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МИНИСТЕРСТВО ЗДРАВООХРАНЕНИЯ РЕСПУБЛИКИ МОРДОВИЯ

приказ

21.11.2023 г.                                                                                                                          № 2058
Саранск

О внесении изменений в приказ Министерства здравоохранения Республики Мордовия от 23 ноября 2022 года № 2188 

«Об организации оказания медицинской помощи детям с врожденными и (или) наследственными заболеваниями в Республике Мордовия»
ПРИКАЗЫВАЮ:

1. Приказ Министерства здравоохранения Республики Мордовия от 23 ноября 2022 года № 2188 «Об организации оказания медицинской помощи детям с врожденными и (или) наследственными заболеваниями в Республике Мордовия» изложить в новой редукции:

«Приказ Министерства здравоохранения Республики Мордовия «Об организации оказания медицинской помощи детям с врожденными и (или) наследственными заболеваниями в Республике Мордовия»

В соответствии со статьей 37 Федерального закона от 21 ноября 2011 г. № 323-ФЗ «Об основах охраны здоровья граждан в Российской Федерации» и в целях реализации приказа Министерства здравоохранения Российской Федерации от 21 апреля 2022 г. № 274н «Об утверждении Порядка оказания медицинской помощи пациентам с врожденными и (или) наследственными заболеваниями», 
П Р И К А З Ы В А Ю:

1. Утвердить прилагаемые:

Положение об организации проведения скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания и оказания медицинской помощи детям с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями в Республике Мордовия;
перечень медицинских организаций Республики Мордовия, осуществляющих забор проб для проведения скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания;
перечень главных внештатных специалистов Министерства здравоохранения Республики Мордовия, ответственных за организацию оказания медицинской помощи детям с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями;

схему маршрутизации детей с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями для оказания специализированной стационарной медицинской помощи в Республике Мордовия;
форму информированного добровольного согласия на проведение скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания;

форму информированного добровольного согласия на проведение ретеста и/или подтверждающей диагностики в рамках скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания;
форму информированного добровольного отказа от проведения скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания/ ретеста/подтверждающей диагностики;
инструкцию по подготовке документов для забора образца крови для проведения скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания;

памятку для родителей новорожденных детей по проведению скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания;

речевой модуль и алгоритм действий при подозрении на наследственное заболевание обмена веществ в рамках неонатального и расширенного неонатального скрининга;

речевой модуль и алгоритм действий при подтверждении диагноза наследственного заболевания обмена веществ в рамках неонатального и расширенного неонатального скрининга;

памятку для родителей (законных представителей) ребенка с особенностями развития, инвалидностью, в том числе, находящихся под паллиативным наблюдением и их семьям;
памятку «вопрос – ответ» для родителей новорожденных детей с врожденными и (или) наследственными заболеваниями. 

2. Установить ГБУЗ Республики Мордовия «Мордовская республиканская центральная клиническая больница» уполномоченным на сбор тест-бланков с образцами крови для проведения скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания в пределах Республики Мордовия, сортировку и дальнейшую отправку указанных тест-бланков в медицинские организации 3 А и 3 Б групп.
3. Главному врачу ГБУЗ Республики Мордовия «Мордовская республиканская центральная клиническая больница» С.В. Ладяеву организовать: 
1) работу медико-генетической консультации в соответствии с приложением № 1 к Порядку оказания медицинской помощи пациентам с врожденными и (или) наследственными заболеваниями, утвержденному приказом Министерства здравоохранения Российской Федерации от 21 апреля 2022 г. № 274н «Об утверждении Порядка оказания медицинской помощи пациентам с врожденными и (или) наследственными заболеваниями»; 
2) формирование запаса тест-бланков и их выдачу медицинским организациям, осуществляющим забор крови на проведение скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания, по запросу данных медицинских организаций;
3) работу по проведению каждому новорожденному скрининговых исследований;
4) формирование группы высокого риска врожденных и (или) наследственных заболеваний;

5) проведение ретеста и/или подтверждающей диагностики в рамках скринингового исследования новорожденным из группы высокого риска врожденных и (или) наследственных заболеваний;

6) медико-генетическое консультирование пациентов с подозрением/подтвержденным диагнозом врожденных и (или) наследственных заболеваний (членов их семей).
4. Главным врачам медицинских организаций, подведомственных Министерству здравоохранения Республики Мордовия, организовать проведение скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания и оказание медицинской помощи детям с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями в соответствии с настоящим приказом.
5. Признать приказ Министерства здравоохранения Республики Мордовия от 21.05.2021 г. № 552 Об утверждении Положения об организации оказания медицинской помощи и схемы маршрутизации детей с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями для оказания специализированной медицинской помощи в Республике Мордовия» утратившим силу с 31 декабря 2022 года.

6. Настоящий приказ вступает в силу с 31 декабря 2022 года.
Утверждено
приказом Министерства здравоохранения

Республики Мордовия

от «23» ноября 2022 г. № 2188
изложено в редакции приказа Министерства здравоохранения

Республики Мордовия

от «21» ноября 2023 г. № 2058

Положение 
об организации проведения скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания и оказания медицинской помощи детям с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями в Республике Мордовия
1. Настоящее Положение устанавливает правила проведения скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания и оказания медицинской помощи детям с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями в Республике Мордовия.
2. Медицинская помощь детям с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями в Республике Мордовия оказывается в виде:

1) первичной медико-санитарной помощи;

2) специализированной, в том числе высокотехнологичной, медицинской помощи.

3. Медицинская помощь детям с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями в Республике Мордовия оказывается в следующих условиях:

амбулаторных (в условиях, не предусматривающих круглосуточное медицинское наблюдение и лечение);

в дневном стационаре (в условиях, предусматривающих медицинское наблюдение и лечение в дневное время, не требующих круглосуточного медицинского наблюдения и лечения);

стационарных (в условиях, предусматривающих круглосуточное медицинское наблюдение и лечение).
4. Медицинская помощь детям с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями в Республике Мордовия оказывается в следующих формах:

1) экстренная (оказываемая при внезапных острых заболеваниях, состояниях, обострении хронических заболеваний, представляющих угрозу жизни пациента);

2) неотложная (оказываемая при внезапных острых заболеваниях, состояниях, обострении хронических заболеваний, без явных признаков угрозы жизни пациента, не требующих экстренной медицинской помощи);

3) плановая (оказываемая при проведении профилактических мероприятий при заболеваниях и состояниях, не сопровождающихся угрозой жизни пациента, не требующих экстренной и неотложной медицинской помощи, отсрочка оказания которой на определенное время не повлечет за собой ухудшение состояния пациента, угрозу его жизни и здоровью).
5. Медицинская помощь детям с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями в Республике Мордовия осуществляется на основе клинических рекомендаций и с учетом стандартов медицинской помощи.

6. Неонатальный скрининг на врожденные и (или) наследственные заболевания проводится на следующие заболевания: классическая фенилкетонурия - Е70.0 МКБ-10 4; фенилкетонурия В - Е70.1 МКБ-10; врожденный гипотиреоз с диффузным зобом - Е03.0 МКБ-10; врожденный гипотиреоз без зоба - Е03.1 МКБ-10; кистозный фиброз неуточненный - Е84.9 МКБ-10 (муковисцидоз); нарушение обмена галактозы - Е74.2 МКБ-10 (галактоземия); адреногенитальное нарушение неуточненное - Е25.9 МКБ-10 (адреногенитальный синдром); адреногенитальные нарушения, связанные с дефицитом ферментов - Е25.0 МКБ-10.

Расширенный неонатальный скрининг на врожденные и (или) наследственные заболевания проводится на следующие заболевания: недостаточность других уточненных витаминов группы В - Е53.8 МКБ-10 (дефицит биотинидазы (дефицит биотин-зависимой карбоксилазы; недостаточность синтетазы голокарбоксилаз (недостаточность биотина); другие виды гиперфенилаланинемии - Е70.1 МКБ-10 (дефицит синтеза биоптерина (тетрагидробиоптерина), дефицит реактивации биоптерина (тетрагидробиоптерина); нарушения обмена тирозина - Е70.2 МКБ-10 (тирозинемия); болезнь с запахом кленового сиропа мочи (болезнь "кленового сиропа") - Е71.0 МКБ-10; другие виды нарушений обмена аминокислот с разветвленной цепью - Е71.1 МКБ-10 (пропионовая ацидемия); метилмалоновая метилмалонил КоА-мутазы (ацидемия метилмалоновая); метилмалоновая ацидемия (недостаточность кобаламина А); метилмалоновая ацидемия (недостаточность кобаламина В); метилмалоновая ацидемия (дефицит метилмалонил КоА-эпимеразы); метилмалоновая ацидемия (недостаточность кобаламина D); метилмалоновая ацидемия (недостаточность кобаламина С); изовалериановая ацидемия (ацидемия изовалериановая); 3-гидрокси-3-метилглутаровая недостаточность; бета-кетотиолазная недостаточность; нарушения обмена жирных кислот - Е71.3 МКБ-10 (первичная карнитиновая недостаточность; среднецепочечная ацил-КоА дегидрогеназная недостаточность; длинноцепочечная ацетил-КоА дегидрогеназная недостаточность (дефицит очень длинной цепи ацил-К0А-дегидрогеназы (VLCAD); очень длинноцепочечная ацетил-КоА дегидрогеназная недостаточность (дефицит очень длинной цепи ацил-К0А-дегидрогеназы (VLCAD); недостаточность митохондриального три-функционального белка; недостаточность карнитинпальмитоилтрансферазы, тип I; недостаточность карнитин пальмитоилтрансферазы, тип II; недостаточность карнитин/ацилкарнитинтранслоказы; нарушения обмена серосодержащих аминокислот - Е72.1 МКБ-10 (гомоцистинурия); нарушения обмена цикла мочевины - Е72.2 МКБ-10 (цитруллинемия, тип I; аргиназная недостаточность); нарушения обмена лизина и гидроксилизина - Е72.3 МКБ-10 (глутаровая ацидемея, тип I; глутаровая ацидемия, тип II (рибофлавин - чувствительная форма); детская спинальная мышечная атрофия, I тип (Вердинга-Гоффмана) - G12.0 МКБ-10; другие наследственные спинальные мышечные атрофии - G12.1 МКБ-10; первичные иммунодефициты - D80 - D84 МКБ-10.
7. Маршрутизация детей на всех этапах проведения скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания - неонатального скрининга (далее – НС) и расширенного неонатального скрининга (далее – РНС) включает в себя:
1) Информирование родителей (законного представителя) о проведении НС и РНС, заполнение информированного добровольного согласия и/или отказа от проведения скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания. 

Перед забором образцов крови законный представитель ребенка после ознакомления с памяткой для родителей новорожденных детей по проведению скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания, утвержденной пунктом 1 настоящего приказа, заполняет информированное добровольное согласие/отказ на проведение скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания по форме, утвержденной пунктом 1 настоящего приказа. Заполненное информированное добровольное согласие/отказ на проведение скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания хранится в медицинской организации, осуществляющей забор образцов крови.

2) Формирование направления для забора образцов крови на тест-бланки в рамках проведения НС и РНС (далее – направление). 

Направление формируется медицинским работником посредством медицинской информационной системы, распечатывается и прикрепляется к тест-бланку. При отсутствии технической возможности допускается формирование направления в виде документа на бумажном носителе с рукописным заполнением тест-бланка печатными буквами.

