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Состояние здоровья населения яв-
ляется одним из важных показателей 
благополучия общества. Измерить 
величину груза болезней в челове-
ческих популяциях нелегко, но это 
необходимо: такие оценки позволяют 
определить приоритеты для здраво-
охранения, помочь в установлении 
актуальных исследований в области 
медицины; обеспечить критерий для 
определения конечных результатов 
вмешательства; оценить программы 
и планирование деятельности служб 
здравоохранения. В любой группе на-
селения приоритеты в медицинской 
сфере, касающиеся генетического 
компонента заболевания, зависят от 
частоты соответствующих наруше-
ний, ущерба, наносимых здоровью 
людей, возможностей профилактики 
и лечения, имеющихся ресурсов и 
инфраструктуры здравоохранения. 
Нарушения, имеющие генетический 
компонент, могут быть любой степени 
тяжести и возникают в любой период 
жизни. Однако те из них, которые при-
сутствуют с самого рождения, могут 
вызвать раннюю смерть или пожиз-
ненную неполноценность. Снизить 
влияние патологии на смертность, 
инвалидность и репродуктивную пол-
ноценность можно только в 30% моно-
генных нарушений. 

При многих заболеваниях не сущес-
твует эффективного лечения, в том 
числе при наследственной мозжечко-
вой атаксии и миотонической дистро-
фии. Для того, чтобы предотвратить 
реальный рост распространенности 
наследственного заболевания в по-
пуляции, наиболее эффективным яв-
ляется пренатальная диагностика с 
применением молекулярно-генетичес-

ких методов. Например, в Великобри-
тании, где с момента открытия мута-
ции миотонической дистрофии была 
начата ее пренатальная диагностика, 
в течение последних 7 лет в семьях 
не было ни одного повторного случая 
рождения младенца с мутацией [1]. 

В мире существуют методы ДНК-
диагностики широкого круга наследс-
твенных болезней. В Российской Фе-
дерации ДНК- диагностика внедрена 
в основном в научно-исследователь-
ских институтах медицинской генетики 
гг. Москва, Санкт-Петербург, Томск, в 
специализированных Центрах гемато-
логии и онкологии. Молекулярно-гене-
тическая диагностика наследственных 
болезней и пренатальная диагностика 
на базе медико-генетической консуль-
тации (МГК) в практической медицине 
осуществлена впервые в Республике 
Саха (Якутия) – в РБ№1-НЦМ, где про-
водится бесплатная ДНК- диагностика 
5 наследственных болезней: спиноце-
ребеллярной атаксии 1 типа, миотони-
ческой дистрофии, Шарко-Мари-Тус 
1А типа, псевдомиодистрофии Дюшен-
на, гемофилии А [2]. Причинами, побу-
дившими внедрение ДНК технологии 
и инвазивной пренатальной диагнос-
тики в практической медицине РС(Я), 
являются широкое распространение 
некоторых наследственных болезней 
в республике (спиноцеребеллярная 
атаксия 1 типа и миотоническая дист-
рофия, невральная амиотрофия Шар-
ко-Мари-Тус и др.), отдаленность от 
федеральных генетических центров, 
материальная необеспеченность се-
мей с наследственной патологией для 
выезда с целью молекулярно-гене-
тической, пренатальной диагностики 
плода в федеральные центры (гг.Мос-
ква, Санкт-Петербург, Томск). 

Профилактика наследственных 
заболеваний в пораженных семьях 
чрезвычайно актуальна как с меди-
ко-социальных и морально-этических 
позиций, так и с экономических. Для 
государства и семьи существенно эф-
фективнее и дешевле тратить деньги 
на пренатальное тестирование и пре-
дотвратить рождение ребенка, унас-
ледовавшего мутацию, чем в течение 

всей жизни обеспечивать инвалида с 
тяжелым мультисистемным заболева-
нием пенсионным пособием, уходом и 
профессиональной медицинской по-
мощью. Эффективность ДНК-диагнос-
тики изучена для 4 наследственных 
заболеваний (муковисцидоз, мышеч-
ная дистрофия Дюшенна, миотони-
ческая дистрофия, фрагильная Х-хро-
мосома) [14].

Во многих работах экономический 
ущерб при заболеваемости оценива-
ется в основном по экономическим 
потерям (затраты на оплату больнич-
ных листов, затраты на стационарное 
лечение и др.) [3-6]. В нашей респуб-
лике оценка социально-экономичес-
кого ущерба от заболеваемости и 
повышенной смертности населения 
проведена в исследованиях под ру-
ководством И.И. Поисеева [7-9]. В 
его подходах рекомендуется в сумму 
экономического ущерба включить на-
ряду с экономическими издержками 
и затраты на подготовку медицинских 
кадров (общественные издержки). 

