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Скъпи приятели и колеги, 
 

Дългоочакваният сборник от Трета национална 
конференция за редки болести и лекарства сираци е вече факт. 

Цифрите са повече от показателни – 163 участници, 
включително официални гости от Парламентарната комисия по 
здравеопазване, МЗ и НЗОК се включиха в последното издание на 
Националната конференция за редки болести и лекарства сираци. 
Събитието изпълни своята основна задача – да събере и обобщи 
нагласите и вижданията за експертните центрове по редки 
болести у нас. Имайки предвид широкия спектър на редките 
заболявания и проблемите, свързани с тях, е трудно да се 
подходи унифицирано по този въпрос. Независимо от това, 
условия като мултидисциплинарност, признат експертен опит и 

репутация, работа в мрежа с други подобни национални и европейски структури, 
сътрудничество с пациентски организации бяха единодушно посочени като задължителни 
при обозначаването на тези центрове. Нещо повече, международният опит еднозначно е 
доказал смисъла и ползите от такива официални здравни институции – по-добро качество 
на лечението и грижите, по-добра организация на медицинските дейности, по-ефективно 
използване на финансовите средства за редки болести. 

Бих искал да благодаря на всички лектори, които изложиха своите виждания и 
предложения по тази тема. Те са особено ценни, защото са плод на дългогодишен опит и 
знания, които обезателно трябва да бъдат заложени в бъдещата нормативна рамка на 
експертните центрове по редки болести в България. Важно е също така да бъде отчитано 
и мнението на пациентите като централен и най-важен елемент в системата на 
здравеопазването. Благодаря на Националния алианс на хората с редки болести, на 
различните пациентски организации и групи за подкрепа, които също активно взеха 
участие в дискусиите. Много ползотворно бе и присъствието на представители на 
Комисията по здравеопазване към Народното събрание, Министерство на 
здравеопазването и Националната здравноосигурителна каса. Откритият и пълноценен 
диалог между всички заинтересовани страни е най-ефективният подход по отношение на 
редките болести. Не на последно място, искам да благодаря на всички участници в 
конференция – колегите от медицинските университети и университетските болници, 
студентите по медицина и представителите на медиите. Всеки има своя индивидуален 
принос към общата ни кауза и всеки принос е важен за крайния успех. Благодаря Ви! 

Вярвам, че Трета Национална конференция за редки болести и лекарства сираци е 
отговорила на очакванията Ви и всеки намерил отговори на въпросите, които го вълнуват. 
Надявам се, че заедно да продължим успешната работа по проблемите на редките 
болести в България!   
 
 
 
 
 
       Проф. д-р Румен Стефанов, дм 
       Председател на БАПОН 
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РРееххааббииллииттаацциияя  ппррии  

ННееххоодджжккиинноовв  ллииммффоомм  
  

ДДооцц..  ТТррооййччоо  ТТррооеевв,,  
ДД--рр  ХХррииссттииннаа  ММииллаанноовваа 
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ППррииллоожжееннииее  ннаа  ккииннееззииттееррааппиияя  

ппррии  ххооннддррооссааррккоомм  
  

ДД--рр  ХХррииссттииннаа  ММииллаанноовваа,,  
ДДооцц..  ТТррооййччоо  ТТррооеевв 
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ССеессиияя  33  

ККррииттееррииии  ззаа  ооббооззннааччааввааннее  

ннаа  ееккссппееррттннии  ццееннттррооввее  

ппоо  ррееддккии  ббооллеессттии  ((IIII))  
  

ММооддееррааттооррии::  ППрроофф..  ИИвваанн  ИИвваанноовв,,  ДДооцц..  ВВииооллееттаа  ЙЙооттоовваа  

 
��  ЕЕккссппееррттннии  ццееннттррооввее  ззаа  ррееддккии  ббооллеессттии  вв  ББъъллггаарриияя  ––  ккррииттееррииии  

ззаа  ооббооззннааччааввааннее  

ДДооцц..  ААллееккссеейй  ССааввоовв  

  

��  ЕЕккссппееррттннии  ццееннттррооввее  ззаа  ррееддккии  ббооллеессттии  вв  ББъъллггаарриияя  ––  ккррииттееррииии  

ззаа  ооббооззннааччааввааннее  

ППрроофф..  ИИвваанн  ИИвваанноовв  

  

��  ЕЕккссппееррттннии  ццееннттррооввее  ззаа  ррееддккии  ббооллеессттии  вв  ББъъллггаарриияя  ––  ккррииттееррииии  

ззаа  ооббооззннааччааввааннее  

ДДооцц..  ВВииооллееттаа  ЙЙооттоовваа  

  

��  ЕЕккссппееррттннии  ццееннттррооввее  ззаа  ррееддккии  ббооллеессттии  вв  ББъъллггаарриияя  ––  ккррииттееррииии  

ззаа  ооббооззннааччааввааннее  

ДДооцц..  ММаарриияя  ССппаассоовваа  

  

��  ЕЕккссппееррттннии  ццееннттррооввее  ззаа  ррееддккии  ббооллеессттии  вв  ББъъллггаарриияя  ––  ккррииттееррииии  

ззаа  ооббооззннааччааввааннее  

ДД--рр  РРааддооссттииннаа  ССииммееоонноовваа  
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ЕЕккссппееррттннии  ццееннттррооввее  

ззаа  ррееддккии  ббооллеессттии  вв  ББъъллггаарриияя  ––  

ккррииттееррииии  ззаа  ооббооззннааччааввааннее  
  

ДДооцц..  ААллееккссеейй  ССааввоовв 
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ЕЕккссппееррттннии  ццееннттррооввее  

ззаа  ррееддккии  ббооллеессттии  вв  ББъъллггаарриияя  ––  

ккррииттееррииии  ззаа  ооббооззннааччааввааннее  
  

ППрроофф..  ИИвваанн  ИИвваанноовв 
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ЕЕккссппееррттннии  ццееннттррооввее  

ззаа  ррееддккии  ббооллеессттии  вв  ББъъллггаарриияя  ––  

ккррииттееррииии  ззаа  ооббооззннааччааввааннее  
  

ДДооцц..  ВВииооллееттаа  ЙЙооттоовваа 
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ЕЕккссппееррттннии  ццееннттррооввее  

ззаа  ррееддккии  ббооллеессттии  вв  ББъъллггаарриияя  ––  

ккррииттееррииии  ззаа  ооббооззннааччааввааннее  
  

ДДооцц..  ММаарриияя  ССппаассоовваа 
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ЕЕккссппееррттннии  ццееннттррооввее  

ззаа  ррееддккии  ббооллеессттии  вв  ББъъллггаарриияя  ––  

ккррииттееррииии  ззаа  ооббооззннааччааввааннее  
  

ДД--рр  РРааддооссттииннаа  ССииммееоонноовваа 
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ССеессиияя  44  

