
Орфанні
хвороби

Орфанні (рідкісні) хвороби –
це вроджені або набуті

захворювання, які трапляються
рідше ніж один випадок на 2000 

населення країни





Вартість лікування 
орфанних хвороб в Україні:

Мукополісахаридоз – 30000 у.о. в міс.

Хвороба Фабрі і Помпе – 5000 у.о. в міс.

Хвороба Гоше – 15000 у.о. в міс. 



Орфанні хвороби у педіатрії

Муковісцидоз (кістозний фіброз)
Адреногенітальний синдром
Гомоцистинурія



Іридоциліарна дистрофія –

рідкісна хвороба, яку 
прийнято відносити  до  
категорії  увеопатій

Синдром Маркезані –
медична наука цей 
незвичний колір очей 
пояснює генетичною 
мутацією

Хвороба Гоше – рідкісна, 
вроджена хвороба, при 
якій спостерігається
висцеромегалія



Ектодермальна дисплазія –
рідкісний генетичний 
дефект. Перше повідомлення 
про пацієнта з ЕД було 
опубліковано в 1848 р.
Термін ЕД з’явився в 1929 р.

Синдром Котара –
інсульт у правій частині 
головного мозку може 
привезти до синдрому
чужої руки

Спадкова
метгемоглобінемія –
поширена серед жителів 
Гренландії, Аляски
і представників племені 
навахо (США)


