относительно полный перечень услуг, 
процедур, врачебных и диагностических мероприятий. 
Также учтено, что большинство пациентов получают 
лечение именно в столице. Стоимость лекарственных 
препаратов взята из Государственного реестра предель-
ных отпускных цен [10] как единого открытого источ-
ника зарегистрированных цен на препараты из Перечня 
жизненно необходимых и важнейших лекарственных 
препаратов. При отсутствии препарата в Перечне ис-
пользовалась информация о стоимости из данных  
о закупках [11]. 

Российский пациентский реестр СМА ведется  
с 2014 г. Анализ динамики пополнения реестра показал, 
что в среднем в год появляется 180 пациентов со СМА 
разных типов (предположительная частота болезни – 
1:7980 новорожденных) [12]. Затраты на диагностику 
и лечение складываются из стоимости медицинских 
услуг, взятых из клинических рекомендаций [7] и стан-
дарта медицинской помощи детям при СМА [8]. Сто-
имость медицинских услуг взята из Тарифного согла-
шения 2023 г. [9]. 

При распределении больных СМА по типам забо-
левания в настоящем исследовании были проанализи-
рованы данные пациентов с I–III типами СМА. Это 
связано с тем, что на долю пациентов со СМА IV типа 
в настоящее время приходится всего 0,4 %, по данным 
фонда «Семьи СМА» [12] и проведенных опросов.  
На момент проведения опроса в реестре было зареги-
стрировано 1 183 больных, из них у 20 % диагностиро-
вана СМА I типа, у 45 % – СМА II типа, у 35 % – СМА 
III типа. Таким образом, при допущении, что в год 
диагностируется 180 случаев СМА, при расчетах ис-
пользовалась следующая структура пациентов:  
36 с I типом, 81 со II типом и 63 с III типом СМА. 

Также установлено распределение пациентов отно-
сительно лекарственной терапии: 73 % пациентов по-
лучают терапию, 25 % не получают и 2 % в ней не нуж-
даются. Среди получающих терапию 56 % принимают 

нусинерсен, 36 % – рисдиплам, и у 8 % введен онасем-
ноген абепарвовек. По данным опроса родителей па-
циентов со СМА, рассчитано, что в 180 семьях всего 
158 неработающих родителей. 

В рамках исследования проведены расчеты ниже-
перечисленных видов затрат [13–17]:

1) прямые медицинские затраты:
 – массовый неонатальный скрининг новоро-
жденных в РФ;

 – диагностика СМА;
 – диагностика осложнений СМА;
 – специализированная медицинская помощь;
 – паллиативная помощь;
 – лекарственная терапия;

2) прямые немедицинские затраты:
 – выплаты пенсий и пособий;

3) непрямые затраты:
 – недополученный валовой внутренний продукт.

Результаты 
Прямые медицинские затраты. Стоимость диагности-

ки СМА согласно сведениям о ее составляющих, взятых 
из клинических рекомендаций и стандарта медицинской 
помощи, составила на 1 пациента около 10 956 руб.,  
или 1 972 163 руб. в год на 180 пациентов.

Всем пациентам помимо основного диагностиче-
ского исследования необходим постоянный монито-
ринг развития сопутствующих осложнений. Далее 
проанализирована стоимость диагностики осложне-
ний, которая составила в год на анализируемую выбор-
ку в зависимости от типа СМА 1 660 904 руб.

Исходя из данных, опубликованных ранее [6], сред-
няя стоимость стационарного лечения в год для паци-
ентов со СМА I типа составляет 359 370 руб., для паци-
ентов со СМА II и III типов – 231 308 руб. в год. Общая 
стоимость стационарного лечения в год для всей груп-
пы диагностированных пациентов – 46 245 677 руб. 

Стоимость стационарного лечения по причинам 
осложнений СМА составляет порядка 44 475 руб.  
для СМА I типа и 11 487 руб. для пациентов со СМА  
II и III типов с учетом частоты госпитализаций и коли-
чества вызовов скорой медицинской помощи на 1 па-
циента в случае экстренной госпитализации [6]. Для 
180 новых выявленных пациентов в год стоимость ста-
ционарного лечения по причинам осложнений СМА 
составляет 3 255 185 руб. в год. 

Годовые затраты на паллиативную помощь с учетом 
допущений составляют около 49 325 руб. в год на па-
циента; 100 % пациентов со СМА I типа и 70 % со СМА 
II типа нуждаются в паллиативной помощи [6]. Таким 
образом, затраты на паллиативную помощь с учетом 
распределения по типам СМА и числа вновь выявлен-
ных пациентов составляют 4 572 409 руб. в год. 