ККррииттееррииии  ззаа  ооббооззннааччааввааннее  

ннаа  ееккссппееррттннии  ццееннттррооввее  

ппоо  ррееддккии  ббооллеессттии  ((IIIIII))  
  

ММооддееррааттооррии::  ППрроофф..  ЛЛююддммииллаа  ММааттеевваа  

 
��  ЕЕккссппееррттннии  ццееннттррооввее  ззаа  ррееддккии  ббооллеессттии  вв  ББъъллггаарриияя  ––  ккррииттееррииии  

ззаа  ооббооззннааччааввааннее  

ДДооцц..  ХХррииссттоо  ДДооббрреевв  

  

��  ЕЕккссппееррттннии  ццееннттррооввее  ззаа  ррееддккии  ббооллеессттии  вв  ББъъллггаарриияя  ––  ккррииттееррииии  

ззаа  ооббооззннааччааввааннее..  ГГаассттррооееннттееррооллооггиияя  

ППрроофф..  ЛЛююддммииллаа  ММааттеевваа  

  

��  ЕЕккссппееррттннии  ццееннттррооввее  ззаа  ррееддккии  ббооллеессттии  вв  ББъъллггаарриияя  ––  ккррииттееррииии  

ззаа  ооббооззннааччааввааннее  

ДДооцц..  ВВллааддииммиирр  ХХоодджжеевв  

  

��  ММууккооввииссццииддооззаа  ––  ууннииккааллнноосстт  ии  ппррееддииззввииккааттееллссттвваа    

          ДДооцц..  ИИввааннккаа  ГГааллеевваа  

  

��  ЕЕввррооппееййссккии  ккооннссееннссуусс  ззаа  ддииааггннооззаа  ии  ллееччееннииее  ннаа  ббооллеесстт  ннаа  

УУииллссъънн    

          ППрроофф..  ЛЛююддммииллаа  ММааттеевваа  

  

��  ППъъррввииччннииттее  ииммууннооддееффииццииттии  ––  ппррееддииззввииккааттееллссттввоо  ззаа  

ббъъллггааррссккииттее  ииммууннооллооззии    

          ППрроофф..  ЕЕллииссааввееттаа  ННааууммоовваа,,  ППрроофф..  ММааррииааннаа  ММууррдджжеевваа  
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ЕЕккссппееррттннии  ццееннттррооввее  

ззаа  ррееддккии  ббооллеессттии  вв  ББъъллггаарриияя  ––  

ккррииттееррииии  ззаа  ооббооззннааччааввааннее  
  

ДДооцц..  ХХррииссттоо  ДДооббрреевв 
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ЕЕккссппееррттннии  ццееннттррооввее  

ззаа  ррееддккии  ббооллеессттии  вв  ББъъллггаарриияя  ––  

ккррииттееррииии  ззаа  ооббооззннааччааввааннее..  

ГГаассттррооееннттееррооллооггиияя  
  

ППрроофф..  ЛЛююддммииллаа  ММааттеевваа 
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ЕЕккссппееррттннии  ццееннттррооввее  

ззаа  ррееддккии  ббооллеессттии  вв  ББъъллггаарриияя  ––  

ккррииттееррииии  ззаа  ооббооззннааччааввааннее  
  

ДДооцц..  ВВллааддииммиирр  ХХоодджжеевв 
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ММууккооввииссццииддооззаа  ––  

ууннииккааллнноосстт  ии  

ппррееддииззввииккааттееллссттвваа  
  

ДДооцц..  ИИввааннккаа  ГГааллеевваа 
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ЕЕввррооппееййссккии  ккооннссееннссуусс  

ззаа  ддииааггннооззаа  ии  ллееччееннииее  

ннаа  ббооллеесстт  ннаа  УУииллссъънн  

  
  

ППрроофф..  ЛЛююддммииллаа  ММааттеевваа 
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ППъъррввииччннии  ииммууннооддееффииццииттии  ––  

ппррееддииззввииккааттееллссттввоо  ззаа  

ббъъллггааррссккииттее  ииммууннооллооззии  

  
Проф. Елисавета Наумова, 
Проф. Мариана Мурджева 
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ККрръъггллаа  ммаассаа  

ППъъррввииччннииттее  ииммууннооддееффииццииттии  ––  

ррееддккии  ббооллеессттии  ввъъвв  ффооккууссаа  

ннаа  ииммууннооллооггииччннииттее  

ееккссппееррттннии  ццееннттррооввее  
  

ММооддееррааттооррии::  ППрроофф..  ЕЕллииссааввееттаа  ННааууммоовваа,,  

ППрроофф..  ММааррииааннаа  ММууррдджжеевваа  
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РРааббооттннаа  ссрреещщаа  ппоо  ееввррооппееййссккии  

ппррооеекктт  BBUURRQQOOLL--RRDD  ––  

ппррееддссттааввяяннее  ннаа  ррееззууллттааттииттее  оотт  

ппииллооттннооттоо  ееввррооппееййссккоо  

ппррооууччввааннее  BBUURRQQOOLL--RRDD  
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ССООЦЦИИААЛЛННОО--ИИККООННООММИИЧЧЕЕССККАА  ТТЕЕЖЖЕЕССТТ  ИИ  ККААЧЧЕЕССТТВВОО  ННАА  ЖЖИИВВООТТ,,  ССВВЪЪРРЗЗААННОО  ССЪЪСС  

ЗЗДДРРААВВЕЕТТОО  ППРРИИ  ППААЦЦИИЕЕННТТИИТТЕЕ  СС  РРЕЕДДККИИ  ББООЛЛЕЕССТТИИ  ВВ  ББЪЪЛЛГГААРРИИЯЯ  
 

Искров Г, Митева-Катранджиева Ц, Димитрова Д, Попова Л, Стефанов Р 
Информационен център за редки болести и лекарства сираци 

 
Проектът BURQOL-RD (http://www.burqol-rd.com/) е 3-годишен проект, 

съфинансиран от Европейската комисия. Научно-излседователският консорциум по 
проекта включва асоциирани партньори от 8 страни – Fundación Canaria de Investigación y 
Salud (Испания), Instituto de Salud Carlos III (Испания), Istituto Superiore di Sanità (Италия), 
Federación Española de Enfermedades Raras (Испания), Българска Асоциация за Промоция 
на Образование и Наука (България), London School of Economics and Political Science 
(Великобритания), Université Paris 12 Val de Marne (Франция), Leibniz University Hannover 
(Германия), The Swedish Institute for Health Economics (Швеция), Università Commerciale 
“Luigi Bocconi” (Италия), Centre for Public Affairs Studies Foundation (Унгария), Mario Negri 
Institute for Pharmacological Research (Италия). Координатор е Проф. Julio López Bastida 
(FUNCIS), Испания. 