Настоящая работа по оценке со-
циально-экономического ущерба и 
разработке профилактических мер по 
наследственным заболеваниям и их 
эффективности выполнена впервые в 
республике и в первую очередь име-
ет методологическую и методическую 
ориентацию.

Материалы и методы
В исследовании использованы ге-

нетические карты больных, состоящих 
на диспансерном учете в МГК РБ№1-
НЦМ, с двумя частыми наследствен-
ными заболеваниями: спиноцере-
беллярная атаксия 1 типа (СЦА1) и 
миотоническая дистрофия (МД). СЦА 
1 типа - аутосомно-доминантное за-
болевание нервной системы, для ко-
торого характерна прогрессирующая 
мозжечковая и пирамидная симпто-
матика с манифестацией в возрасте 
20-40 лет [10,11]. МД характеризуется 
мультисистемным поражением, вклю-
чающим прогрессирующую мышечную 
слабость, миотонию, катаракту, карди-
омиопатию, эндокринные нарушения, 
в тяжелых случаях - умственную не-
достаточность [10,11]. Начинается в 
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любом возрасте, но чаще во втором 
десятилетии, наследуется по аутосом-
но-доминантному типу. С диагнозом 
СЦА1 на учете состоят 138 больных 
якутской национальности, с диагнозом 
МД - 93 больных из 31 якутской семьи. 
Также материал был собран в ходе 
экспедиционного выезда в Намский 
улус, который относится к Централь-
ной Якутии и расположен в 100 км от 
республиканского центра - г. Якутска, 
где обследованы 4 семьи с СЦА1 и 2 
семьи с МД. У больных учитывались 
место рождения, дата рождения, коли-
чество детей, возраст начала заболе-
вания, возраст смерти и причины (для 
умерших родственников), клинические 
данные. Заполнялись специально раз-
работанные анкеты, включающие де-
мографические данные: пол, возраст, 
возраст начала заболевания, сведе-
ния о родителях, группа инвалидности, 
данные о беременности и их исходах 
(количество родов, мед. абортов, вы-
кидышей, внематочной беременности 
и т.д.) для женщин, количество детей, 
возраст вступления в брак и социаль-
но-экономические параметры (размер 
пособия по инвалидности, подсобное 
хозяйство, год выхода на инвалид-
ность, амбулаторное и стационарное 
лечение). 

Для молекулярно-генетических ис-
следований ДНК выделяли из лейко-
цитов периферической крови стандар-
тным методом [12]. Всего за 1999- 2003 
гг. на носительство мутации в гене 
CЦА1 исследовано 387 человек из 
отягощенных семей. ДНК-диагностика 
МД проводилась методом ПЦР и элек-
трофореза в полиакриламидном геле 
путем определения гетерозиготности 
цитозин-тимин-гуанин повторов в гене 
миотонинпротеинкиназы. 

Методами экономического анализа 
проведена оценка ущерба. Затраты на 
медицинское обслуживание больных 
включали ДНК-диагностику, стацио-
нарное лечение, стоимость лекарств в 
течение 1 дня, бесплатное получение 
лекарств. ДНК-диагностика оценена 
по тарифам МГК РБ№1-НЦМ, стаци-
онарное лечение – по фактической 
стоимости 1 койко-дня, существенно 
различающейся в улусах, и стоимости 
лекарств с учетом длительности бо-
лезни. В оценке ущерба потеря про-
изводства от инвалидности больных 
включена в экономический анализ 
здоровья, так как для общества потеря 
трудоспособной части населения – это 
негативный эффект независимо от 
того, терпит конкретное предприятие 
от этого убытки или нет. Недопроиз-
веденный валовый продукт оценен по 

номинальной начисленной среднеме-
сячной заработной плате работников 
предприятий по отраслям экономики 
(статистические данные).

Результаты и обсуждение
Экономическая оценка  ущерба. 

Предметом экономической оценки 
ущерба от преждевременной смерти 
человека является определение цен-
ности недожитой до биологической 
продолжительности жизни человека. 
Средняя ожидаемая продолжитель-
ность жизни человека, по данным Все-
мирной организации здравоохранения 
(ВОЗ), составляет в РС(Я) для муж-
чин 51-60, для женщин 71-75 лет. Для 
больных с диагнозом СЦА1 средняя 
продолжительность жизни составляла 
в среднем для мужчин 47 ± 9 лет и ко-
леблется от 37 до 56 лет, для женщин 
– 46 ± 9 лет и колеблется от 37 до 55 
лет [13]. 