Лекарственная терапия. С учетом средней курсовой 
дозы лекарственных препаратов, представленных в стан-
дарте медицинской помощи детям при СМА [8], и данных 
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о стоимости и частоте назначения лекарственная тера-
пия (без учета патогенетической и генозаместительной) 
составляет для анализируемой популяции 392 580 руб. 
в год. 

Выполнен анализ затрат на патогенетическую и ге-
нозаместительную лекарственную терапию. На момент 
проведения исследования в Перечень жизненно необ-
ходимых и важнейших лекарственных препаратов вхо-
дили 2 зарегистрированных для лечения СМА лекарст-
венных препарата: нусинерсен и рисдиплам [10], для 
которых имелись зарегистрированные цены в Государ-
ственном реестре предельных отпускных цен. На пре-
парат онасемноген абепарвовек имелись данные о сто-
имости закупок. 

В первую очередь выполнен расчет стоимости лечения 
лекарственным препаратом рисдиплам [18]. На момент 
проведения данного исследования стоимость на лекарст-
венный препарат рисдиплам составляла около 605 605 руб. 
[10]. С учетом распределения пациентов между весовыми 
группами – от 2 мес до 2 лет, от 2 лет с массой тела <20 кг 
и от 2 лет с массой тела >20 кг – установлено, что на пато-
генетическую терапию пациентов препаратом рисдиплам 
необходимо 711 552 874 руб. в год.

Далее рассчитали стоимость лечения препаратом 
нусинерсен [18]. На момент проведения настоящего 
исследования стоимость препарата составляла порядка 
5 138 691 руб. [10]. Для того, чтобы учесть потенциальное 
снижение стоимости лечения начиная со 2-го года тера-
пии, с учетом того, что в настоящей работе проводится 
анализ затрат за 1 год, проведен расчет средней стоимости 
лечения 1-го и последующего годов. В результате средняя 
стоимость лечения препаратом Спинраза в год составля-
ет 23 124 109 руб. С учетом анализируемой популяции 
стоимость терапии составляет 1 882 302 433 руб. в год. 

Для расчета стоимости терапии препаратом онасем-
ноген абепарвовек использованы данные с официаль-
ного сайта государственных закупок и сведения о по-
требности [11, 13–14]. В результате установлено, что для 
лечения 10 пациентов необходимо 1 100 000 000 руб. 

Прямые немедицинские затраты. В настоящем ис-
следовании учтены такие социальные выплаты, как 
ежемесячная компенсационная выплата неработаю-
щему члену семьи трудоспособного возраста, ухажи-
вающему за ребенком-инвалидом, который при этом 
не получает пособие по безработице [19], налоговый 
вычет, размер основного пособия, ежемесячно выпла-
чиваемого ребенку-инвалиду. В результате подсчитано, 
что с учетом трудоустройства родителей суммарно  
на социальные пособия и пенсии по инвалидности в 
год требуется 75 627 497 руб.

Право на выплату пособий по временной нетрудо-
способности при необходимости осуществления ухода 
за больным членом семьи имеет каждый работающий 
родитель либо опекун ребенка-инвалида со СМА.  
По данным опроса родителей пациентов из фонда «Семьи 
СМА», в среднем такой работник пропускает 26 рабочих 

дней по причине болезни ребенка (из расчета на всех 
работающих и неработающих родителей). С учетом раз-
мера дневного заработка [20], данных опроса о трудо-
устройстве родителей затраты на пособия по временной 
нетрудоспособности в год составят 12 509 926 руб.

Непрямые затраты. Недополученный (упущенный) 
вклад в валовой внутренний продукт. В результате про-
веденных опросов установлено, что в среднем уход  
за больным ребенком осуществляет один из родителей. 
С учетом того, что средняя заработная плата в РФ  
по данным за IV квартал 2022 г. [20] составила 2 347 руб. 
в день, недополученный (упущенный) вклад в валовой 
внутренний продукт для изучаемой популяции соста-
вил 154 197 900 руб. в год.

Таким образом, на основании проведенного ана-
лиза затрат получены следующие результаты, представ-
ленные в таблице. 

Расчет затрат на cкрининг проведен с использова-
нием данных официальной статистики Росстата [21]  
о численности новорожденных в РФ в 2022 г. Стоимость 
отечественного лабораторного анализа на СМА методом 
полимеразной цепной реакции с последующим анали-
зом кривой плавления с учетом закупочной стоимости 
реактивов и расходных материалов и трудовых затрат 
медицинского персонала, по данным ФГБНУ «Медико-
генетический научный центр им. акад. Н.П. Бочкова», 
составляет 520 руб. на пациента для массового скри-
нинга. По данным Росстата [21], в 2022 г. в России 
число родившихся живыми в течение календарного 
года составило 1 306 200, что предусматривает при про-
ведении массового скрининга новорожденных на СМА 
в рамках всей страны предстоящие затраты в размере 
679 224 000 руб. 