Основна цел на проекта е да генерира модел за оценка на социално-
икономическата тежест и качеството на живот, свързано със здравето, при пациентите с 
редките болести в Европа и хората, които се грижат за тях. За целта са селектирани 10 
редки болести (муковисцидоза, синдром на Прадер-Вили, хемофилия, Дюшен мускулна 
дистрофия, чуплива Х хромозома, склеродермия, мукополизахаридоза, ювенилен 
идиопатичен артрит, хистиоцитоза Х и булозна епидермолиза) и е проведено пилотно 
проучване в 8 европейски страни, сред които и България. 

Изследването сред българските пациенти и техните придружители се проведе в 
периода декември 2011 – април 2012 г. чрез онлайн допитване и печатни въпросници. 
Бяха получени 186 отговори, от които бяха изключени непълните. Събраната информация 
обхваща следните области – профил на участниците, оценка за качеството на живот, 
свързано със здравето (чрез скалите EQ-5D и VAS, индекс на Бартел и степен на 
удовлетвореност от здравната система), анализ на преките (медицински, формални и 
неформални немедицински) и непреки разходи. 

Моделът за оценка, който предстои да бъде изготвен въз основа на резултатите от 
8-те европейски проучвания, ще бъде от голямо значение както за здравните власти, така 
и за самите пациенти и техните близки. Той ще позволи ускорен трансфер на добри 
практики, съпоставимост и сравнимост на наличието и достъпа до здравни ресурси за 
редките болести във всяка една от Страните-членки, изследване на зависимостта между 
качеството на живот, свързано със здравето и достъпа до здравни ресурси. 
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Спонтанна регресия при карцином на бъбрека 

(Синдром на Перегрин) 
 

Д-р Милен Милев 

СБАЛОЗ  София – област 

 
Под синдром на Перегрин  се разбира  спонтанна регресия на рака без провеждане 

на някаква противотуморна терапия. Тази регресия може да бъде пълна (пълно 
излекуване както от първичното огнище на рака, така и от неговите метастази) или 
частична. 

Свети Перегрин е бил млад свещеник от края на 13 век, който открил на себе си 
бързо нарастващ костен тумор. По това време хирурията не е можела да реши проблема 
и младият свещеник е разчитал за излекуването си само на молитви. Туморът изчезнал и 
свети Перегрин доживял 80-годишна възраст. 

Спонтанната регресия се наблюдава най-често при глиобластом, меланом, 
карцином на бъбрека. 

Карциномът на бъбрека се среща у 9.7 на 100 000 души (1:10 000) – следователно е 
в групата на редките болести. Проявява се с класическа триада – хематурия, подуване в 
лумбалната област и болка. Но това са късни симптоми – болестта се развива бързо, 
метастазирането е по кръвен път. Други по-често срещащи се симптоми може да са 
анемия или полицитемия, арт. хипертония, хиперкалциемия, синдроми от страна на 
белодробни и костни метастази. 

За поставянето на диагнозата значение има образната диагностика: абдоминална 
ехография, КТ с контраст, рентгенографията при карцином на белия дроб. 

Спонтанните регресии при белодробни метастази от карцином на бъбрека са 
около 1%  и не се влияят от оперативното лечение. При локално ограничени тумори  
основен метод на лечение е радикалната нефректомия. При карцинома на бъбрека се 
прилага таргетна терапия – тирозинкиназни инхибитори – например Votrient. На този етап 
прилаганата в близко минало имунотерапия с Interferon и IL-2 има все повече историческо 
значение. 

В конкретния случай се касае за  мъж на 65 г., при  който е открит светлоклетъчен 
карцином на бъбрека и е направена нефректомия. Естествено след това подлежи на 
диспансерно наблюдение, към което пациентът не се отнася много сериозно. Но когато 
идва с оплаквания е направена компютърна томография и са описани лезии в левия бял 
дроб. Естествено е даден на онкокомитет и е назначена терапия – перорална 
(тирозинкиназни инхибитори). 

Пациентът не се е явил  и по тази причина терапия не е започвана. Идва 1 година 
след това без да е прилагал абсолютно никакво лечение. На контролния скенер описаните 
година по-рано микрометастази са изчезнали. Лезията в левия хилус не е увеличила 
размерите си. Въпреки че пациентът не можаха да се направят допълнителни 
изследвания и остава сянка на съмнение, че лезиите  са могли да имат и друг произход. 
Данни за съпътстващо белодробно заболяване отсъстват и спонтанната частична регресия 
на описаните белодробни лезии при този пациент е настъпила без  никаква терапия  и не 
е нещо неочаквано (все пак е наблюдавана в 1% от случаите с карцином на бъбрека). 
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Книжният прах – рисков фактор за сенсибилизация 

при професионално експонирани лица 
 

Д-р Светлан Дерменджиев, дм 

Медицински Университет – Пловдив 

Втора катедра по вътрешни болести, Секция по професионални заболявания 

                         
Резюме 
Клиничният спектър на алергичните реакции при професионално експонирани на книжен прах лица е 

изключително разнообразен – от изолиран алергичен оток, твърде често локализиран на мястото на контакта с рисковия 
фактор от работната среда, до генерализирани и тежко протичащи системни алергични реакции като уртикария, 
ангионевротичен оток, синдром на остра бронхиална обструкция, дори анафилактичен шок. 

При алергични реакции у професионално експонирани на книжен прах лица изолираното засягане на увулата е 
много рядко срещан феномен. По-често в алергологичната практика ангажирането на „мъжеца” се явява част от по-
обширното засягане на намиращите се в съседство тъкани и органи. Освен това, е много трудно да се разграничи 
въвличането на увулата като част от горните дихателни пътища в реакция от иритативен тип, от една системна реакция, 
в чиято патогенеза вземат участие и алергични механизми. Ето защо считаме, че представения от нас клиничен случай с 
оток на увулата при професионално експониран на книжен прах пациент, може да предизвика интерес и да постави 
началото на една по-задълбочена дискусия между специалистите-алерголози и профпатолози за ролята и мястото на 
някои по-рядко срещани фактори за сенсибилизация от работната среда. 

 
Въведение 
Изолираният оток на увулата е рядко срещано състояние в клиничната практика. В повечето случаи отокът на 

мъжеца се асоциира с по-обширен като локализация едем на меките тъкани на лицето и шията. Понякога се съчетава с 
оток на езика или обхваща хипофаринкса и ларинкса, придобивайки по този начин характер на известния в 
литературата едем на Квинке. 

В редица проучвания преобладава схващането за идиопатичния характер на този проблем. Етиологията на 
увуларният едем е доста разнообразна. Най-общо, цитираните в медицинската литература фактори могат да се обобщят 
в 2 групи – медикаментозни и немедикаментозни. Медикаментите, за които има съобщения, че могат да отключат този 
тип оток са: инхибитори на ангиоконвертиращия ензим; аспирин; нестероидни противовъзпалителни средства; 
ипратропиум бромид; глюкозамин сулфат; опиоидни аналгетици; рентгеноконтрастни препарати. От групата на 
немедикаментозните фактори, за отока на увулата се обвиняват: алергени, и то най-често хранителни (морски дарове, 
лешници, орехи); оротрахеална интубация; фаринго-тонзиларни инфекции; канабис и други. 

