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Уважаемая Аружан! Департамент охраны здоровья матери и ребенка Министерства 
здравоохранения Республики Казахстан, рассмотрев обращение касательно скрининга детей на 
муковисцидоз и реализации Дорожной карты по внедрению новых стандартов диагностики и 
лечения редких заболеваний у детей в Республике Казахстан на 2019-2020 года (далее – 
Дорожная карта), сообщает следующее. Касательно проведения скрининга на муковисцидоз В 
2017-2018 года в рамках пилотного проекта в котором участвовали 2 родильных дома города 
Алматы и Алматинской области проведен скрининг новорожденных на муковисцидоз. Следует 
отметить, что методика проведения скрининга основана на исследовании уровня фермента 
поджелудочной железы – иммунореактивного трипсина (далее – ИРТ). Ввиду того, что 
повышение уровня фермента возможно при многих состояниях, для подтверждения диагноза 
требуются повторные исследования ИРТ и эта диагностика специфична только в период 
новорожденности (на 5-6 день жизни). Далее повышение уровня ИРТ будет обусловлено 
различными факторами, не связанными с каким-либо заболеванием. По результатам пилотного 
проекта из 12,5 тысяч новорожденных заболевание выявлено у 1 ребенка. В этой связи, вопрос 
экономической целесообразности проведения неонатального скрининга на муковисцидоз 
остается на сегодня открытым. Справочно: неонатальный скрининг показал свою эффективность 
в европейских странах, где наблюдается высокая распространенность мутаций гена CFTR и 
частота муковисцидоза составляет 1:2500 – 1:3000 новорожденных. Вместе с тем, «золотым 
стандартом», подтверждающим диагноз муковисцидоза, является определение хлоридов в 
потовой жидкости (международный стандарт). Во всем мире это исследование проводят уже при 
выявлении клинических признаков муковисцидоза, либо при повышении уровня ИРТ при 
повторных исследованиях у новорожденных детей. То есть, использование методики для 
широких скрининговых исследований не считается целесообразным. Согласно клиническому 
протоколу «Муковисцидоз», одобренного Объединенной комиссией по качеству медицинских 
услуг Министерства здравоохранения Республики Казахстан от «19» апреля 2019 года (Протокол 
№63) потовая проба входит в перечень основных лабораторных исследований и включена в 
приказ и.о. Министра здравоохранения Республики Казахстан от 30 октября 2020 года № ҚР ДСМ-
170/2020 «Об утверждении тарифов на медицинские услуги, предоставляемые в рамках ГОБМП и 
в системе ОСМС». Касательно реализации Дорожной карты В рамках реализации Дорожной 
карты по внедрению новых стандартов диагностики и лечения редких заболеваний у детей в 
Республике Казахстан разработаны ряд методических рекомендаций, клинических протоколов 
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диагностики и лечения заболеваний, проведено обучение специалистов, совершенствована 
организация оказания медицинской помощи детям с редкими патологиями. Подробное 
исполнение Дорожной карты прилагается (информация по состоянию на 2020 год). 
Одновременно сообщаем, что координация за реализацией мероприятий Дорожной карты была 
закреплена за Научным центром педиатрии и детской хирургией, мониторинг осуществлялся 
Департаментом организации медицинской помощи Министерства здравоохранения Республики 
Казахстан. Приложение: 22 листа.
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цифровой подписи» равнозначен документу на бумажном носителе.