При этом неправильно думать, что данная сумма 
будет «добавлена» к текущим затратам. С одной сторо-
ны, введение массового скрининга приведет к тому, 
что число ежегодно выявляемых пациентов увеличит-
ся со 180 до реальной величины распространенности.  
С другой стороны, своевременно выявленное заболева-
ние и вовремя назначенное эффективное лечение могут 
привести к снижению затрат [22–31] на специализиро-
ванную и паллиативную медицинскую помощь из рас-
чета на анализируемую популяцию на 54 073 271 руб., 
прямых немедицинских затрат на 88 137 423 руб., а так-
же непрямых затрат на 154 197 900 руб., что в совокуп-
ности составляет >7 % от текущего бремени СМА. 

 Допущения исследования. Чувствительность теста 
в рамках скрининга составляет 99 %, в исследовании 
сделано допущение об отсутствии ложноположитель-
ных и ложноотрицательных результатов. 

В будущем число пациентов, не получающих ле-
карственную терапию, может уменьшиться благодаря 
расширению доступности лекарственных препаратов  
в рамках деятельности фонда «Круг добра». Таким обра-
зом, после введения расширенного неонатального 
скрининга, с поступлением новых данных о числе 



29

Нервно-мышечные Б О Л Е З Н И
Neuromuscular DISEASES 3’

20
23

ТО
М

 13
    

VO
L.

 13

29

Оригинальные исследования | Original reports

пациентов, получающих патогенетическую и этиопа-
тогенетическую терапию, и изменении стоимости ле-
карственных препаратов и индексации затрат на соци-
альные услуги, в будущем потребуется перерасчет 
социально-экономического бремени СМА. Новые ус-
ловия ведения пациентов позволят оценить затраты на 
специализированную медицинскую помощь пациентам 
со СМА, специализированную медицинскую помощь 
по причинам осложнений СМА, необходимость в пал-
лиативной помощи и непрямые расходы. 

В расчетах прямых немедицинских затрат не учиты-
вались региональные социальные доплаты, так как сред-
ний расчет материального обеспечения ребенка-инвалида 
превышает величину прожиточного минимума в РФ.

Выводы 
1. Социально-экономическое бремя СМА на выяв-

ленных пациентов составляло порядка 3 994 289 548 руб. 
в год до введения скрининга. Затраты на само  внедре-
ние массового неонатального скрининга составят око-
ло 679 224 000 руб. в год. 

2. Своевременно выявленное заболевание и вовре-
мя назначенное эффективное лечение могут привести  
к снижению затрат на специализированную и паллиатив-
ную медицинскую помощь из расчета на анализируемую 
популяцию на 54 073 271 руб., прямых немедицинских 
затрат на 88 137 423 руб., а также непрямых затрат  
на 154 197 900 руб. в год, что в совокупности составля-
ет >7 % от рассчитанного годового бремени СМА. 

3. Введение массового скрининга приведет к еже-
годному увеличению числа выявляемых пациентов  
с текущих значений (180 детей) до реальной величины 
распространенности при регистрации пациентов  
с более легкими формами СМА. Возрастет потребность 
в лекарственных препаратах и медицинской помощи 
в целом.

4. При этом дети с диагнозом СМА не будут умирать 
в ранние годы жизни, их выживаемость и продолжи-
тельность жизни увеличатся, улучшится качество жизни, 
снизится младенческая смертность, что является основ-
ной задачей неонатального скрининга и одной из целей 
национального проекта «Здравоохранение». 

Результаты анализа затрат до введения скрининга для новых выявленных пациентов со спинальной мышечной атрофией в год

Results of cost analysis before the introduction of screening for newly identified patients with spinal muscular atrophy per year

Затраты 
Expenses

Стоимость из расчета на 1 год 
на новых выявленных пациентов, руб. 

Cost based on one year for newly identified 
patients, RUB

Диагностика СМА 
Diagnosis of SMA

1 972 163

Диагностика осложнений СМА 
Diagnosis of complications of SMA

1 660 904

Специализированная медицинская помощь по причинам СМА 
Specialized care for causes of SMA 

46 245 677

Специализированная медицинская помощь по причинам осложнений СМА 
Specialized care for causes of SMA complications

3 255 185

Паллиативная помощь 
Palliative care

4 572 409

Лекарственная терапия  
Drug therapy

3 694 247 887

Затраты на социальные пособия и пенсию по инвалидности 
Social security and disability pension costs

75 627 497

Затраты на пособия по временной нетрудоспособности 
Temporary disability benefits costs

12 509 926

Упущенный вклад в валовой внутренний продукт 
Forgone contribution to gross domestic product

154 197 900

Итого
Total 3 994 289 548

Примечание. СМА – спинальная мышечная атрофия.  
Note. SMA – spinal muscular atrophy. 
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