Единични са случаите, за които в медицинската литература се съобщава, че ангионевротичният оток може да 
се отключи при пациенти, сенсибилизирани към книжния прах. Той е известен алерген, но механизмите на действие са 
не само следствие от сенсибилизиращият му ефект. Праховите частици оказват и контакно-иритативно въздействие 
върху лигавицата на горните дихателни пътища. За случаи на изолиран оток на увулата при професионално експонирани 
на книжен прах лица, се знае още по-малко. Такива случаи в достъпната медицинска литература почти липсват. Този 
факт ни провокира да изследваме и представим случай на професионално експониран на книжен прах пациент, при 
който отокът на увулата е обективизиран като изолирана форма на изява на алергична реакция. 

                     
Клиничен случай 
Мъж на  48 г., хоспитализиран в Отделението по Професионални заболявания и Алергология към УМБАЛ 

„Свети Георги” (Пловдив) през м. февруари 2011г. 
Окончателна диагноза 
Рецидивиращ ангионевротичен оток на увулата със смесена етиология (битова и професионална). 
Материал и методи 
1. Професионален маршрут и анамнеза за рискови фактори от работната среда: Общ трудов стаж  28 г., от 

които 15 г.  учител по физкултура, 2 г. стругаро-фрезист, от 1994г. е управител на фирма. В ежедневен професионален 
контакт с хартиени материали и продукти. 

2. Обща и специфична алергологична анамнеза: Дебют на заболяването през м. януари 2010г, когато се буди 
през нощта с чувство за остър недостиг на въздух, пареща болка в гърлото и масивен оток на „мъжеца”. Пациентът сам и 
след оглед от съпругата му установяват, че увулата е с оток колкото „пръст на ръка”. До хоспитализирането му имал още 
два подобни инцидента. Пациентът забелязал, че и в трите случая, отокът се предхожда от масивна експозиция на 
книжен (хартиен) прах през деня. Инцидентите не се съпътстват от други алергични симптоми. Пациентът съобщава за 
често „хъркане” и дразнене в гърлото. След консултация при специалист-алерголог е назначен Н1-блокер, приемът на 
който довел до постепенно отзвучаване на отока. При третия инцидент, обаче, тъй като отокът бил изразен, се налага 
допълнителна медикация с адреналин и кортикостероиди. Няма данни за медикаментозна и инсект-алергия. Не страда 
от зависимости. Не приема АСЕ-инхибитори. 

Фамилна обремененост: необременена фамилна анамнеза по отношение имуно-алергични заболявания. 
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Рискови фактори извън работната среда: „бивш” пушач. От 2 г. преустановява тютюнопушенето. Не консумира 
алкохол.                                        

3.Обективно състояние (физикален статус): запазено общо състояние. Ясно съзнание. Адекватен. Афебрилен. 
Розови кожа и видими лигавици. Език и говор – без особености. Локален статус – умерено изразен оток на увулата. 
Добре развита гръдна и коремна мускулатура. Цикатрикси от оперативни интервенции в дясна лумбална област след 
понесена порезна рана и на гърба – в дясно до гръбначния стълб на ниво Л4-Л5. Периферни лимфни въэли не се 
палпират. 

Дихателна система: емфизематозен гръден кош. Хиперсонорен перкуторен тон. Двустранно отслабено в 
белодробните основи везикуларно дишане. Хрипове не се аускултират. 

Сърдечно-съдова система: ритмична сърдечна дейност, нормофреквентна. Сърдечна честота – 72 уд/мин. 
Глухи сърдечни тонове. Артериално налягане: 120/80 mmHg. Сукусио реналис двустр. (-) отр. Корем – над нивото на 
гръдния кош , мек и неболезнен на палпация.Черен дроб – на ребрена дъга. Слезка не се опипва.  

Костно-мускулна система – правилно развита. 
4. Диагностични процедури: 
Хематологични изследвания: RBC 5.06 T/l, HGB 147 g/l, WBC 7.0 G/l, НCT 0. 483, МСV 95.5, MCH 29.1, PLT 244 G/l, 

ESR 33 mm. Диференциално броене: Sg.  52%, Моno 6%, Lymph 42%. 
Биохимични изследвания: gluc 9.9 mmol/l, t.prot 71g/l, alb 41 g/l, t.bill 5.0 mkmol/l , UR AC 189 mkmol/l, urea 4.9 

mmol/l, crea 80 mkmol/l, chol 5.1 mmol/l,  HDL-chol 1.04 mmol/l,  trigly 1.63 mmol/l, AST 22 U/L, ALT 41 U/L. 
Имунологични изследвания: ниво на общи Иг.Е (Tot. IgE) 7.17  IU/mL (референтни граници 1.31 – 165.3 IU/mL) 
Кожно-алергични проби (табл. 1): Обективизира се сенсибилизация към домашен и книжен прах. 
 
Табл. 1       Табл. 2 

 Алергени 20 мин. 24 часа  Показатели Актуални стойности % (ECCS) След бронходилатор (%) 

1 А1 домашен прах 8/8 /-/ отр. 
 Динамични    

2 А2 пух пера /-/ отр. /-/ отр. 
 FVC                   1 5.91 119.3 4.55 99.0 + 15.93 

3 Д7 кандидин   
 FEV 1.0             1 4.10 102.9 3.47 97.3 + 22.24 

4 Б1 тревен /-/ отр. /-/ отр. 
 FEV1/VC          % 60.28 76.7 75.08 99.2 + 25.23 

5 Б2 дървесен – 1 /-/ отр. /-/ отр. 
 PEF                 1/s 10.18 109.2 10.74 123.5 – 5.65 

6 Б2 дървесен – 2 /-/ отр.  
 MEF 50%        1/s 2.49 48.8 3.62 78.0 + 53.75 

7 Б3 пролетен /-/ отр. /-/ отр. 
 MEF 25%        1/s 0.33 15.0 0.63 35.2 + 28.36 

8 Б4 летен /-/отр. 6/8 
 Статични    

9 Б5 късно летен /-/ отр. /-/ отр. 
 VC                     1 6.80 131.7 4.62 96.7 – 3.35 

10 Дерматофагоидес /-/ отр. /-/ отр.  TLC                   1    

11 Книжен прах 8/8 /-/ отр.  ITGV/TLC         %    

12 Контрола /-/ отр. /-/ отр.  RV/TLC             %    

 
Лицева пулмография: рентгенови данни за перибронхиална фиброза в основите. Хилусна и крайхилусна 

конгестия. Свободни к.д. синуси. Сърцесъдова сянка с нормална форма и размери. 
Определяне на витален капацитет (спирометрия): Табл. 2 
Заключение: нормална белодробна вентилация при покой. Тенденция към начална периферна обструкция със 

снижение на MEF 25 и MEF 50. Консултация със специалист УНГ: индиректна ларингоскопия – без данни за оток на 
ларинкса; фарингоскопия – все още има незначителен оток на увулата. 