Нами определены средние величи-
ны начала, продолжительности болез-
ни и продолжительности жизни боль-
ных СЦА1 по республике. Средний 
возраст начала болезни для мужчин 
составил 39,4 года, женщин 35 лет; 
продолжительность болезни для муж-
чин и женщин почти одинаковая - со-
ответственно 8,1 и 8,4 года; продол-
жительность жизни мужчин 44, 2 года, 
женщин 47,9 лет. Возраст больных МД 
составляет от 14 до 53 лет, среди них 
34 (58,6%)-женщины, 24 (41,4%) - муж-
чины. 

В экономическом понимании наибо-
лее ценным для общества считается 
активный трудовой период, который 
является также репродуктивным. В 
экономическую оценку ущерба от пре-
ждевременной смерти больных был 
включен данный период (ущерб по 
производственным потерям). В пос-
ледующие периоды пожилого и стар-
ческого возраста человек теряет свою 
экономическую ценность, так как не 
производит прибавочный продукт, а 
потребляет заработанный и отданный 
в долг государству запас в виде пен-
сии [9]. 

Предотвращенный ущерб оценен 
на основе анализа фактически пора-
женных в двух поколениях (родители-
дети), по результатам которого опреде-
ляется степень возможного поражения 
наследственными заболеваниями пос-
ледующих поколений (прогноз прове-
ден для 3-4 последующих поколений). 
При этом маленький объем выборки 
затрудняет проведение прогнозных 
оценок. Предотвращенный ущерб рас-
считывается на основе ущерба, нано-
симого обществу одним больным за 
весь период жизни по формуле:

Упр. = У1*Бn,
где: Упр. – предотвращенный ущерб; 
У1 – ущерб 1-го больного за весь пе-
риод жизни; Бn–прогнозное количество 
клинических больных.

Для оценки прогнозного количества 
больных в последующих поколениях 
рассчитаны средние показатели детей 
в одной семье, из них - число имею-
щих мутацию. Анализ проведен в 17 
семьях, у которых были полные дан-
ные по ДНК-диагностике всех членов 
семьи. Среднее количество детей, но-
сителей мутации во втором поколении, 
составило 70,59% в 1 семье, здоровых 
– 29,41%. Также были анализированы 
27 семей независимо от наличия пол-
ной ДНК-диагностики. Анализ показал, 
что среднее количество детей в семье 
по более крупной выборке составляет 
2,41.

Оценка социально-экономичес-
кого ущерба. По результатам ДНК-
диагностики по РС (Я) за 2000-2003 г. 
из 387 чел., отягощенных СЦА1, выяв-
лено 142 носителей мутации (36,7% от 
числа обследованных). При этом в до-
клинической стадии находится 58, кли-
нической – 84 чел. Наиболее высокая 
заболеваемость СЦА1 установлена в 
г. Якутске (18 больных) и Усть-Алдан-
ском улусе (15 больных). Основной со-
став носителей мутации представлен 
пациентами трудоспособного возраста 
(76,8%), около 12% больных – пенси-
онного возраста, 10,6% школьного. В 
доклинической стадии преобладают 
больные молодого возраста. В клини-
ческой стадии СЦА1 основной состав 
больных представлен пациентами 
трудоспособного населения (47,2%) 
и послетрудоспособного возраста 
(11,9%). ДНК-диагностика при СЦА1 
проводится по этическим правилам, 
принятым в мире для поздноманифес-
тирующих наследственных болезней, 
после достижения  совершеннолетне-
го возраста.

Для выявления случаев МД за 2000-
2003 гг. обследовано 315 чел., из них 
отягощенных МД - 162, больных - 71 
(22,5% от числа обследованных), бо-
лее половины больных (56,3%) прихо-
дится на женщин, 43,7% - на мужчин. 
Наибольший удельный вес занимают 
саха (85,9%), русские - 5,6%. Возрас-
тной состав больных МД представлен 
всеми группами - от младенческого до 
пенсионного. При этом 87,3% больных 
трудоспособного возраста. 

Из Намского улуса на СЦА 1 типа в 
МГК обследовано всего 27 чел., из них 
4 – с установленным диагнозом СЦА1. 
В результате обследований выявлено 
6 новых больных. В этом же улусе с ус-
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тановленным диагнозом МД имеется 3 
чел. Социально-экономический ущерб 
рассчитан для больных с установлен-
ным диагнозом и имеющих медицинс-
кие карты (3 – с СЦА1, 2 – с МД). 

Фактический социально-экономи-
ческий ущерб от наследственных бо-
лезней состоит из суммы удельных 
ущербов (от временной нетрудоспо-
собности больных, инвалидности) и 
затрат на медицинское обслуживание. 
Экономическая оценка фактического 
ущерба от временной нетрудоспособ-
ности больных составляет для трех 
больных СЦА1 за 1 год 21,2 тыс. руб., 
за весь период - 96,9 тыс. руб., для 
двух больных МД за 1 год - 1,52 тыс. 
руб., за весь период - 11,36 тыс. руб.