Направление содержит следующую информацию:

наименование медицинской организации, в которой произведен забор образцов крови у новорожденного;

контактный телефон медицинской организации, в которой произведен забор образцов крови у новорожденного;

фамилия, имя, отчество (при наличии) медицинского работника, производившего забор образцов крови у новорожденного;

фамилия, имя, отчество (при наличии) матери новорожденного;

дата рождения матери новорожденного;

документ, подтверждающий регистрацию в системе индивидуального (персонифицированного) учета, содержащий страховой номер индивидуального лицевого счета матери новорожденного;

адрес регистрации по месту жительства (месту пребывания) и адрес фактического проживания матери новорожденного;

контактный телефон матери новорожденного;

данные документа, удостоверяющего личность матери новорожденного (тип документа, серия, номер, дата выдачи, кем выдан);

номер полиса обязательного медицинского страхования матери новорожденного;

дата и время родов новорожденного;

пол новорожденного;

при многоплодных родах - очередность при рождении новорожденного (первый, второй, третий и следующий ребенок);

уникальный идентификационный номер тест-бланка;

дата и время забора образцов крови у новорожденного;

диагноз новорожденного (код МКБ-10; для здоровых новорожденных указывается код: Z00.1 МКБ-10);

срок гестации, на котором произошли роды (полных акушерских недель/дней);

масса тела новорожденного;

отметка о факте переливания крови новорожденному (да/нет), дата переливания (при наличии);

отметка о первичном/повторном направлении с указанием причины повторного исследования.
С целью формирования структурированного электронного медицинского документа (далее - СЭМД) «Направление на неонатальный скрининг» и дальнейшей передачи в вертикально интегрированную медицинскую информационную систему по профилям «Акушерство и гинекология» и «Неонатология» информация о новорожденном вносится в медицинскую информационную систему медицинской организации. 

3) Взятие крови:
3.1.) забор проб для проведения скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания осуществляется в медицинских организациях (структурных подразделениях), утвержденных пунктом 1 настоящего приказа;
3.2.) забор образцов крови осуществляют медицинские работники, обученные правилам забора проб для проведения НС и РНС;

3.3.) для проведения НС и РНС на врожденные и (или) наследственные заболевания забор образцов крови осуществляют из пятки новорожденного через 3 часа после кормления в возрасте 24-48 часов жизни у доношенного и на седьмые сутки (144-168 часов) у недоношенного новорожденного;

3.4.) для лабораторного исследования образцов крови новорожденных в рамках НС используются тест-бланки с 5 пятнами крови. Для лабораторного исследования образцов крови новорожденных в рамках РНС используются тест-бланки с 3 пятнами крови.
3.5.) забор образцов крови осуществляется на два фильтровальных бумажных тест-бланка. Тест-бланки высушиваются в горизонтальном положении на чистой обезжиренной поверхности не менее 3 часов без применения дополнительной тепловой обработки для ускорения сушки, избегая соприкосновения тест-бланков между собой. Бланки упаковываются герметично в индивидуальную упаковку. Тест- бланки ежедневно собираются и проверяются на качество забора крови и правильность заполнения ответственным медицинским работником, назначенным руководителем медицинской организации.
4)
Логистическая схема обеспечения проведения скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания:
4.1.) тест-бланки доставляются из медицинских организаций, осуществивших забор образцов крови, в медико-генетическую консультацию ГБУЗ Республики Мордовия «Мордовская республиканская центральная клиническая больница»» (далее – МГК, ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ») ежедневно. Доставка осуществляется курьером медицинской организации на автомобильном транспорте, сроки доставки 1-4 часа.
4.2.) прием и проверка тест-бланков в МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» проводится в рабочие дни с 10 до 14 часов сотрудниками МГК в специально отведенном кабинете. Прием материала в выходные дни с 10 до 14 часов осуществляется сотрудниками клинико-диагностической лаборатории ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ». График работы кабинета утверждается приказом главного врача ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ», информация доводится до медицинских организаций республики; 
4.3.) тест-бланки регистрируются в специальном журнале МГК. Информация заносится в медицинскую информационную систему, лабораторную информационную систему; 

4.4.) тест-бланки с 5 пятнами крови остаются в лаборатории неонатального скрининга МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» для проведения НС. Тест-бланки с 3 пятнами крови в течение 24 часов после получения тест-бланков отправляются в медицинскую организацию 3А группы для проведения РНС;
4.5.) отправка тест-бланков для выполнения РНС из МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» осуществляется в медицинскую организацию 3А группы в соответствии с прикреплением к медицинским организациям, проводящим РНС, утвержденным федеральным проектом «Обеспечение расширенного неонатального скрининга» - в Федеральное государственное бюджетное учреждение Национальный медицинский исследовательский центр акушерства, гинекологии и перинатологии имени академика В.И. Кулакова Минздрава России (далее - «ФГБУ НМИЦ «АГП им. В.И. Кулакова» Минздрава России). Отправка материала проводится ежедневно в рабочие дни, 1 раз в 2 дня в выходные и праздничные дни транспортной компанией в соответствии с договором, заключенным между ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» и транспортной компанией. Срок доставки материала не более 24 часов с момента его отправки.

5) При получении результатов скрининговых исследований формируется группа детей «условно здоровых» по всем исследуемым заболеваниям и группа высокого риска врожденных и наследственных заболеваний. Дети из группы «условно здоровые» не требуют дополнительных исследований.

6) Информация о детях группы высокого риска, выявленных в результате РНС, из НМИЦ «АГП им. В.И. Кулакова» Минздрава России в течение 24 часов передается в МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ». 

7) Информирование законного представителя ребенка о наличии у ребенка высокого риска по врожденным и (или)наследственным заболеваниям проводится по телефону, указанному в бланке направления на РНС, информирование медицинской организации, оказывающей первичную медико-санитарную помощь ребенку, проводится по телефону и по защищенным каналам связи в течение 24 часов с момента получения информации из НМИЦ «АГП им. В.И. Кулакова» Минздрава России. 

8) В течение 24 часов после получения информации из НМИЦ «АГП им. В.И. Кулакова» Минздрава России ребенок из группы высокого риска приглашается в МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» для забора образцов крови и других биологических материалов для проведения повторного скринингового исследования (ретеста) в МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» или транспортировки биоматериала в медицинскую организацию третьей Б группы, выполняющую функции референс-центра (ФГБНУ «МГНЦ им. Н.П. Бочкова»), для проведения подтверждающей биохимической и (или) молекулярно-генетической и (или) молекулярно-цитогенетической диагностики. Возможен забор биологического материала в медицинской организации, оказывающей первичную медико-санитарную помощь ребенку, с последующей доставкой в течение 24 часов данного материала в МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» для транспортировки его в ФГБНУ «МГНЦ им. Н.П. Бочкова».

9) Перед забором образцов крови и (или) другого биологического материала заполняется информированное добровольное согласие на проведение ретеста и/или подтверждающей диагностики в рамках скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания по форме, утвержденной пунктом 1 настоящего приказа. Заполненное информированное добровольное согласие/отказ хранится в медицинской организации, осуществляющей взятие биоматериала.

10) Для заболеваний, характеризующихся ранними сроками манифестации и жизнеугрожающими последствиями, ретест проводится одновременно с подтверждающими тестами в ФГБНУ «МГНЦ им. Н.П. Бочкова». Новорожденному до получения результатов ретеста и подтверждающей диагностики назначается терапия в соответствии с клиническими рекомендациями. 

11) При наличии медицинских показаний врач-генетик МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» немедленно направляет новорожденного из группы высокого риска на госпитализацию в ГБУЗ Республики Мордовия «Детская республиканская клиническая больница» (далее – ГБУЗ Республики Мордовия «ДРКБ»), назначает специализированные продукты лечебного питания до получения результатов ретеста и подтверждающей диагностики.

12) Время проведения повторных скрининговых исследований в МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» составляет не более 72 часов. Время проведения подтверждающих биохимических, молекулярно-генетических и молекулярно-цитогенетических исследований в ФГБНУ «МГНЦ им. Н.П. Бочкова», выполняющем функции референс-центра по подтверждающей диагностике врожденных и (или) наследственных заболеваний, составляет не более десяти рабочих дней.

13) После получения результатов повторного скринингового исследования и подтверждающей диагностики формируется группа детей с выявленными врожденными и (или) наследственными заболеваниями, сведения о которых передаются МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» в течение 24 часов после получения результатов исследования в медицинскую организацию по месту проживания или нахождения ребенка с соответствующими рекомендациями.

14) При отсутствии клинических проявлений врожденного и (или) наследственного заболевания врач-участковый педиатр, врач общей практики (семейный врач) по месту жительства в течение 48 часов направляет ребенка с выявленным врожденным и (или) наследственным заболеванием в МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» или к специалистам по профилю заболевания медицинских организаций Республики Мордовия для назначения лечения. Ребенок может быть направлен в ФГБУ «НМИЦ «АГП им. В.И. Кулакова» Минздрава России или ФГБНУ «МГНЦ им. Н.П. Бочкова» при наличии подобных рекомендаций от данных медицинских организаций.
15) При наличии медицинских показаний по направлению лечащего врача медицинской организации по месту жительства по согласованию с врачом-генетиком МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» или ФГБУ «НМИЦ «АГП им. В.И. Кулакова» Минздрава России или ФГБНУ «МГНЦ им. Н.П. Бочкова» после подтверждения диагноза врожденного и (или) наследственного заболевания новорожденный при необходимости госпитализируется в медицинскую организацию, оказывающую медицинскую помощь детям по профилю заболевания, согласно схеме маршрутизации детей с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями для оказания специализированной стационарной медицинской помощи в Республике Мордовия, утвержденной пунктом 1 настоящего приказа (далее – Перечень медицинских организаций). 

16) В случае нахождения новорожденного на лечении в медицинской организации, включенной в Перечень медицинских организаций, проводится консультация с врачом-генетиком МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» или ФГБУ «НМИЦ «АГП им. В.И. Кулакова» Минздрава России или ФГБНУ «МГНЦ им. Н.П. Бочкова» специалистами по профилю заболевания, консилиумом врачей с применением телемедицинских технологий медицинской организации, подведомственной федеральным органам исполнительной власти, для определения тактики лечения.

17) Диспансерное и динамическое наблюдение пациентов с наследственными и (или) врожденными заболеваниями, выявленными при проведении скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания, проводится согласно клиническим рекомендациям и стандартам оказания медицинской помощи.
8. При подозрении на наличие у ребенка врожденного и (или) наследственного, редкого (орфанного) заболевания, не требующего оказания медицинской помощи в стационарных условиях, врач-педиатр участковый, врач общей практики (семейный врач), врачи-специалисты по профилю или медицинский работник со средним медицинским образованием при наличии медицинских показаний направляет пациента и при необходимости членов его семьи на консультацию к врачу-генетику МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» в срок не позднее 5 рабочих дней со дня выставления предварительного диагноза врожденного и (или) наследственного заболевания. 
Медицинский работник, направляющий пациента на консультацию к врачу-генетику, готовит пакет документов: выписку из амбулаторной карты по месту жительства, выписку из стационара (при наличии), заключение федеральной государственной медицинской организации (при наличии).
9. Медицинскими показаниями для направления пациента (при необходимости - членов семьи) на консультацию к врачу-генетику МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» является наличие следующих симптомов:

неврологические и психические нарушения, нарушение полового развития, рвота без объективной причины, высыпания на коже, измененный запах или цвет мочи;

хроническая соматическая патология (гепатоспленомегалия, кардиомиопатия, бронхолегочная патология, патология почек, лимфатической системы), прогрессирующая костно-суставная патология, нарушения со стороны органов слуха и зрения;
отклонения в результатах параклинических методов исследования (лабораторная и инструментальная диагностика).