Терапевтична схема: 1. Инжекция на стероид – Dexamethasone x 4 mg. i.m. 5 дневен курс; 2. Инжекционен курс 
с Н1-блокер (след отчитане на КАП) – Allergosan x 20 mg. i.m. 5 дни. Н2-блокер – Famotidine 2x 40 mg.   

Изход от хоспитализацията: изписва се с клинично подобрение, със значителна редукция на увуларния оток. 
Предписан антихистамин за довършване на започнатия терапевтичен курс в комбинация с Н2-блокер, общо 10 дни. 

 
Обсъждане 
Книжният прах е един от най-разпространените алергени. Сенсибилизиращият му ефект е следствие от 

съдържащите се в него разнообразни алергени и компоненти – микрокърлежи, плесени, налични и получени при 
обработката на хартията субстанции от дървесина с алергичен потенциал и други. От друга страна праховите частици 
оказват и иритативен ефект върху лигавицата на горните дихателни пътища. Риск от развитие на алергични реакции е 
налице при пациенти, професионално експонирани на книжен прах, както и на продукти, произведени от различни 
дървесни материали. Независимо от технологията на преработка и производство, сенсибилизиращият ефект на тези 
субстанции се запазва, още повече, че към тях се добавят и други препарати притежаващи иритативно и алергизиращо 
действие – пълнители, стабилизатори, консерванти, ароматизатори и т.н. 
На табл. 3 са представени критериите, които обективизират ролята на професионалния фактор в етиология на 
алергичните проблеми, диагностицирани при пациента. 
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Те съответстват на утвърдените в профпатологията  критерии за потвърждаване професионалната етиология на дадено 
заболяване. 
 

Табл. 3 

Трудово-хигиенен Етиологични фактори Клинични прояви Гратисен период Условия за признаване 

Обективизира 
упражняванaтa 

професия и типичните 
рискови дейности. 

Aлергени,съдържащи се в книжния 
прах. 

1) Оток на 
увулата; 

2) Недостиг на 
въздух; 

3) Хъркане; 
4) Пареща болка 

в гърлото; 
5)Сухота 

1) За атопици – 
не е необходим 

2) Останалите форми 
– от 1 м. до 1 г. 

1) Доказан 
професионален контакт; 

2) Параклинични 
изследвания: 
- ЛОР статус 

- ФИД 
- KAT 

- специфични антитела 

 
Изводи: 
1. Отокът на увулата при професионална експозиция на книжен прах е рядко срещана, но не и невъзможна в 

клиничната практика алергична реакция. 
2. Независимо от обстоятелството, че при представения  от нас случай едемът на увулата не се придружава от 

други алергични прояви, честотата и степента на неговата изява са фактори причиняващи дискомфорт в 
ежедневието на пациента, често  възпрепятстващи извършването на обичайните за него професионални и 
битови дейности. 

3. Представеният от нас случай свидетелства не само за изключително пъстрият клиничен спектър на алергични 
прояви, но и за голямата роля на професията и свързаните с нея рискове като отключващи алергичната 
симптоматика фактори. 

 
Библиография: 
1. Mattingly G., Rodu B., Alling R. - Quincke's disease: nonhereditary angioneurotic edema of the uvula. Oral Surg Oral Med Oral Pathol. 

1993 Mar;75(3):292-5 

2. C.J. Huang - Isolated Uvular Angioedema in a Teenage Boy. The Internet Journal of Emergency Medicine 2007 Volume 3 Number 2 

3. Timothy C. Evans, Raymond J. Roberge - Quincke's disease of the uvula. The American journal of emergency medicine 1987 

May;5(3):211-6. 

4. Dick C. Kuo, Robert A. Barish - Isolated uvular angioedema associated with ACE inhibitor use. The Journal of Emergency Medicine, 

Volume 13 Issue 3, May-June 1995 

5. Bork K., Meng G., Staubach P., Hardt J. - Hereditary angioedema: new findings concerning symptoms, affected organs, and course. 

The American Journal of Medicine, Volume 119, Issue 3, Pages 267-274 

6. AYS Wong, TW Wong, CC Lau - A case of angioedema involving the tongue and uvula. Hong Kong  Journal of Emergency Medicine 
2000;7:162-165 

7. E. Alcoceba, M. Gonzalez, P. Gaig, E. Figuerola, T. Auguet, M. Olona - Edema of the Uvula: Etiology, Risk Factors,Diagnosis, and 
Treatment. J Investig Allergol Clin Immunol. 2010;20(1):80-3 

8. Roberts, James R. MD - Acute Angioedema of the Uvula. Emergency Medicine News, July 2001, Volume 23,  Issue 7,  Pages 7-12 
9. Dimitrov V. - Allergic diseases - principles, diagnosis and treatment. 2000 ARSO, Pages 171-176 
10. Elissaveta Naumova, Iskra Altunkova – Clinical immunology. 2008 Litse, Pages 138-140 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



ТРЕТА НАЦИОНАЛНА КОНФЕРЕНЦИЯ ЗА РЕДКИ БОЛЕСТИ И ЛЕКАРСТВА СИРАЦИ, 14-15.IX. 2012 Г. 
 

- 121 - 

 
Токсичност на лития при битова и професионална експозиция – 

рядък феномен или реалност? 
                         

Д-р Светлан Дерменджиев, дм 

Медицински Университет – Пловдив 

Втора катедра по вътрешни болести, Секция по професионални заболявания 

 
Резюме 
Острата токсичност на лития е следствие предимно от еднократен прием на препарата в токсични дози при 

случайни или предумишлени (суицидни) битови инциденти. Предвид тясната терапевтична ширина обаче, клинични 
симптоми на остра интоксикация могат да се изявят и при дози, близки до терапевтичните. Освен това, редица 
заболявания и лекарствени взаимодействия (тиазидни и калий-съхраняващи диуретици, нестероидни 
противовъзпалителни средства, АСЕ-инхибитори и др.) могат да редуцират бъбречния клирънс на лития, да повишат 
значително неговите плазмени нива и увеличат токсичността му. Известно е, че литиевите препарати се използват в 
психиатричната практика за лечение на редица заболявания и състояния – за краткотрайно лечение и  профилактика на 
манийни епизоди, за дълготрайна профилактика на биполарно разстройство, като допълваща терапия при 
шизоафективно разстройство и шизофрения с агресивност, за потенциране на антидепресивния отгвор при лечение с 
трициклични антидепресанти и др. 

И докато ефектите на остра токсичност на лития са добре описани в достъпната медицинска литература, то за 
неговата хронична токсичност проучванията са сравнително малко на брой. Тази констатация е валидна с още по-голяма 
сила за неблагоприятното въздействие на литиевите съединения в условията на професионална експозиция.        