Прямой ущерб, рассчитанный по 
недопроизведенному валовому про-
дукту, составляет для трех больных 
СЦА1 за 1 год 189,1 тыс. руб., за весь 
период болезни (на момент исследо-
вания) – 1,1 млн. руб., для двух боль-
ных МД соответственно - 82,3 и 494,1 
тыс. руб. Косвенный ущерб по выпла-
те пособий составляет для больных 
СЦА1 55,6 тыс. руб. за 1 год, за весь 
период – 370,6 тыс. руб., для больных 
МД соответственно 37,1 и 333,5 тыс. 
руб. Всего экономический ущерб от 
инвалидности оценивается для боль-
ных СЦА1 за 1 год в 244,7 тыс. руб., за 
весь период – 1,5 млн. руб., для боль-
ных МД соответственно 119,4 тыс. руб. 
и 2,3 млн. руб.

Общая стоимость расходов на ме-
дицинское обслуживание и получение 
бесплатных лекарств составляет для 
больных СЦА 1 типа 7,7 тыс. в год, 
за весь период болезни 121, 9 тыс. 
руб., для больных МД соответственно 
8,4 тыс. руб. и 202,1 тыс. руб. Таким 
образом, мы оценили фактический 
социально-экономический ущерб от 
двух болезней, для оценки же ущер-
ба за всю жизнь больных необходима 
прогнозная оценка ущерба на ос-
тавшиеся годы жизни. Прогнозная 
оценка ущерба на оставшиеся годы 
жизни составляет для больных СЦА 
1 млн 600 тыс. руб. для больных МД 
1 млн 1 тыс. руб.

Для больных СЦА1 и МД оценен 
ущерб от преждевременной смерти за 
время недожитого активного трудового 
периода (разность между пенсионным 
возрастом и возрастом наступившей 
смерти) по производственным поте-
рям. Прогнозная оценка ущерба от 
преждевременной смерти больных 
составляет для больных СЦА1 за весь 
период недожитых лет 2,5  млн. руб., 
для больных МД - 3,1 млн. руб. 

Экономический ущерб от заболе-
ваемости за период всей жизни боль-
ных СЦА1 и МД состоит из суммы 
фактического ущерба (от временной 
потери трудоспособности, инвалид-
ности, медицинского обслуживания) 
и прогнозного ущерба на оставшие-
ся годы жизни. Ущерб за весь период 
жизни составляет для больных СЦА1 
в среднем на 1 человека 759,5 тыс. 
руб., для больных МД - 1,01 млн. руб. 
Общий ущерб от заболеваемости на-
следственными болезнями состоит из 
суммы ущерба на весь период жизни 
и от преждевременной смерти, так как 
больные не доживают до пенсионно-
го возраста. Общий экономический 
ущерб составляет для трех больных 
СЦА1 4,8 млн. руб., для больных МД 
2,6 млн. руб. При этом, в среднем, об-
щий ущерб на 1 человека оценивается 
1,6 млн. руб., наибольший - 2,9 млн. 
руб., наименьший – 290 тыс. руб. Об-
щий экономический ущерб для двух 
больных МД оценивается в 2,6 млн. 
руб., в среднем на 1 человека 1,3 млн. 
руб., наибольший ущерб 2,5 млн., на-
именьший 1,5 млн. руб.

Заключение
Нами сделан первый шаг к изуче-

нию экономического аспекта наиболее 
распространенных в Якутии тяжелых 
генетических заболеваний СЦА1 и МД. 
Ущерб на весь период жизни 1 больно-
го СЦА1 в Намском улусе составляет в 
среднем 759, 5 тыс. руб., МД - 1 млн. 
руб. Общий социально-экономический 
ущерб от СЦА1 с учетом стоимости 
преждевременной смерти составляет 
в среднем на 1 больного СЦА1 - 1,6 
млн. руб., МД – 1,3 млн. руб. Всего по 
улусу от заболеваемости двух болез-
ней наносится социально-экономичес-
кий ущерб, оцениваемый в 7,4 млн. 
руб.

Исследования показали, что по 
СЦА1 и МД имеется достаточно боль-
шая медико-демографическая инфор-
мация для изучения экономического 
аспекта. Разработанные методологи-
ческие подходы к оценке социально-
экономического ущерба и экономи-
ческой эффективности пренатальной 
диагностики могут успешно приме-
няться на практике здравоохранения 
и с этих позиций дальнейшая научная 
разработка проблемы весьма перс-
пективна. Необходимы в перспективе 
научные исследования по экономичес-
ким зонам: Арктической, Северо-Вос-
точной, Центральной и Южной Якутии 
и т.д., так как социально-экономичес-
кий ущерб, а также затраты на прена-
тальную диагностику по этим зонам 
будут сильно различаться. 
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