10. Врач-генетик МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» при наличии медицинских показаний назначает генетическое обследование консультируемому ребенку, а при необходимости - членам его семьи, в день проведения консультации.
11. При выявлении врожденного и (или) наследственного, редкого (орфанного) заболевания у ребенка врач-генетик МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» осуществляет лечение в амбулаторных условиях с привлечением, при необходимости, главных внештатных специалистов Министерства здравоохранения Республики Мордовия из перечня главных внештатных специалистов Министерства здравоохранения Республики Мордовия, ответственных за организацию медицинской помощи детям, страдающим врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями, утвержденного пунктом 1 настоящего приказа (далее – профильный специалист).

12. Профильный специалист определяет дальнейшую тактику обследования ребенка и принимает решение о назначении лечения в день проведения консультации. Данное решение принимается профильным специалистом на основании медицинских документов (выписки из амбулаторной карты по месту жительства, выписки из стационара (при наличии), заключения федеральной государственной медицинской организации (при наличии)) и оценки общего состояния ребенка, с учетом этиологии развития данного заболевания.
13. Врач-генетик ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ», профильный специалист о каждом вновь выявленном случае врожденного и (или) наследственного, редкого (орфанного) заболевания подает информацию на бумажном носителе в Министерство здравоохранение Республики Мордовия в срок не позднее 5 рабочих дней со дня выявления больного.
14. Врач-генетик ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ», профильный специалист, выставивший диагноз врожденного и (или) наследственного, редкого (орфанного) заболевания, подает в ГАУЗ Республики Мордовия «Медицинский информационно-аналитический центр» сведения о вновь выявленных детях, необходимые для ведения регионального сегмента Федерального регистра лиц, страдающих жизнеугрожающими и хроническими прогрессирующими редкими (орфанными) заболеваниями, приводящими к сокращению продолжительности жизни граждан или их инвалидности, согласно приказу Министерства здравоохранения Российской Федерации от 19 ноября 2012 г. № 950н «О формах документов для ведения регионального сегмента Федерального регистра лиц, страдающих жизнеугрожающими и хроническими прогрессирующими редкими (орфанными) заболеваниями, приводящими к сокращению продолжительности жизни граждан или их инвалидности», не позднее 5 рабочих дней со дня установления диагноза врожденного и (или) наследственного, редкого (орфанного) заболевания.

15. При необходимости скорая, в том числе скорая специализированная медицинская помощь детям, страдающим врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями, требующим срочного медицинского вмешательства, оказывается фельдшерскими выездными бригадами скорой медицинской помощи, врачебными выездными бригадами скорой медицинской помощи. При оказании скорой медицинской помощи в случае необходимости осуществляется медицинская эвакуация.

16. Бригада скорой медицинской помощи доставляет больных детей с угрожающими жизни состояниями, связанными с прогрессированием врожденного и (или) наследственного, редкого (орфанного) заболевания, в медицинские организации в соответствии со схемой маршрутизации детей с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями для оказания стационарной медицинской помощи в Республике Мордовия (далее – Схема маршрутизации), утвержденной пунктом 1 настоящего приказа, при невозможности - в медицинские организации, имеющие в своей структуре отделение анестезиологии-реанимации или блок (палату) реанимации и интенсивной терапии и обеспечивающие круглосуточное медицинское наблюдение и лечение больных, с дальнейшим переводом в профильное отделение медицинской организации в соответствии со Схемой маршрутизации, утвержденной пунктом 1 настоящего приказа 
17. Специализированная медицинская помощь детям в стационарных условиях и условиях дневного стационара оказывается врачами-специалистами в соответствии со Схемой маршрутизации, утвержденной пунктом 1 настоящего приказа, и включает в себя профилактику, диагностику, лечение заболеваний и состояний, требующих использования специальных методов и сложных медицинских технологий.

18. Плановая медицинская помощь детям оказывается при проведении профилактических мероприятий, при заболеваниях и состояниях, не сопровождающихся угрозой жизни больных, не требующих экстренной и неотложной помощи, отсрочка оказания которой на определенное время не повлечет за собой ухудшение состояния больных, угрозу их жизни и здоровью.

19. Оказание специализированной, в том числе высокотехнологичной, медицинской помощи осуществляется в федеральных государственных медицинских организациях, находящихся в ведении Министерства здравоохранения Российской Федерации, при наличии медицинских показаний в соответствии с Положением об организации оказания специализированной, в том числе высокотехнологичной, медицинской помощи, утвержденным приказом Министерства здравоохранения Российской Федерации от 2 декабря 2014 г. № 796н (зарегистрирован Министерством юстиции Российской Федерации 2 февраля 2015 г., регистрационный № 35821), а при наличии медицинских показаний у пациента, имеющего право на получение государственной социальной помощи в виде набора социальных услуг - в соответствии с Порядком направления граждан органами исполнительной власти субъектов Российской Федерации в сфере здравоохранения к месту лечения при наличии медицинских показаний, утвержденным приказом Министерства здравоохранения и социального развития Российской Федерации от 5 октября 2005 г. № 617 (зарегистрирован Министерством юстиции Российской Федерации 27 октября 2005 г., регистрационный № 7115).

20. Направление больных детей с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями в медицинские организации, функции и полномочия учредителей в отношении которых осуществляют Правительство Российской Федерации или федеральные органы исполнительной власти, для оказания медицинской помощи в соответствии с едиными требованиями базовой программы обязательного медицинского страхования осуществляется в соответствии с Порядком направления больных детей с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболевания в медицинские организации, функции и полномочия учредителей в отношении которых осуществляют Правительство Российской Федерации или федеральные органы исполнительной власти, для оказания медицинской помощи в соответствии с едиными требованиями базовой программы обязательного медицинского страхования, утвержденным приказом Министерства здравоохранения Российской Федерации от 23 декабря 2020 г. № 1363н (зарегистрирован Министерством юстиции Российской Федерации 29 декабря 2020 г., регистрационный № 61884).
21. При наличии у больного медицинских показаний к оказанию высокотехнологичной медицинской помощи направление в медицинскую организацию, оказывающую высокотехнологичную медицинскую помощь, осуществляется в соответствии с Порядком организации оказания высокотехнологичной медицинской помощи с применением единой государственной информационной системы в сфере здравоохранения, утвержденным приказом Министерства здравоохранения и социального развития Российской Федерации от 2 октября 2019 г. № 824н (зарегистрирован Министерством юстиции Российской Федерации 22 ноября 2019 г., регистрационный № 56607).
22. В случае если проведение медицинских манипуляций, связанных с оказанием медицинской помощи, может повлечь возникновение болевых ощущений у ребенка, такие манипуляции проводятся с обезболиванием.

Утвержден
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Перечень 

медицинских организаций Республики Мордовия, осуществляющих забор проб для проведения скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания
1.
ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» (перинатальный центр – акушерский стационар, неонатологический стационар);

2.
ГБУЗ Республики Мордовия «Родильный дом» (акушерский стационар 2 уровня);

3.
ГБУЗ Республики Мордовия «Детская республиканская клиническая больница» (отделение патологии новорожденных и недоношенных детей, консультативно-диагностический центр для детей);

4.
ГБУЗ Республики Мордовия «Рузаевская центральная районная больница» (акушерский стационар 2 уровня, детское поликлиническое отделение);

5.
ГБУЗ Республики Мордовия «Ковылкинская центральная районная больница» (акушерский стационар 1 уровня, детское поликлиническое отделение);

6.
ГБУЗ Республики Мордовия «Комсомольская центральная районная больница» (акушерский стационар 1 уровня, детское поликлиническое отделение);

7.
ГБУЗ Республики Мордовия «Зубово-Полянская районная больница» (акушерский стационар 1 уровня, детское поликлиническое отделение);

8.
ГБУЗ Республики Мордовия «Детская поликлиника № 1»;

9.
ГБУЗ Республики Мордовия «Детская поликлиника № 2»;

10.
 ГБУЗ Республики Мордовия «Детская поликлиника № 3»;

11.
 ГБУЗ Республики Мордовия «Детская поликлиника № 4»;

12.
ГБУЗ Республики Мордовия «Ардатовская районная больница» (поликлиническое отделение);

13.
ГБУЗ Республики Мордовия «Атяшевская районная больница» (поликлиническое отделение);

14.
ГБУЗ Республики Мордовия «Дубенская районная больница» (поликлиническое отделение);

15.
ГБУЗ Республики Мордовия «Инсарская районная больница» (поликлиническое отделение);

16.
ГБУЗ Республики Мордовия «Ичалковская районная больница им. А.В. Парамоновой» (детское поликлиническое отделение);

17.
ГБУЗ Республики Мордовия «Краснослободская центральная районная больница» (ургентный родильный зал, детское поликлиническое отделение);

18.
ГБУЗ Республики Мордовия «Ромодановская поликлиника им. В.С. Поросёнкова» (детское поликлиническое отделение);

19.
ГБУЗ Республики Мордовия «Старошайговская районная больница» (поликлиническое отделение);

20.
ГБУЗ Республики Мордовия «Темниковская районная больница им. А.И. Рудявского» (ургентный родильный зал, детское поликлиническое отделение);

21.
ГБУЗ Республики Мордовия «Теньгушевская районная больница» (поликлиническое отделение);

22.
ГБУЗ Республики Мордовия «Торбеевская центральная районная больница» (ургентный родильный зал, детское поликлиническое отделение).
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Перечень

главных внештатных специалистов Министерства здравоохранения Республики Мордовия, ответственных за организацию оказания медицинской помощи детям с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями

	№
п/п
	Заболевание
	Код МКБ X
	Главный внештатный специалист

	1.
	Гемолитико-уремический синдром
	D59.3
	нефролог,

гематолог

	2.
	Пароксизмальная ночная гемоглобинурия (Маркиафавы-Микели)
	D59.5
	гематолог

	3.
	Апластическая анемия
	D61.9
	гематолог

	4.
	Наследственный дефицит факторов II (фибриногена), VII (лабильного), X (Стюарта-Прауэра)
	D68.2
	гематолог

	5.
	Идиопатическая тромбицитопеническая пурпура (синдром Эванса)
	D69.3
	гематолог

	6.
	Первичные иммунодефициты
	D80 –

D84
	аллерголог-иммунолог

	7.
	Дефект в системе комплемента
	D84.1
	аллерголог-иммунолог

	8.
	Врожденный гипотиреоз (с диффузным зобом и без зоба)
	Е03.0

Е03.1
	детский эндокринолог

	9.
	Преждевременная половая зрелость центрального происхождения
	E22.8
	детский эндокринолог

	10.
	Адреногенитальное нарушение неуточненное (адреногенитальный синдром)

Адреногенитальные нарушения, связанные с дефицитом ферментов
	Е25.9

Е25.0
	детский эндокринолог

	11.
	Недостаточность других уточненных витаминов группы В (дефицит биотинидазы (дефицит биотин-зависимой карбоксилазы; недостаточность синтеза голокарбоксилаз (недостаточность биотина)
	Е53.8
	генетик

	12.
	Нарушение обмена ароматических аминокислот (классическая фенилкетонурия, другие виды гиперфенилаланинемии)
	E70.0
E70.1
	психиатр

