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В профессиональной деятельности медицинских 
работников не так давно появился термин «редкие 

(орфанные) заболевания». Официальный статус ред-
ких (орфанных) болезней (ОБ) утвержден Федераль-
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Представлен результат социологического исследования, проведенного среди 150 врачей по 
проблеме редких (орфанных) болезней (ОБ). Проанализированы уровень знаний (информиро-
ванность) врачей основных характеристик ОБ, нозологических форм, диагностики и скринин-
говых обследований, регистрации, а также тактика врача при наличии у ребенка заболевания 
с неясной этиологией. Результаты исследования показали недостаточность знаний врачей по 
различным аспектам ОБ, что является основанием для включения проблем ОБ в программы 
повышения квалификации врачей, освещения информации об ОБ на конференциях и симпо-
зиумах; использования научно-методических и директивных материалов для распространения 
в медицинских организациях. 

Ключевые слова: редкие (орфанные) болезни, информированность врачей-педиатров, врачебная 
тактика, регистры орфанных болезней, скрининговые исследования.   

Цит.: И.П. Витковская. Информированность врачей о редких (орфанных) болезнях и тактика 
при «трудном» диагнозе. Педиатрия. 2017; 96 (4): 199–206.

The article presents result of a sociological study among 150 doctors on the problem of rare (orphan) 
diseases (OD). The level of knowledge (awareness) of doctors on the main OD characteristics, 
nosological forms, diagnostics and screening examinations, registration and tactics for patients 
with a disease of unclear etiology are analyzed. The study revealed the lack of knowledge on various 
OD aspects, which is the basis for including OD in medical advanced study programs, highlighting 
information on OD at conferences and symposia; use of scientific methodological and directive 
materials for distribution in medical organizations.

Keywords: rare (orphan) diseases, knowledge of pediatricians, medical tactics, registers of orphan 
diseases, screening studies.
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