Ключови думи: литий,  токсичност, професионална експозиция, рискови групи 
 
Въведение 
Приложението на литиевия карбонат е добре известно на специалистите-психиатри. Като лекарствен продукт с 

психотропно действие той е показан за лечение на острата маниакална възбуда и предотвратява афективните пристъпи. 
Основен принцип в терапията с литиеви медикаменти е мониторинга върху серумното ниво на лития, което определя и 
неговата токсичност. Необходимо е да се познава фармакокинетиката на литиевите препарати, за да се избегнат 
нежеланите ефекти при взаимодействия с препарати от други фармакологични групи. 

И докато острата токсичност на лития е добре проучена, поради нерядко срещаните в практиката казуси на 
случаен или умишлен прием на токсични дози (предимно при пациенти с психични заболявания), то в условията на 
професионална експозиция почти липсват данни за остри интоксикации. За сметка на това, за продължителното 
въздействие на лития и неговите съединения, включително и при лица, в битов и професионален контакт с литий, 
проучвания има, макар и не много. Най-общо в специализираната медицинска литература токсичността на лития в 
условията на остра и хронична експозиция е представена на Табл. 1. 

 
Табл.1 Клинични симптоми, свързани с литиева интоксикация 

     Орган/Система Остра интоксикация Хронична интоксикация 

Ендокринна Не са известни Хипотиреоидизъм 

Гастроинтестинален тракт Гадене, повръщане Минимални 

Сърце Удължен QT-интервал,STи T  промени Миокардити 

Хематологични нарушения Левкоцитоза Апластична анемия 

Нервна система: 
- леки 
- умерени 
 
- тежки 

 
Ситен тремор, замаяност, слабост; 
Апатия, раздразнителност, хиперрефлексия, 
мускулни спазми, несвързана реч,шум в ушите; 
Хореоатетозни движения, клонус, кома, объркване, 
мускулна свръхвъзбудимост, гърчове 

 
Идентични 
Идентични 
 
Паметов дефицит, Паркинснова болест, 
церебрален „псевдотумор”, психоза 

Невро-мускулни нарушения Миопатия, периферна невропатия Идентични 

Бъбреци Нарушения в концентрационната функция 
Хроничен интерстициален нефрит, инсипиден 
диабет, бъбречна недостатъчност 

Кожа Не са известни Дерматити, локализиран едем, улцерации 

 
Фактори, повишаващи риска от литиева токсичност: анорексия, кистична фиброза, намален ефективен 

циркулаторен обем (цироза, застойна сърдечна недостатъчност, нефротичен синдром), инсипиден диабет, диабетес 
мелитус, гастроентерит, инфекции, медикация с инхибитори на ангиотензин-конвертиращия ензим, циклоспорин, 
диуретици (тиазидни и калийсъхраняващи), нестероидни противовъзпалителни средства, тетрациклин, предозиране, 
ъбречна инсуфициенция, шизофрения, хирургични интервенции, намален прием на натрий с диетата. 
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В условията на професионална експозиция, от публикувани до сега изследвания са налице данни за подозиран 
риск от токсично въздействие на лития при следните контингенти работници: в производството на батерии за мобилни 
устройства, в атомните централи, центрове и лаборатории за ядрени изследвания, в стъкларското и керамично 
производство, в производството на оптични изделия, свързани с производството, разпространението и употребата на 
фунгициди съдържащи литий, в автомобилостроенето и самолетостроенето в професионален контакт с литиеви сплави, 
в акумулаторното производство, фармацевтичната промишленост, производството и употребата на пиротехнически 
средства  и др. 

В Табл. 2 са отразени нежеланите лекарствени реакции по време на терапия с литий, които са свързани с 
повишаване серумните концентрации на лития и индивидуалната чувствителност към литиевите препарати 
 

Табл. 2 

ЦНС/Невро-мускулен 
апарат 

Сърдечно-съдова 
система 

Гастро-интестинален 
тракт 

 

Отделителна 
система 

Кожа 
 

Щитовидна жлеза 

Тремор 
Клонични гърчове 
Повишен мускулен тонус 
Загуба на равновесие 
Хиперрефлексия 
Екстрапирамидна 
симптоматика 
Паметови нарушения 
Халюцинации 
Миастения гравис 
Обърканост, сопор, кома 

Аритмия 
Понижено 
артериално 
налягане 
Периферен 
циркулаторен 
колапс 
Брадикардия 
Тежка синусова 
брадикардия до 
синкоп  

Загуба на апетит 
Гадене 
Повръщане 
Диария 
Оток на слюнчените 
жлези 
Абдоминална болка 
Засилено 
слюноотделяне 
Метеоризъм  

Глюкозурия 
Понижен 
креатининов 
клирънс 
Албуминурия 
Олигурия 
Симптоми на 
безвкусен диабет 

Алопеция 
Понижена кожна 
чувствителност 
Акне 
Хроничен 
фоликулит 
Псориазис 
Генерализиран 
сърбеж 
Улцерации 
Ангиоедем 

Еутироидна 
струма и/или 
хипотирео-
идизъм, 
понижаване 
стойностите на Т3 
и Т4   

           
   Изводи: 
1. Токсичните ефекти на лития в условията на остра експозиция и възможните рискове при терапия с литиеви 

препарати са добре проучени, което предполага и по-голяма ефективност на утвърдените в клиничната практика 
депурационно-детоксични мероприятия и лечебни схеми. 

2. За хроничната токсичност на лития и неговите съединения, свързани с тяхното продължително въздействие, 
особено при професионално експонирани лица, проучванията са все още недостатъчни. В бита и промишлеността 
навлизат все повече материали и технологии, съдържащи литиеви съединения, чиито неблагоприятни ефекти 
върху човешкото здраве са все още неизвестни или недобре проучени. Това значително ограничава възможностите 
за ефективно повлияване на токсичното въздействие, особено в началните стадии, което се свежда предимно до 
прилагане на симптоматични средства. 

3. Ефективната профилактика на риска от токсични увреждания в условията на по-продължителна професионална 
експозиция изисква определяне базисното ниво и мониториране серумната концентрация на лития, а това е 
свързано с обезпечаване на медицинските центрове, обслужващи работещите в рисковите производства със 
съответната апаратура и специалисти по професионални интоксикации. 

4. Доброто познаване на неблагоприятните ефекти на лития и неговите съединения като рисков фактор на работната 
среда следва да бъде приоритет при разработване на ефективни програми за превенция на литиевата токсичност 
сред професионално експонирани на литий лица.   
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Алкохол и суицидно поведение 
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Резюме: 
През последните години значително нарасна броят както на зависимите към алкохол лица, така и случаите на 

самоубийства и опити за такива сред системно употребяващите алкохол. Този проблем е актуален и за нашата страна. В 
настоящото изследване си поставихме за цел да проучим алкохолната злоупотреба и употребата на алкохол по време на 
суицидния опит при лица, извършили опит за самоубийство чрез преднамерено самоотравяне, като е описано и 
приложеното лечение на комбинираната остра интоксикация . 