генетик

	13.
	Нарушение обмена тирозина (Тирозинемия)
	E70.2
	педиатр

генетик

	14.
	Болезнь с запахом кленового сиропа мочи (Болезнь «кленового сиропа»)
	E70.1
	педиатр

генетик

	15.
	Другие виды нарушений обмена аминокислот с разветвленной цепью (изовалериановая ацидемия, метилмалоновая ацидемия, пропионовая ацидемия и др.)
	E 71.1
	педиатр

генетик

	16.
	Нарушения обмена жирных кислот
	E 71.3
	педиатр

генетик

	17.
	Нарушения обмена серосодержащих аминокислот (Гомоцистинурия)
	E 72.1
	педиатр

генетик

	18.
	Нарушения обмена цикла мочевины (цитруллинемия, тип I; аргиназная недостаточность)
	Е72.2
	педиатр

генетик

	19.
	Нарушения обмена лизина и гидроксилизина (глутаровая ацидемия, тип I; глутаровая ацидемия, тип II (рибофлавин чувствительная форма)
	E 72.3
	педиатр

генетик

	20.
	Галактоземия
	E 74.2
	педиатр

генетик

	21.
	Другие сфинголипидозы:болезнь Фабри, Нимана-Пика
	E 75.2
	педиатр

генетик

	22.
	Мукополисахаридоз тип I, Мукополисахаридоз тип II, Мукополисахаридоз тип VI
	E76.0
E76.1
E76.2
	педиатр,

генетик

	23.
	Острая перемежающая (печеночная) порфирия
	E 80.2
	педиатр

	24.
	Нарушение обмена меди (болезнь Вильсона)
	E 83.0
	педиатр

гастроэнтеролог

	25.
	Кистозный фиброз неуточненный (муковисцидоз)
	Е84.9
	педиатр

гастроэнтеролог

	26.
	Детская спинальная мышечная атрофия, I тип (Вердинга-Гоффмана); другие наследственные спинальные мышечные атрофии
	G12.0
G12.1
	невролог

	27.
	Незавершенный остеогенез
	Q 78.0
	педиатр

травматолог-ортопед

	28.
	Легочная (артериальная) гипертензия
	I 27.0
	кардиолог

	29.
	Юношеский артрит с системным началом
	M 08.2
	ревматолог
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Схема 

маршрутизации детей с врожденными и (или) наследственными, редкими (орфанными) заболеваниями для оказания специализированной стационарной медицинской помощи в Республике Мордовия
	Медицинская организация
	Отделения, койки
	Прикрепленные территории

	Государственное бюджетное учреждение здравоохранения Республики Мордовия «Детская республиканская клиническая больница»
	детское кардиологическое отделение;

нефрологическое отделение;

отделение аллергологии и иммунологии;

детское эндокринологическое отделение;

детское неврологическое отделение;

педиатрическое отделение;

детское уроандрологическое отделение;

отделение патологии новорожденных и недоношенных детей;

оториноларингологическое отделение;

травматолого-ортопедическое отделение;

детское хирургическое отделение;

нейрохирургические койки;

гастроэнтерологические койки;

гинекологические койки;

гематологические койки;

реабилитационные койки;

паллиативные койки
	г.о. Саранск, муниципальные районы Республики Мордовия 

	Государственное бюджетное учреждение здравоохранения Республики Мордовия «Республиканская офтальмологическая больница»
	офтальмологическое детское отделение


	г.о. Саранск, муниципальные районы Республики Мордовия

	Государственное бюджетное учреждение здравоохранения Республики Мордовия «Мордовская республиканская клиническая психиатрическая больница»
	психиатрическое отделение (детское);

медико-реабилитационное отделение в условиях дневного стационара (детское)
	г.о. Саранск, муниципальные районы Республики Мордовия

	Государственное бюджетное учреждение здравоохранения Республики Мордовия «Мордовская республиканская центральная клиническая больница»
	отделение челюстно-лицевой хирургии;

колопроктологическое отделение
	г.о. Саранск, муниципальные районы Республики Мордовия
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Форма

информированного добровольного согласия на проведение скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания
Я,_____________________________________________________«___»_________________г.р.,

Ф.И.О. родителя или законного представителя ребенка (печатными буквами)

Зарегистрированный(ая) по адресу__________________________________________________
_______________________________________________________________________________,

Фактически проживающий(ая) по адресу:____________________________________________
_______________________________________________________________________________,


(указывается, если не совпадает с местом регистрации)

телефон для связи ________________________________________________________________
(указание телефона означает согласие на получение информации по данному каналу связи*)

электронная почта для связи ___________________________________________________

(указание электронной почты означает согласие на получение информации по данному каналу связи**)

настоящим подтверждаю, что 
Я даю свое информированное согласие на проведение скринингового исследования на муковисцидоз, адреногенитальный синдром, врождённый гипотиреоз, дефицит биотинидазы, галактоземию, наследственные заболевания обмена веществ, спинальную мышечную атрофию, первичные иммунодефициты (далее — скрининговое исследование) ребенку мужского/женского пола, рожденному ________________________________________________________________________________
(дата и время рождения)

№ медицинского свидетельства о рождении (при наличии)______________________________
Я даю свое согласие на получение информации от врача о скрининговом исследовании любыми из указанных выше способов, включая открытые каналы связи (телефон, электронная почта), при положительном результате теста или необходимости дополнительных исследований.

Я получил(а) и прочитал(а) «Памятку для родителей новорожденных детей» и подтверждаю, что мне понятно значение всех терминов и информации, изложенных в ней.

Я был(а) проинформирован(а) о порядке проведения скрининговых исследований, сроках готовности результата и ограничениях скрининговых исследований.

Я даю свое согласие на хранение образцов пятен крови и/или выделенной ДНК ребенка, полученных в ходе данного исследования, для проведения дополнительных исследований в случае необходимости.

Я даю свое согласие на использование образцов пятен крови ребенка и/или выделенной ДНК (в анонимном виде) для проведения научных исследований

[   ] ДА

[   ] НЕТ

Я осознаю, что исследование может быть не проведено по техническим причинам (о чем я буду информирован(а)) или его результаты могут быть недостоверными вследствие ограничений методики, и я обговорил(а) с лечащим врачом все вероятные риски, которые могут быть с этим связаны.

Я предупрежден(а) о том, что в редких случаях может потребоваться повторное взятие крови на тест-бланк и/или образца цельной крови, предоставление образца мочи.

Я информирован(а), что в случае высокого риска наличия заболевания у ребенка, выявленного в результате скринингового исследования, необходимо проведение дополнительных подтверждающих исследований, что потребует дополнительного обследования ребенка, а также при некоторых заболеваниях обследования родителей ребенка.

Я даю свое согласие на предоставление результатов скринингового исследования специалистам медико-генетической службы (медико-генетической консультации ГБУЗ Республики Мордовия «Мордовская республиканская центральная клиническая больница», ФГБУ «НМИЦ «АГП им. В.И. Кулакова» Минздрава России, ФГБНУ «МГНЦ им. Н.П. Бочкова») и/или детской поликлиники или стационара по месту рождения или пребывания ребенка, а также главным специалистам по профилю заболевания Министерства здравоохранения Республики Мордовия, а также подтверждаю, что в случае необходимости повторного исследования или выявления высокого риска наличия заболевания, вышеуказанные специалисты смогут связаться со мной.

Я осознаю, что при необходимости повторного взятия крови или проведения уточняющей (подтверждающей) диагностики, отказ или задержка выполнения этих процедур, возникшая по моей вине, может негативно повлиять на состояние здоровья ребенка. Я даю свое согласие на обработку*** моих персональных данных и персональных данных ребенка, включая информацию о состоянии здоровья и результатов исследования.

Я полностью понимаю суть изложенного выше текста, не имею претензий к специалисту (медицинскому работнику) относительно доступности и объема предоставленной мне информации.

Я имел(а) возможность обсудить со специалистом медицинского учреждения, где будет осуществляться забор крови, все интересующие меня вопросы о скрининговом исследовании и получил(а) удовлетворяющие меня, исчерпывающие и однозначные ответы.

* Я предупрежден(а) о возможных рисках, существующих при передаче информации по телефону, в том числе:

– о возможностях доступа третьих лиц к направляемой информации в процессе ее передачи, а также в результате указания неправильного номера телефона; 

– существует вероятность неполучения информации по различным причинам, которые не зависят от передающего информацию (технические и другие причины).

** Я предупрежден(а) о возможных рисках, существующих при передаче информации по электронной почте, в том числе:

– о возможностях доступа третьих лиц к направляемой информации в процессе ее передачи, а также в результате указания неправильного адреса электронной почты; 

– существует вероятность неполучения информации по различным причинам, которые не зависят от отправителя (электронная почта переполнена, заблокирована или недоступна, настройка и правила обработки сообщений электронной почты на почтовом сервере не позволяют принимать сообщения интернет-домена отправителя, технические и другие причины).

*** Обработка персональных данных представляет собой сбор, запись, систематизацию, накопление, хранение, уточнение (обновления, изменения), извлечение, передачу (распространение, предоставление доступа), использование, обезличивание, блокирование, удаление или уничтожение персональных данных.
________________________________________________________________________________

дата
        подпись родителя или законного представителя ребенка         фамилия, инициалы
________________________________________________________________________________

дата
  подпись медицинского работника
      должность, фамилия, инициалы
Утверждена
приказом Министерства здравоохранения

Республики Мордовия

от «23» ноября 2022 г. № 2188

изложена в редакции приказа Министерства здравоохранения

Республики Мордовия

от «21» ноября 2023 г. № 2058
Форма
информированного добровольного согласия на проведение ретеста и/или подтверждающей диагностики в рамках скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания
Я,________________________________________________________«___»______________г.р.,


Ф.И.О. родителя или законного представителя ребенка (печатными буквами)

Зарегистрированный(ая) по адресу__________________________________________________
_______________________________________________________________________________,

Фактически проживающий(ая) по адресу:____________________________________________
_______________________________________________________________________________,


(указывается, если не совпадает с местом регистрации)

телефон для связи ________________________________________________________________
                                 (указание телефона означает согласие на получение информации по данному каналу связи*)

электронная почта для связи _______________________________________________________
             (указание электронной почты означает согласие на получение информации по данному каналу связи**)

настоящим подтверждаю, что

Я даю свое информированное согласие на проведение ретеста и/или подтверждающей диагностики в рамках скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания на одно или несколько заболеваний из группы заболеваний неонатального скрининга: муковисцидоз, адреногенитальный синдром, врожденный гипотиреоз, дефицит биотинидазы, галактоземию, наследственные заболевания обмена веществ, спинальную мышечную атрофию, первичные иммунодефициты ребенку мужского/женского пола, рождённому _______________________________________________________________________________
(дата и время рождения)

№ медицинского свидетельства о рождении (при его наличии) __________________________
Я даю свое согласие на получение информации от врача о результате подтверждающей диагностики скрининга новорожденных любыми из указанных выше способов, включая открытые каналы связи (электронная почта).

Я был(а) проинформирован(а) о порядке проведения подтверждающей диагностики скрининга новорожденных, сроках готовности результата и ограничениях используемых методов исследований.

Я даю свое согласие на хранение образцов пятен крови моего ребенка на специальном тест-бланке, выделенной ДНК из биоматериала, полученных в ходе данного исследования для проведения дополнительных исследований в случае необходимости.

Я даю свое согласие на использование образцов пятен крови/или выделенной ДНК ребенка из биоматериала (в анонимном виде) для проведения научных исследований:
[   ] ДА

[   ] НЕТ

Я осознаю, что исследование может быть не проведено по техническим причинам (о чем я буду информирован(а)) или его результаты могут быть недостоверными вследствие ограничений методики, и я обговорил(а) с лечащим врачом все вероятные риски, которые могут быть с этим связаны.

Я предупрежден(а) о том, что в редких случаях может потребоваться повторное взятие крови на тест-бланк и/или образца цельной крови и/или образца мочи.

Я подтверждаю, что в случае необходимости повторного исследования со мною могут связаться специалисты медико-генетической службы (медико-генетической консультации ГБУЗ Республики Мордовия «Мордовская республиканская центральная клиническая больница», ФГБУ «НМИЦ «АГП им. В.И. Кулакова» Минздрава России, ФГБНУ «МГНЦ им. Н.П. Бочкова») и/или детской поликлиники или стационара по месту пребывания ребенка 

Я осознаю, что при необходимости повторного взятия крови и/или повторного получения образца мочи, отказ или задержка выполнения этих процедур, возникшая по моей вине, может негативно повлиять на состояние здоровья ребенка.

Я даю свое согласие на предоставление результатов подтверждающей диагностики скрининга новорожденных специалистам медико-генетической службы (медико-генетической консультации ГБУЗ Республики Мордовия «Мордовская республиканская центральная клиническая больница», ФГБУ «НМИЦ «АГП им. В.И. Кулакова» Минздрава России, ФГБНУ «МГНЦ им. Н.П. Бочкова») и/или детской поликлиники или стационара по месту рождения или пребывания ребенка, а также главным специалистам по профилю заболевания.

Я даю свое согласие на обработку*** моих персональных данных и персональных данных ребенка, включая информацию о состоянии здоровья и результатах исследования.

Я полностью понимаю суть изложенного выше текста, не имею претензий к специалисту (медицинскому работнику) относительно доступности и объема предоставленной мне информации.

Я имел(а) возможность обсудить со специалистом медицинского учреждения, где будет осуществляться забор крови, все интересующие меня вопросы о подтверждающей диагностике скрининга новорожденных и получил(а) удовлетворяющие меня, исчерпывающие и однозначные ответы.

* Я предупрежден(а) о возможных рисках, существующих при передаче информации по телефону, в том числе:

– о возможностях доступа третьих лиц к направляемой информации в процессе ее передачи, а также в результате указания неправильного номера телефона; 

– существует вероятность неполучения информации по различным причинам, которые не зависят от передающего информацию (технические и другие причины).

** Я предупрежден(а) о возможных рисках, существующих при передаче информации по электронной почте, в том числе:

– о возможностях доступа третьих лиц к направляемой информации в процессе ее передачи, а также в результате указания неправильного адреса электронной почты; 

– существует вероятность неполучения информации по различным причинам, которые не зависят от отправителя (электронная почта переполнена, заблокирована или недоступна, настройка и правила обработки сообщений электронной почты на почтовом сервере не позволяют принимать сообщения интернет-домена отправителя, технические и другие причины).

*** обработка персональных данных представляет собой сбор, запись, систематизацию, накопление, хранение, уточнение (обновления, изменения), извлечение, передачу (распространение, предоставление доступа), использование, обезличивание, блокирование, удаление или уничтожение персональных данных.
________________________________________________________________________________

дата
        подпись родителя или законного представителя ребенка         фамилия, инициал
________________________________________________________________________________

дата
  подпись медицинского работника
      должность, фамилия, инициалы
Утверждена
приказом Министерства здравоохранения

Республики Мордовия

от «23» ноября 2022 г. № 2188

изложена в редакции приказа Министерства здравоохранения

Республики Мордовия

от «21» ноября 2023 г. № 2058

Форма

информированного добровольного отказа от проведения скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания/ ретеста/подтверждающей диагностики

Я ______________________________________________________________________________
(фамилия, имя, отчество — полностью)

паспорт:_________________________выдан:__________________________________________________________________________________________________________________________являюсь законным представителем (мать, отец, усыновитель, опекун, попечитель) ребенка:
________________________________________________________________________________
(фамилия, имя, отчество ребенка — полностью)

________________________________________________________________________________
(дата и время рождения ребенка)

№ медицинского свидетельства о рождении ребенка (при наличии)______________________
Я был(а) проинформирован(а) о цели, задачах и порядке проведения скринингового исследования и подтверждающей диагностики на муковисцидоз, адреногенитальный синдром, врождённый гипотиреоз, дефицит биотинидазы, галактоземию, наследственные заболевания обмена веществ, спинальную мышечную атрофию, первичные иммунодефициты, сроках готовности результата и ограничениях скрининговых исследований, а также принял(а) во внимание, что скрининговое исследование проводится в первую неделю жизни ребенка.

Я имел(а) возможность обсудить со специалистом медицинского учреждения, где может осуществляться забор крови, все интересующие меня вопросы о скрининговом исследовании и получил(а) удовлетворившие меня, исчерпывающие и однозначные ответы.

Я прочитал(а) «Памятку для родителей новорожденных детей» о скрининговом исследовании и подтверждаю, что мне понятно значение всех терминов и информации, изложенных в ней.
Я информирован (а), что при отказе от обследования ребенка, диагноз наследственного и (или) врожденного заболевания будет поставлен несвоевременно и лечение будет начато поздно, что приведет к негативным последствиям для его здоровья, вплоть до гибели ребенка. Мне даны разъяснения о возможных негативных последствиях в случае несвоевременной постановки диагноза.
Несмотря на полученные мной разъяснения, я отказываюсь от неонатального скрининга/расширенного неонатального скрининга/ретеста/подтверждающей диагностики (необходимое подчеркнуть) ребенку

________________________________________________________________________________
(фамилия, имя, отчество ребенка — полностью, дата рождения)

и всю ответственность за жизнь и здоровье ребенка беру на себя. Подписывая данный документ своей подписью, я удостоверяю, что принятое мной решение является добровольным, текст «информированного отказа» мной прочитан, и на все возникшие у меня вопросы я получил(а) ответы.
________________________________________________________________________________

дата
        подпись родителя или законного представителя ребенка         фамилия, инициалы
Отказ подписан в присутствии врача______________________________________________ 

                                                                                             (фамилия, имя, отчество — полностью)

_____________        __________________           _______________________________________

Дата                             Подпись врача                                      Расшифровка подписи

Утверждена
приказом Министерства здравоохранения

Республики Мордовия

от «23» ноября 2022 г. № 2188

изложена в редакции приказа Министерства здравоохранения

Республики Мордовия

от «21» ноября 2023 г. № 2058

Инструкция 
по подготовке документов для забора образца крови для проведения скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания
Для получения сухого пятна крови стандартно используется тест-бланк из фильтровальной бумаги Whatman №903 или аналогичной (PerkinElmer 226, MunktellTFN). Тест-бланк представляет собой карту размером 100х54 мм с областью для внесения шариковой ручкой информации о пациенте и пятью кругами, напечатанными с одной стороны пунктирной или точечной линией, для обозначения области нанесения крови. 
Для проведения скрининга берется 2 тест-бланка на каждого ребенка. Для идентификации на каждом тест-бланке шариковой ручкой указываются следующие данные:
1. номер медицинского свидетельства о рождении (МСР) ребенка;
2. фамилия, имя, отчество матери. В случае необходимости дополнительно указывается порядковый номер ребенка;
3. дата и время взятия крови;
4. дата рождения ребенка.
Рекомендуется подписать необходимые бланки перед взятием крови, сверяясь с данными медицинской документации, 

Перед взятием крови необходимо убедиться в правильной идентификации пациента, сверив данные с титульным листом первичной медицинской документации новорожденного, и корректности информации, нанесенной на тест-бланки, а также наличие записи в первичной медицинской документации новорожденного, о назначении врачом взятия крови на неонатальный скрининг. 
На оба тест-бланка шариковой ручкой наносятся фактические дата и время взятия крови. В первичной медицинской документации новорожденного, в соответствующих графах указывается информация о дате и времени взятия крови для неонатального скрининга, а также подпись сотрудника, выполнившего манипуляцию.

В информационной системе формируются бланки-направления. 

Информация, указываемая в бланке-направлении: 
1. номер медицинского свидетельства о рождении (МСР) ребенка:
2. наименование медицинской организации, в которой произведено взятие образцов крови у новорожденного;
3. контактный телефон медицинской организации, в которой произведено взятие образцов крови у новорожденного;
4. фамилия, имя, отчество (при наличии) медицинского работника, производившего взятие образцов крови у новорожденного;
5. фамилия, имя, отчество (при наличии) матери новорожденного;
6. дата рождения матери новорожденного;
7. номер полиса обязательного медицинского страхования (ОМС) матери;
8. паспортные данные матери новорожденного (серия, номер, дата и место выдачи);
9. страховой номер индивидуального лицевого счета (СНИЛС) матери новорожденного;
10. адрес регистрации по месту жительства (месту пребывания) матери новорожденного;
11. адрес фактического места проживания матери новорожденного;
12. контактный телефон матери новорожденного;
13. дата и время родов;
14. пол новорожденного;
15. при многоплодных родах — очередность при рождении новорожденного (первый, второй, третий и следующий);
16. уникальный идентификационный номер тест-бланка;
17. дата и время взятия образцов крови у новорожденного;
18. диагноз новорожденного (код МКБ-10; для здоровых новорожденных указывается код Z00.1);
19. срок гестации, на котором произошли роды (полных акушерских недель и дней);
20. масса тела новорожденного;

21. отметка о факте переливания крови новорожденному (да / нет), дата переливания (при наличии);
22. отметка о первичном/повторном направлении с указанием причины повторного исследования.

Особое внимание необходимо обратить на точность указания в медицинской информационной системе места предполагаемого нахождения ребенка после выписки (адрес по месту жительства) и способов связи с законным представителем (номер телефона и/или адрес электронной почты). Если данная информация требует коррекции, необходимо внести верные данные в медицинскую информационную систему до формирования бланка-направления.

Бланк-направление на неонатальный скрининг со штрих-кодом, формируется посредством медицинской информационной системы и распечатывается на бумаге формата А4. При формировании бланка-направления фактические дата и время взятия крови вносится в систему с тест-бланка. Бланк-направление на неонатальный скрининг состоит из двух половин, на каждой из которых нанесен штрих-код, идентифицирующий данное направление.

Распечатанное направление прикрепляется к тест-бланку с помощью степлера с обратной стороны так, чтобы не перекрывать штрих-код, а идентификационные данные на тест-бланке были читаемы. Пунктирная линия, отделяющая зону с пятнами крови, должна быть совмещена с краем листа бланка-направления. Предварительно необходимо убедиться в идентичности данных, указанных на тест-бланке и бланке-направлении. Каждый тест-бланк с помощью степлера прикрепляется не менее, чем двумя скобками к бланку-направлению. 
Сначала прикрепляется тест-бланк с 5 пятнами крови. Степлер заводится через край и в диагональ, не касаясь пятен. Затем прикрепляется тест-бланк с 3 пятнами крови. Степлер заводится через край и через область, не несущую пятен крови.

Между тест-бланками должен остаться зазор в 2 - 4 мм в проекции средней разделительной линии на бланке-направлении.

Бланк-направление складывается вдоль средней линии текстом внутрь.