Ключови думи: алкохолна злоупотреба, суициден риск, алкохолна интоксикация 
 
Въведение: 
Относителната важност на зависимостта към алкохол варира значително в отделните страни. Например 

алкохолната злоупотреба не се разглежда официално като проблем в ислямските страни, докато в други страни, като 
източноевропейските, алкохолът е мощен допринасящ фактор за суицидно поведение. В повечето страни по света 
(например в много от страните от бившия СССР) съществува позитивна връзка между алкохолната консумация на глава 
от населението и суицидната честота. В САЩ увеличението на консумацията на алкохол на глава от населението е 
значимо свързано с цялостно повишение на честотата на самоубийствата – увеличението на алкохолната консумация с 1 
литър годишно повишава суицидната честота с 3%, а за възрастните над 65 години – с 5%. Непоследователните 
резултати от епидемиологичните проучвания върху връзката между алкохолната употреба и суицида сочат, че 
множество социокултурални и средови фактори повлияват суицидните честоти и че резултатите, получени в една 
страна, не винаги са приложими за друга. Изложените по-долу данни се отнасят предимно за западноевропейските 
страни и САЩ. 

Многократно в научната литература се подчертава връзката между алкохолизъм и самоубийства и опити за 
самоубийства. Около 90% от хората в западните страни са употребявали алкохол някога през живота си, а при 40% 
алкохолът е довел до временни или постоянни проблеми в някоя област на живота. При около 30-40% от суицидните 
опити, извършени от мъже и 15-20% от опитите за самоубийство, извършени от жени се касае за алкохолна злоупотреба 
или зависимост. Около 30% от зависимите към алкохол правят опити за самоубийство, а според някои данни 18 % от 
алкохолно зависимите приключват живота си със самоубийство. Относителният поживотен риск за самоубийство при 
алкохолици е седем пъти по-висок от този в общата популация. Около 80-90% от суицидите при алкохолно болни се 
извършват от мъже, процент, който до голяма степен отразява половото съотношение при алкохолната зависимост. 
Успешно самоубилите се алкохолно зависими са предимно на средна възраст, несемейни, без приятели, социално 
изолирани и понастоящем пиещи. Суицидният риск при неупотребяващите е много редуциран. Употребяващите 
зависими от алкохол са относително недостъпни за лекуващите лекари за целите на суицидната превенция. 

Значимостта на депресията като рисков фактор за суицидни опити при алкохолици е отдавна известна. 
Коморбидността играе важна роля, поставяйки зависимите към алкохол с коморбидна депресия под особено висок 
суициден риск. Злоупотребата с алкохол може да се дължи и на опит на индивида да се самолекува при подлежаща 
депресия или друго психично разстройство. Депресията обаче не е единствения фактор, определящ суицидното 
поведение при алкохолно зависимите и може да взаимодейства с различни други променливи. Други суицидни 
предиктори сред алкохолиците, освен депресията са: скорошно тежко пиене, суицидни мисли, лоша социална 
поддръжка, живеене сам и безработица. Колкото повече такива рискови фактори са налице, толкова по-голям е 
суицидният риск сред зависимите от алкохол. Алкохолът увеличава мозъчния серотонин краткотрайно и суицидните 
алкохолици опитват да облекчават симптомите чрез употреба на алкохол. Етиловият алкохол обаче е депресант и 
изчерпва серотонина за дълго. Натрупани са множество данни, сочещи серотонинергична дисрегулация при суицидните 
или агресивни алкохолици. Черти на поведенческа дезинхибиция, агресия и импулсивност също се свързват с 
последващо суицидно поведение и с употребата на насилствени суицидни методи при алкохолици. Зависимите към 
алкохол с история на насилствени суицидни опити имат повишено импулсивно и агресивно поведение, което е 
независимо от коморбидността с депресия, гранично или антисоциално личностово разстройство и от използвания 
метод. Резултатите от един метаанализ сочат по-висок относителен суициден риск при жените с алкохолни 
разстройства, отколкото при мъжете-алкохолици. Вероятно тук значение има нарушаването на конвенцията срещу 
тежкото женско пиене. 

Съществуват различни възможни взаимоотношения между алкохолната зависимост и самоубийството: алкохолната 
употреба може да влияе върху суицидната идеация и поведение; суицидната идеация може да повлияе алкохолната 
употреба; алкохолната употреба и суицидните феномени могат да си влияят взаимно; алкохолната употреба сама по 
себе си не влияе върху суицида, но утежнява други фактори, които повлияват самоубийството; алкохолната употреба и 
суицидното поведение са повлияни от трети фактор, без да си влияят един на друг – напр. алкохолната зависимост и 
самоубийството могат да бъдат манифестации на друго подлежащо разстройство. Разглеждана в психодинамичен 
аспект зависимостта от алкохол е протрахиран суициден еквивалент. 
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В настоящото изследване си поставихме за цел да проучим алкохолната злоупотреба и употребата на алкохол по 
време на суицидния опит при лица, извършили опит за самоубийство чрез преднамерено самоотравяне, като е описано 
и приложеното лечение на комбинираната остра интоксикация. 

 
Материал и методи 
Обект на проучването са 149 лица, извършили непсихотично мотивирано преднамерено самоотравяне и 

хоспитализирани в Клиниката по токсикология на УМБАЛ „Свети Георги”. Приложени бяха клинично изследване и 
рисковата листа за оценка на суицидността на W. Pöldinger (16). За преценка на наличието или отсъствието на алкохолна 
злоупотреба бяха използувани четирите стандартни въпроса на въпросника CAGE и количеството консумиран алкохол за 
една седмица. Приложен бе алтернативен и вариационен анализ. 

 
Резултати 
От изследваните лица 116 са жени, а 33 – мъже. Общо 26 от изследваните пациенти са употребили алкохол 

непосредствено преди или по време на преднамереното самоотравяне с токсични вещества. В 13 случая алкохолът е 
комбиниран само с транквилизатори или барбитурати, в 11 случая с транквилизатори и други медикаменти, в един 
случай с пестицид, а едно момиче на 15 години е предприело суициден опит със 700 грама концентриран алкохол. 
Комбинираната интоксикация в повечето случаи е била от I-II степен, само в два случая се е стигнало до коматозно 
състояние. Терапевтичното поведение бе базирано на единната терапевтична доктрина за лечение на острите 
екзогенни интоксикации, утвърдена у нас от проф. Ал. Монов. Очистителната дезинтоксикация включваше стомашна 
промивка със сонда до чисти промивни води, чревни очистителни средства (магнезиев сулфат, глицерин), очистителни 
клизми, перманентен гастрален лаваж, форсирана диуреза. Като антидоти бяха прилагани кофеин и неспецифичен 
антихипоксичен комплекс, включващ Pyramem, Centrophenoxin, Vit. В 6 и други церебропротектпвни медикаменти в 
капкова венозна инфузия с водно-солеви и въглехидратни разтвори. Реанимационните мероприятия включваха основно 
инхалиране на кислород с маска или назален катетър, стимулация на дихателния център с аналептици и 
специализирана кардиоциркулаторна реанимация. Използвани бяха и симптоматични и органопротективни средства. В 
резултат от така проведената интензивна терапия, токсикологичният проблем бързо бе овладян при всички пациенти и 
бе възможно да се проведе психиатрично изследване между първия и четвъртия ден след хоспитализацията. От 
употребилите алкохол непосредствено преди или по време на суицидния акт лица 13 са мъже (39.39% от всички мъже) 
и 13 са жени (11.21% от всички жени). Разликата е статистически значима (р<0.02). С листата на W. Pöldinger бе измерен 
суицидният риск при употребилите и неупотребилите алкохол по време на суицидния опит. Бе установено, че както при 
мъжете, така и при жените липсва статистически значима разлика (р>0.05). Обяснение за липсата на такава разлика 
може да се търси в това, че в случая се касае за нисколетален суициден метод – преднамерено самоотравяне. 