Прикрепленные тест-бланки загибаются внутрь сложенного бланка-направления и закрываются его чистой стороной. 

Бланки-направления с прикрепленными тест-бланками складываются в зип-пакет и отправляются в медико-генетическую консультацию ГБУЗ Республики Мордовия «Мордовская республиканская центральная клиническая больница».
Утверждена
приказом Министерства здравоохранения

Республики Мордовия

от «23» ноября 2022 г. № 2188

изложена в редакции приказа Министерства здравоохранения

Республики Мордовия

от «21» ноября 2023 г. № 2058

Памятка
для родителей новорожденных детей по проведению скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания

Что такое скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания (неонатальный скрининг)?
Неонатальный скрининг — это обследование новорожденных для раннего выявления (до развития симптомов) и лечения наследственных и врожденных заболеваний. Все расходы на неонатальный скрининг для граждан РФ, включая подтверждающую диагностику, оплачиваются за счет средств бюджета РФ (т.е обследование ребенка, являющегося гражданином РФ, в рамках неонатального скининга проводится бесплатно).
На какие заболевания проводится неонатальный скрининг?
Программа скрининга в России включает в себя обязательное обследование всех новорожденных. Ранее скрининг проводился на 5 заболеваний. Сейчас количество заболеваний расширилось до 36. 

Наследственные болезни обмена веществ (НБО) — группа генетических заболеваний, при которых происходят нарушения в биохимических процессах и поражаются различные системы и органы. При большинстве НБО для лечения применяют диетотерапию, которую необходимо начать как можно раньше, чтобы сохранить здоровье ребенка.

Врожденный гипотиреоз — наследственная патология щитовидной железы, которая может привести к отставанию в физическом развитии и тяжелой умственной неполноценности. На сегодняшний день своевременно диагностированный гипотиреоз хорошо поддается гормональной терапии.

Адреногенитальный синдром — группа нарушений, связанных с избыточной секрецией гормонов коры надпочечников. Заболевание имеет различные формы, в особо тяжелых случаях проявляется нарушением водно-солевого обмена и полиорганной недостаточностью. Полному излечению этот синдром не поддается, но его можно держать под контролем при помощи гормональной терапии.

Муковисцидоз — одно из наиболее распространенных наследственных заболеваний. Проявляется поражением легких, печени, желудочно-кишечного тракта и других систем организма. Необходимо начинать лечение как можно раньше, чтобы максимально улучшить качество и продолжительность жизни.

Спинальная мышечная атрофия — это тяжелое наследственное нервно-мышечное заболевание. Болезнь может начаться с первых месяцев жизни, проявляться постепенно нарастающей слабостью мышц и приводить к тяжелым двигательным нарушениям. В настоящее время существует терапия, которая вместе со специализированной реабилитацией может в значительной степени уменьшить проявления этого заболевания.

Первичные иммунодефициты (ПИД) — это наследственные или приобретенные заболевания иммунной системы. Дети с ПИД подвержены высокому риску развития тяжелых инфекций с первых дней жизни. Если заболевание выявлено вовремя, повышается успешность лечения, позволяющего восстановить нормальную функцию иммунной системы.

Информированное добровольное согласие родителей
Обследование новорожденного проводится только при наличии письменного согласия родителя или законного представителя ребенка. От неонатального скрининга можно отказаться, однако стоит иметь в виду, что при отказе от обследования ребенка диагноз наследственного и (или) врожденного заболевания будет поставлен несвоевременно и лечение будет начато поздно, что приведет к негативным последствиям для его здоровья и жизни.
Где, как и когда проводится взятие крови для неонатального скрининга?
Образцы крови на скрининг берут в родильном доме, перинатальном центре или в больнице, где находится новорожденный ребенок. Если роды происходят в домашних условиях, необходимо незамедлительно (на 2 сутки жизни ребенка) обратиться в детскую поликлинику по месту жительства. При взятии крови для обследования в родильном доме ставится отметка о прохождении скрининга в выписке из истории развития ребенка. Если кровь была взята в поликлинике по месту жительства, информация об этом вносится в электронную/бумажную медицинскую карту ребенка.

Взятие образцов крови из пяточки новорожденного осуществляется на 2 специальных тест-бланка из фильтровальной бумаги на 2-е сутки жизни. У недоношенных детей кровь берется на 7-е сутки жизни. Эта рутинная процедура взятия небольшого количества крови из пятки новорожденного практически безболезненна и никак не травмирует ребенка.

Где и как исследуют кровь?
Тест-бланки с образцами крови отправляются в лабораторию неонатального скрининга ГБУЗ Республики Мордовия «Мордовская республиканская центральная клиническая больница» и в ФГБУ «НМИЦ АГП им. В.И. Кулакова» Минздрава России (г. Москва), в которых проводят специальные лабораторные тесты. Сроки проведения исследования 5 дней.
Как узнать результат?
Если Ваш лечащий врач не связался с Вами, это означает, что результат скринингового обследования отрицательный, то есть у ребенка не выявлено подозрения ни на одно из 36 скринируемых наследственных заболеваний. Важно понимать, что наследственных заболеваний много, и скрининг не позволяет исключить у ребенка все болезни.

Если у ребенка выявлены изменения при неонатальном скрининге (положительный результат) и есть подозрение на одно из исследуемых заболеваний, лечащий врач проинформирует Вас об этом по указанным в информированном согласии номеру телефона и/или адресу электронной почты. Лечащий врач объяснит, что делать дальше и даст направление на дальнейшие этапы обследования.

Всегда ли положительные результаты теста означают что ребенок болен?
Следует помнить, что положительный результат первоначального теста не всегда означает наличие болезни. При подозрении на какое-либо заболевание Вас с ребенком вызовут на дальнейшее обследование — подтверждающую диагностику.

Почему важна подтверждающая диагностика, где она проводится?
Подтверждающая диагностика включает более сложные лабораторные тесты, которые проводятся в референс-центре — ФГБНУ «Медико-генетический научный центр им. академика Н.П. Бочкова» (г. Москва).
Подтверждающая диагностика важна для выбора правильной тактики лечения. По результатам подтверждающей диагностики проводится медико-генетическое консультирование и выдается заключение. Сроки проведения подтверждающей диагностики 10 дней, но могут быть случаи, когда установление диагноза займет больше времени. При некоторых заболеваниях лечение может быть начато до получения результатов подтверждающих тестов.

В будущем результаты подтверждающей диагностики важны для планирования беременности.

Как хранятся образцы крови ребенка?

Карточки-фильтры хранятся не менее трех лет в медико-генетической консультации ГБУЗ Республики Мордовия «Мордовская республиканская центральная клиническая больница». В информированном согласии Вы можете дать разрешение в том числе на использование образцов крови для научных исследований (в анонимной форме) или отказаться от него. Это важно для совершенствования методов диагностики и профилактики наследственных болезней.

Где ребенок будет лечиться, если будет выявлено врожденное и(или) наследственное заболевание?
Ребенок будет наблюдаться в медико-генетической консультации ГБУЗ Республики Мордовия «Мордовская республиканская центральная клиническая больница» и/или, в зависимости от особенностей течения и осложнений заболевания, у соответствующего врача-специалиста. При необходимости ребенок может быть направлен на обследование и лечение в федеральные медицинские организации.
Лечатся ли наследственные заболевания, выявляемые при неонатальном скрининге?
36 заболеваний, которые включены в программу расширенного неонатального скрининга, имеют достаточно эффективное лечение.
Утвержден

приказом Министерства здравоохранения

Республики Мордовия

от «21» ноября 2023 г. № 2058

Речевой модуль и алгоритм действий
при подозрении на наследственное заболевание обмена веществ в рамках неонатального и расширенного неонатального скрининга

	Необходимо
	Запрещается

	1. Позвонить по указанному в бланке направлении телефону матери ребенка, уточнить ее ФИО. 
Представиться: ФИО медицинского работника, занимаемая должность.

2. Озвучить цель информирования: получен результат исследования в рамках массового неонатального и расширенного скрининга, не соответствующий нормальным показателям. Озвучить предполагаемый диагноз, методы исследования, которые будут использованы для его подтверждения.

Использовать точную, понятную собеседнику лексику, пояснять специальные термины общедоступными словами.
3. Объяснить родителям, что диагноз заболевания не установлен, успокоить родителей.

4. Выяснить статус ребенка: есть ли жалобы матери, характер вскармливания, наличие рвоты, срыгиваний, мышечной слабости, судорожного синдрома и др.
	1. Сообщать информацию третьим лицам.

2. Излагать субъективное видение перспектив здоровья и жизни ребенка в случае установления диагноза. 

3. Рекомендовать родителям найти информацию в интернете

	5. Пригласить ребенка с родителями (законными представителями) в МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» для забора образцов крови и других биологических материалов для проведения повторного скринингового исследования. 

6. Сообщить подробный адрес МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ»: г. Саранск, ул. Победы, д.18 и контактный телефон регистратуры 72-05-27.

7. Выяснить у родителей ребенка наличие возможности приехать на своем транспорте.

8. При отсутствии возможности приехать на своем транспорте предложить организовать доставку ребенка с родителями (законными представителями) на транспорте медицинской организации, где наблюдается ребенок
	

	9. Созвониться с районным педиатром (ответственным лицом за проведение мероприятий неонатального скрининга (расширенного неонатального скрининга), главным врачом), решить вопрос о транспортировке ребенка или биологического материала для проведения подтверждающей диагностики
	

	При явке ребенка в МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ»:

10. Беседа проводится без участия посторонних лиц. По желанию родителей или иных законных представителей ребенка могут присутствовать иные лица, психолог кризисного центра ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ».
11. Представиться: ФИО медицинского работника, занимаемая должность.

12. Озвучить цель информирования: получен результат исследования в рамках массового неонатального и расширенного скрининга, не соответствующий нормальным показателям. Вручить родителям (законным представителям) результат неонатального скрининга (расширенного неонатального скрининга).

13. Озвучить предполагаемый диагноз.

14. Объяснить родителям, что диагноз заболевания не установлен, успокоить родителей.

15. Выяснить статус ребенка: есть ли жалобы матери, характер вскармливания, наличие рвоты, срыгиваний, мышечной слабости, судорожного синдрома и др.

16. Провести осмотр ребенка, взвешивание. 

17. Заполнить информированное добровольное согласие на проведение ретеста и/или подтверждающей диагностики в рамках скринингового исследования на врожденные и (или) наследственные заболевания. Заполненное информированное добровольное согласие хранится в медицинской организации, осуществляющей взятие биоматериала.

18. Произвести забор биоматериала.

19. Родителям ребенка предоставляется информация, что ретест и (или) подтверждающая диагностика проводится в условиях: МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» - для заболеваний, входящих в неонатальный скрининг, в условиях ФГБНУ «МГНЦ им. Н.П. Бочкова» г. Москва - для заболеваний, входящих в расширенный неонатальный скрининг. 

20. Предоставляется контактный телефон для связи. Сообщается о сроке установления диагноза - до 30 дней. 
21. При получении МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» результатов ретеста и (или) подтверждающей диагностики информация доводится до родителей по телефону 
	

	22. В случае наличия медицинских показаний врач-генетик сообщает родителям (законным представителям) ребенка информацию о необходимости немедленной госпитализации ребенка, назначении низкобелковой диеты и специализированных продуктов лечебного питания еще до получения результатов ретеста и подтверждающей диагностики. Необходимо объяснить родителям важность госпитализации, учитывая возможность возникновения метаболических кризов и угрозы жизни ребенка. 
23. Новорожденному до получения результатов ретеста и подтверждающей диагностики по показаниям назначается терапия в соответствии с клиническими рекомендациями
	


Утвержден

приказом Министерства здравоохранения

Республики Мордовия

от «21» ноября 2023 г. № 2058

Речевой модуль и алгоритм действий
при подтверждении диагноза наследственного заболевания обмена веществ в рамках неонатального и расширенного неонатального скрининга

	Необходимо
	Запрещается

	1. Пригласить ребенка с родителями (законными представителями) в МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» на прием врача-генетика, согласовав с родителями или иными законными представителями ребенка дату, время и место проведения беседы. Уведомить о возможности участия в беседе иных лиц по их желанию.

2. МГК ГБУЗ Республики Мордовия «МРЦКБ» обеспечивает возможность присутствия психолога или психотерапевта, которые принимают участие в беседе с согласия родителей или иных законных представителей ребенка.

3. Диагноз сообщается врачом-генетиком или консилиумом врачей, состоящим из нескольких специалистов.

- выразить сочувствие в связи с выявлением наследственного заболевания;

- использовать точную, понятную собеседнику лексику, пояснять специальные термины общедоступными словами;

- по ходу беседы уточнять у родителей наличие дополнительных вопросов, а также необходимость повторного разъяснения предоставленной информации;

- предоставить время для выражения эмоций;

- продолжить беседу, удостоверившись в готовности родителей воспринимать информацию дальше;

- подробно отвечать на все вопросы родителей и сопровождающих их лиц.

4. Врач-генетик (лечащий врач в случае нахождения ребенка на госпитализации): 

- сообщает диагноз, возможные причины его возникновения, симптомы, влияние на жизнедеятельность ребенка, прогноз развития заболевания, возможность медицинской реабилитации, 

- проводит медико-генетическое консультирование семьи: тип наследования заболевания, вероятность повторения, необходимость обследования родителей.

- предоставляет информацию о возможности и порядке получения медицинской, психологической помощи, мер социальной поддержки, в том числе предоставляемые социально-ориентированными некоммерческими организациями, включая родительские ассоциации и общественные организации.

5. В случае неготовности родителей ребенка (или законных представителей) воспринимать информацию, дать им время, назначить следующий прием по согласованию с ними. 

6. Вручить родителям (законным представителям) памятки
	1. Препятствовать присутствию иных лиц на беседе по желанию родителей ребенка или его законных представителей.

2. Использовать в беседе термины и формулировки, непонятные для родителей.

3. Не отвечать на поставленные вопросы.
4. Излагать субъективное видение перспектив жизни и здоровья ребенка
5. Отказывать в проведении повторной беседы и ответе на неясные для родителей вопросы.


Утверждена
приказом Министерства здравоохранения

Республики Мордовия

от «21» ноября 2023 г. № 2058

Памятка
для родителей (законных представителей) ребенка с особенностями развития, инвалидностью, в том числе, находящихся под паллиативным наблюдением и их семьям

После выписки из родильного дома, отделения второго этапа выхаживания новорожденных при возникновении у Вас вопросов по развитию ребенка, при наличии у Вашего ребенка нарушений в развитии или риска их развития, Вы можете получить помощь (медицинскую, психологическую, социальную):

в Центре медико-социальной поддержки женщин, оказавшихся в трудной жизненной ситуации, ГБУЗ Республики Мордовия «Мордовская республиканская центральная клиническая больница» (430034, г. Саранск, ул. Победы, д. 18, тел. 88342760837, e-mail: GBUZ.RM.MRCKB@e-mordovia.ru);

в Центре медико-социальной поддержки женщин, оказавшихся в трудной жизненной ситуации, ГБУЗ Республики Мордовия «Родильный дом» (430024, г. Саранск, ул. Косарева, д.122, тел. 88342554734, e-mail: GBUZ.RM.RD@e-mordovia.ru) 
При наличии у Вашего ребенка данных, подтверждающих стойкое нарушение функций организма, обусловленное заболеванием, последствием травмы или дефектом, и приведших к ограничениям жизнедеятельности, Ваш ребенок направляется врачебной комиссией (далее - ВК) организации здравоохранения по месту жительства на медико-социальную экспертизу с целью установления (не установления) статуса ребенок-инвалид.
Медицинскую реабилитацию Ваш ребенок может получить:

в стационарных условиях – в ГБУЗ Республики Мордовия «Детская республиканская клиническая больница» (430032, г. Саранск, ул. Р. Люксембург, д. 15, тел. 88342323336, факс 88342321278, e-mail: GBUZ.RM.DRKB@e-mordovia.ru;
в амбулаторных условиях – в детской поликлинике (поликлиническом отделении) медицинской организации по месту жительства. 
По решению лечащего врача или ВК медорганизации Ваш ребенок может быть направлен на реабилитацию в федеральную медицинскую организации за пределами Республики Мордовия. Направление для медицинской реабилитации выдается лечащим врачом в поликлинике по месту жительства.

Санаторно-курортное лечение предоставляется с 4 летнего возраста в соответствии с перечнем заболеваний, которые являются показанием для санкурлечения, при отсутствии противопоказаний:

Отделением Фонда пенсионного и социального страхования РФ по Республике Мордовия – детям-инвалидам;

Министерством социальной защиты труда и занятости населения Республики Мордовия – детям с заболеваниями аутизм, синдром Дауна, ДЦП. 

Министерством здравоохранения Республики Мордовия – детям, находящимся на диспансерном учете по заболеваниям, с учетом показаний и противопоказаний к санаторно-курортному лечению.

По вопросу предоставления санкурлечения Вам необходимо обращаться в поликлинику по месту жительства. 

Паллиативная медицинская помощь предоставляется ребенку при установлении ВК медорганизации статуса паллиативного ребенка.

В стационарных условиях паллиативную медицинскую помощь можно получить:

детям 0-17 лет включительно - в ГБУЗ Республики Мордовия «Детская республиканская клиническая больница» (430032, г. Саранск, ул. Р. Люксембург, д. 15, тел. 88342323336, факс 88342321278, e-mail: GBUZ.RM.DRKB@e-mordovia.ru);
детям 0-4 лет - в ГКУЗ Республики Мордовия «Большеберезниковский Дом ребенка специализированный» (431750, с. Большие Березники, ул. Лесная, д.10, тел. 88342623176, факс 88342623176, e-mail: GKUZ.RM.BDRS@e-mordovia.ru. Возможность предоставления «социальной передышки»;

в амбулаторных условиях – в детской поликлинике (поликлиническом отделении) медицинской организации по месту жительства. 
Льготы, предоставляемые семьям, воспитывающим детей-инвалидов, в сфере здравоохранения:

право на бесплатное обеспечение лекарственными препаратами;

право на бесплатное обеспечение смесями для энтерального питания;

право на бесплатное обеспечение медицинскими изделиями для использования на дому (паллиативные дети-инвалиды);

право на бесплатный проезд к месту лечения и обратно для ребенка и сопровождающего лица;

право на бесплатное обеспечение санаторно-курортным лечением (путевки и бесплатный проезд к месту лечения и обратно предоставляются ребенку и сопровождающему лицу).

Информация о мерах социальной поддержки семей, воспитывающих детей с особенностями развития, в том числе детей-инвалидов


Компенсация расходов на оплату жилого помещения и коммунальных услуг семьям, имеющим детей-инвалидов (статья 17 Федерального закона от 24.11.1995 г. №181-ФЗ "О социальной защите инвалидов в Российской Федерации")


Размер компенсации: 


50% расходов на оплату жилого помещения (в домах государственного и муниципального жилищных фондов) и коммунальных услуг (исходя из объема потребляемых коммунальных услуг, определенного по показаниям приборов учета, но не более утвержденных нормативов потребления); 

     50 % расходов на уплату взноса на капитальный ремонт общего имущества в многоквартирном доме детям-инвалидам и гражданам, имеющим детей-инвалидов, рассчитанный исходя из минимального размера взноса на капитальный ремонт и размера регионального стандарта нормативной площади жилого помещения, используемой для расчета субсидий на оплату жилого помещения и коммунальных услуг.


Необходимые документы (сведения): 

заявление о назначении компенсации и способе ее доставки; 

документ, удостоверяющий личность заявителя (законного представителя ребенка) и регистрацию по месту жительства (пребывания);

свидетельство о рождении ребенка либо сведения о рождении ребенка;

сведения о наличии инвалидности либо справка МСЭ.


Заявление с необходимыми документами представляются в учреждение социальной защиты населения по месту жительства (пребывания) лично либо через Единый портал государственных и муниципальных услуг или посредством почтовой связи с приложением копии документа, удостоверяющего личность заявителя и регистрацию по месту жительства (пребывания) с приложение заверенных в установленном законом порядке документов.


Обеспечение жильем семей, имеющих детей-инвалидов, признанных нуждающимися в жилых помещениях

Размер социальной выплаты рассчитывается индивидуально в зависимости от средней рыночной стоимости 1 квадратного метра общей площади жилья, утвержденной Правительством Республики Мордовия на дату предоставления социальной выплаты и нормы предоставления жилья.
Норма предоставления общей площади жилого помещения составляет 33 кв. метра для одиноко проживающих граждан, 42 кв. метра на семью из двух человек и по 18 кв. метров на каждого члена семьи при численности семьи, составляющей три и более человека.

Необходимые документы (сведения): 


заявление о предоставлении социальной выплаты;

копии паспортов гражданина-заявителя и членов его семьи;

копии правоустанавливающих документов на занимаемые жилые помещения - в случае, если право на занимаемое жилое помещение не зарегистрировано в Едином государственном реестре недвижимости;

справка организации, уполномоченной в сфере технической инвентаризации, о наличии (отсутствии) жилых помещений, принадлежащих на праве собственности гражданину-заявителю и членам его семьи, содержащую также сведения о совершении гражданами сделок, приведших к уменьшению размера занимаемых жилых помещений или к их отчуждению, за пять лет, непосредственно предшествующих подаче заявления о принятии на учет;

сведения о наличии инвалидности либо справка МСЭ; 

расписка об отсутствии факта получения ранее мер государственной поддержки.


Заявление с необходимыми документами представляются в учреждение социальной защиты населения по месту жительства.


Меры социальной поддержки по проезду.

Право на приобретение электронного проездного билета для бесплатного проезда на автомобильном и городском наземном электрическом транспорте по муниципальным и межмуниципальным маршрутам регулярных перевозок в городском, пригородном сообщениях на территории Республики Мордовия (постановление Правительства Республики Мордовия от 19 мая 2017 г. № 315 «О порядке организации проезда отдельных категорий населения, проживающего в Республике Мордовия, с использованием единой социальной электронной карты жителя Республики Мордовия»).

Размер: 

стоимость единой социальной проездной карты составляет 144 рубля
Необходимые документы (сведения):

   документ, удостоверяющий личность заявителя (паспорт, свидетельство о рождении ребенка);

сведения о наличии инвалидности либо справка МСЭ.


Заявление о назначении права подается в государственное казенное учреждение социальной защиты населения по месту жительства заявителя лично либо в электронном виде посредством Единого портала государственных и муниципальных услуг.

Бесплатный проезд один раз в год к месту назначения и обратно, бесплатный проезд без ограничения количества поездок в течение года к месту лечения и обратно (указ Главы Республики Мордовия от 21 марта 2005 г. № 37-УГ «О предоставлении мер социальной поддержки по проезду на междугороднем автомобильном транспорте общего пользования (кроме такси) в пределах Республики Мордовия отдельным категориям населения, проживающего в Республике Мордовия»)
Размер: выдача проездных талонов.
Необходимые документы:

   документ, удостоверяющий личность заявителя (паспорт, свидетельство о рождении ребенка);

справка медико-социальной экспертизы.

Заявление о назначении меры социальной поддержки подается в государственное казенное учреждение социальной защиты населения по месту жительства заявителя.


Мера социальной поддержки в виде предоставления бесплатных путевок в санаторно-оздоровительные организации

Предоставление бесплатных путевок по типу «Мать и дитя» для семей, воспитывающих детей-инвалидов с заболеваниями «детский церебральный паралич», синдром Дауна и (или) «аутизм» в различных формах (Указ Главы Республики Мордовия от 4 марта 2022 г. № 77-УГ «Об установлении меры социальной поддержки детям-инвалидам с заболеваниями «детский церебральный паралич», синдром Дауна и (или) «аутизм»»)

Путевки предоставляются в соответствии с очередностью, исходя из даты подачи заявления и не чаще одного раза в два года детям-инвалидам в возрасте от 4 до 17 лет (включительно) и одному из родителей (законных представителей), постоянно проживающим на территории Республики Мордовия, в специализированные санаторно-оздоровительные организации, расположенные на территории Российской Федерации. 

Необходимые документы (сведения): 

заявление о предоставлении путевки на безвозмездной основе за счет средств республиканского бюджета; 

согласие на обработку персональных данных родителя (законного представителя) и ребенка-инвалида;

документ, удостоверяющий личность одного из родителей (законных представителей);

свидетельство о рождении ребенка;

медицинская справка для получения путевки формы № 070/у с рекомендацией санаторно-курортного лечения, действительная на дату подачи заявления.

Заявление с необходимыми документами представляются в учреждение по социальной защите населения (в случае проживания в районах республики) или Комплексный центр социального обслуживания населения (в случае проживания в городском округе Саранск) или посредством почтовой связи.

Предоставление бесплатных путевок детям-инвалидам (постановление Правительства Республики Мордовия от 18 декабря 2017 г. № 659 «Об утверждении Порядка организации и обеспечения отдыха и оздоровления детей, находящихся в трудной жизненной ситуации»)

Путевки предоставляются в соответствии с очередностью, исходя из даты подачи заявления и не более одного раза в календарный год детям-инвалидам в возрасте от 7 до 17 лет включительно в учреждения отдыха и оздоровления, расположенные на территории Республики Мордовия. 

Необходимые документы (сведения): 

заявление о предоставлении путевки; 

согласие на обработку персональных данных родителя (законного представителя);

документ, удостоверяющий личность одного из родителей (законных представителей);

медицинская справка для получения путевки формы № 070/у, выданная медицинскими организациями системы здравоохранения.

Заявление с необходимыми документами представляются в учреждение по социальной защите населения (в случае проживания в районах республики) или Комплексный центр социального обслуживания населения (в случае проживания в городском округе Саранск) или посредством почтовой связи.

Утверждена
приказом Министерства здравоохранения

Республики Мордовия

от «21» ноября 2023 г. № 2058

Памятка «вопрос – ответ»

для родителей новорожденных детей с врожденными и (или) наследственными заболеваниями
1. Какие заболевания выявляются с помощью неонатального скрининга?
Программа скрининга в России включает в себя обязательное обследование всех новорожденных. Ранее скрининг проводился на 5 заболеваний. Сейчас количество заболеваний расширилось до 36.

Наиболее часто встречаются следующие заболевания: 

Наследственные болезни обмена веществ (НБО) — группа генетических заболеваний, при которых происходят нарушения в биохимических процессах и поражаются различные системы и органы. При большинстве НБО для лечения применяют диетотерапию, которую необходимо начать как можно раньше, чтобы сохранить здоровье ребенка.

Врожденный гипотиреоз — наследственная патология щитовидной железы, которая может привести к отставанию в физическом развитии и тяжелой умственной неполноценности. На сегодняшний день своевременно диагностированный гипотиреоз хорошо поддается гормональной терапии.

Адреногенитальный синдром — группа нарушений, связанных с избыточной секрецией гормонов коры надпочечников. Заболевание имеет различные формы, в особо тяжелых случаях проявляется нарушением водно-солевого обмена и полиорганной недостаточностью. Полному излечению этот синдром не поддается, но его можно держать под контролем при помощи гормональной терапии.

Муковисцидоз — одно из наиболее распространенных наследственных заболеваний. Проявляется поражением легких, печени, желудочно-кишечного тракта и других систем организма. Необходимо начинать лечение как можно раньше, чтобы максимально улучшить качество и продолжительность жизни.

Спинальная мышечная атрофия — это тяжелое наследственное нервно-мышечное заболевание. Болезнь может начаться с первых месяцев жизни, проявляться постепенно нарастающей слабостью мышц и приводить к тяжелым двигательным нарушениям. В настоящее время существует терапия, которая вместе со специализированной реабилитацией может в значительной степени уменьшить проявления этого заболевания.

Первичные иммунодефициты (ПИД) — это наследственные или приобретенные заболевания иммунной системы. Дети с ПИД подвержены высокому риску развития тяжелых инфекций с первых дней жизни. Если заболевание выявлено вовремя, повышается успешность лечения, позволяющего восстановить нормальную функцию иммунной системы.

2. Где будет лечиться ребенок, у которого выявлено врожденное и (или) наследственное заболевание?
Ребенок будет наблюдаться в медико-генетической консультации ГБУЗ Республики Мордовия «Мордовская республиканская центральная клиническая больница» и/или, в зависимости от особенностей течения и осложнений заболевания, у соответствующего врача-специалиста. 

Стационарная медицинская помощь детям с врожденными и (или) наследственными заболеваниями оказывается в ГБУЗ Республики Мордовия «Детская республиканская клиническая больница».

При необходимости ребенок может быть направлен на обследование и лечение в федеральные медицинские организации. Направление на лечение за пределы региона выдается в поликлинике по месту жительства. 

3. Лечатся ли наследственные заболевания, выявляемые при неонатальном скрининге?
36 заболеваний, которые включены в программу расширенного неонатального скрининга, имеют достаточно эффективное лечение.

4. Сколько живут дети с врожденными и (или) наследственными заболеваниями?

Без лечения большая часть детей погибает на первом году жизни.

Современная медицина позволяет не только своевременно диагностировать, но и лечить врожденные пороки развития и наследственные заболевания. 

Некоторые врожденные заболевания можно лечить с помощью медикаментозных или хирургических методов. Хирургические вмешательства с обеспечением качественного послеоперационного ухода снижают смертность (например, от врожденных пороков сердца) или заболеваемость (включая, например, врожденную косолапость, заячью губу и волчью пасть).

Оказание медицинской помощи при некоторых метаболических, эндокринных и гематологических заболеваниях улучшает состояние здоровья ребенка и качество его жизни. Раннее выявление и лечение дают возможность полноценного физического и психического развития, позволяющего вести здоровую жизнь в зрелом возрасте, в то время как отказ от лечения может привести к серьезным последствиям (умственная неполноценность, инвалидизация и смерть).

Дети с некоторыми врожденными заболеваниями могут нуждаться в долгосрочной поддержке, включая физиотерапию, логопедическое лечение, трудотерапию и поддержку со стороны семьи и сообщества.

5. Кто из детей с врожденным и (или) наследственным заболеванием имеет право на инвалидность?

Инвалидом признается лицо, которое имеет нарушение здоровья со стойким расстройством функций организма, обусловленное заболеваниями, последствиями травм или дефектами, приводящее к ограничению жизнедеятельности и вызывающее необходимость его социальной защиты.

Ограничение жизнедеятельности – это полная или частичная утрата лицом способности или возможности осуществлять самообслуживание, самостоятельно передвигаться, ориентироваться, общаться, контролировать свое поведение, обучаться и заниматься трудовой деятельностью.

6. Как устанавливается инвалидность ребенку?

Для того чтобы ребенка признали инвалидом, необходимо пройти медико-социальную экспертизу (далее – МСЭ). Направление на прохождение МСЭ можно получить в медицинской организации по месту жительства (больница, поликлиника), в пенсионном фонде, либо через органы социальной политики.

При установлении инвалидности, ребенку необходима реабилитация – социальная адаптация, достижение им материальной независимости и интеграции в общество.

Необходимые для ребенка реабилитационные мероприятия заносятся в его индивидуальную программу реабилитации (далее ИПР). ИПР разрабатывается специалистами бюро, проводившими медико-социальную экспертизу, после признания ребенка инвалидом.

Индивидуальная программа реабилитации ребенка-инвалида является обязательной для исполнения соответствующими органами государственной власти, органами местного самоуправления, а также всеми организациями.

7. Какие существуют виды реабилитации?

В ИПР ребенка-инвалида включены:

1. Мероприятия медицинской реабилитации, в том числе реконструктивная хирургия, восстановительная терапия, санаторно-курортное лечение, протезирование и ортезирование.

2. Мероприятия психолого-педагогической реабилитации, в том числе получение дошкольного воспитания и обучения, общего образования, профессионального образования, рекомендаций о противопоказанных и доступных условиях и видах труда.

3. Мероприятия социальной реабилитации.

4. Технические средства реабилитации и услуги по реабилитации (ТСР).

8. Где ребенок с врожденным и (или) наследственным заболеванием может проходить медицинскую реабилитацию 

Ребенок может проходить реабилитацию:

в стационарных условиях – в ГБУЗ Республики Мордовия «Детская республиканская клиническая больница» (430032, г. Саранск, ул. Р. Люксембург, д. 15, тел. 88342323336, факс 88342321278, e-mail: GBUZ.RM.DRKB@e-mordovia.ru;
в амбулаторных условиях – в детской поликлинике (поликлиническом отделении) медицинской организации по месту жительства. 
По решению лечащего врача или ВК медорганизации ребенок может быть направлен на реабилитацию в федеральную медицинскую организации за пределами Республики Мордовия. Направление для медицинской реабилитации выдается лечащим врачом в поликлинике по месту жительства.

9. Куда мы можем обратиться за помощью с вопросами по обслуживанию и развитию ребенка?

Сегодня в Республике Мордовия помощь семье с ребенком с врожденными и (или) наследственными заболеваниями (особенностями развития) оказывают несколько социально ориентированных некоммерческих организаций:

1. Фонд поддержки социальных проектов и программ «Сила добра» (адрес: г. Саранск, ул. Строителей, 13, тел. 8(8342)31-08-63) - комплексная реабилитация и абилитация детей с заболеваниями нервной системы, опорно-двигательного аппарата, с ментальными особенностями, тяжелыми множественными нарушениями развития.

2. АНО «ДоброВилль» (адрес: г. Саранск, ул. Васенко, 9, корпус 1, кабинет 313, тел. 83271800730) - социально ориентированная некоммерческая организация, которая способствует социализации и развитию детей с особенностями ментального развития:

Оказание помощи и поддержки родителям и другим членам семьи, воспитывающим детей с ментальными нарушениями развития.

3. МРОО «Центр развития социального спорта, филантропии и поддержки детства «Терентич Тим» (адрес: г. Саранск, ул. Васенко, корпус 1, кабинет 313, тел. 89376734534).». 

2. Настоящий приказ вступает в силу со дня его официального опубликования.
Министр                                                                                     О.В. Маркин
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