Мъжете по-често в сравнение с жените (р<0,05) пият предварително, като алкохолната употреба улеснява 
вземането на решение за суициден акт. Жените по-често в сравнение с мъжете употребяват алкохол заедно с други 
токсични вещества в момента на суицидния акт, при предварително взето решение за самоубийствени действия. 

При 11 от мъжете бе намерена алкохолна злоупотреба (33.33% от всички мъже), a при двама алкохолна зависимост 
(6.06%). Дванадесет от жените злоупотребяват с алкохол (10,34%), a една е зависима (0,88%). Общо мъжете с алкохолна 
злоупотреба и зависимост са 13 (39.39%) срещу също 13 жени, за които обаче относителният дял е 11.21%. Разликата е 
статистически значима (р<0.02). Мъжете с алкохолна злоупотреба показват значимо по-висок суициден риск в 
сравнение с мъжете без злоупотреба (р<0.05). Жените с алкохолна злоупотреба също показват по-висок суициден риск в 
сравнение с жените без злоупотреба, но значима разлика липсва (р >0.05). 

 
Изводи и препоръки 

1. При 40% от мъжете и 11% от жените, извършили непсихотично мотивирано преднамерено самоотравяне се 
открива алкохолна злоупотреба или зависимост. Мъжете с алкохолна злоупотреба показват по-висок суициден 
риск след суицидния опит, което би следвало да се има предвид при оказването на психиатрична помощ. 

2. Мъжете по-често употребяват алкохол непосредствено преди или по време на суицидните действия. Алкохолната 
употреба преди или по време на суицидния акт не корелира с по-висок суициден риск. 

3. Алкохолната злоупотреба на член от семейството често провокира извършването на суициден опит. 
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Резюме: 
Ангионевротичният оток е често срещана в клиничната практика алергична реакция. Характеризира се с голямо 

разнообразие в етиологичните фактори и в патогенетичните механизми, които го обуславят. Най-често срещаните 
форми на ангиоедем, описани в медицинската литература са алергичен, идиопатичен, лекарствено-индуциран и 
наследствен. Честотата на тези форми е различна. Наследственият ангиоедем е най-рядко срещан, като честотата му е 1 
на 25 000 души. Лекарствено-индуцираната форма на ангионевротичен оток се среща значително по-често в практиката. 
Смята се, че 1 на 500 лица, които са лекувани с АСЕ-инхибитори, развиват ангиоедем. 

От научно-изследователска и клинична гледна точка, интерес представлява възможността за развитие на това 
състояние при някои козметични манипулации. Епилацията е една от най-често срещаните в практиката козметични 
процедури. Ширещото се мнение, че е напълно безвредна не отговаря на истината. Макар и редки, но са възможни 
неблагоприятни за здравето реакции, включително и развитие на ангионевротичен оток. За това свидетелства и 
представения от нас клиничен случай. 

 
Клиничен случай: Мъж на 30 г., хоспитализиран в УМБАЛ „Свети Георги”, Отделение по Професионални         

заболявания и Алергология на 21.05.2012 г. Дг.: Ангионевротичен оток. 
 
Материал и методи: 
Анамнеза: Дебют на алергичните проблеми през м. януари 2012 г. Съобщава за около 8 инцидента клинично 

изявили се с оток на меките тъкани на лицето, ангажиращ предимно устните, който мигрира към шията, ушите и 
клепачите. Ангиоедемът не е обхващал езика, но има епизоди, в които засяга области по гърба, гърдите и ръцете, 
подложени на лазерна епилация. След медикация със СКС, антихистамини и Н2-блокери отокът отзвучава. Не съобщава 
за респираторни прояви. Няма данни за непоносимост към медикаменти и храни. Не е в контакт с домашни любимци. 
Не е в пряк контакт с професионални алергени. Общ трудов стаж 11 г. като мениджър продажби на сферата на услугите. 
Фамилна анамнеза – необременена по отношение на имуно-алергична патология. Не е активен пушач. Минали  
заболявания: хепатит тип „А” в детска възраст. 

Обективно изследване: Добро общо състояние. Ясно съзнание. Адекватен. Афебрилен. Общо подпухнал 
фациес. Оток на устните. Постепилационен фоликулит и петниста кафеникава пигментация по гърба, гърдите и ръцете. 
Розови видими лигавици. Език и говор - б.о. Охраненост – добре изразена. ПЛВ не се палпират. ДС: симетрични гръдни 
половини. Сонорен перкуторен тон. Двустранно чисто везикуларно дишане. Хрипове не се аускултират. ССС: ритмична 
сърдечна дейност, нормофреквентна. СЧ – 80 уд/мин. Ясни сърдечни тонове. АН:160-130/110-90 mmHg. Succ.ren. двустр. 
(-) отр. Корем над нивото на гръдния кош, мек и неболезнен на палпация. Ч. дроб неувеличен. Слезка не се опипва. КМС 
правилно развита. 

Диагностични процедури: СУЕ 8 mm, НGB 156 g/l, RBC 5.33 Т/L, WBC 8.86 G/L, НСТ 0.455, МСV 85.2, PLT 323 G/L. 
Neut 55.0%, Моno 9.3% , Lymph 29.0%, Еоs 1.4%, Ваso 2.0 %. Общ белтък 80г/л., алб. 48 г/л., кр. захар 7.9 ммол/л., хол. 7.0 
ммол/л., триглиц. 6.90 ммол/л., креат. 94 мкмол/л., урея 4.2 ммол/л., UR AC 429 mkmol/l, общ бил. 11.8 мкмол/л., АSТ 
49, АLТ 102 U/l. НвА1с 5.1%. 

Материали и методи, използвани за имунологичните изследвания: нефелометрия и С1 естеразен инхибитор – 
имунодифузия (RID) (табл. 1 и 2). 

 
Табл. 1      Табл. 2 

Изследване Метод Резултат 
Референтна 

стойност 
 

Изследване Метод Резултат 
Референтна 

стойност 

Серумни 

имуноглобулини    
 Серумен 

комплемент    

lg E ELISA 
<60 

IU/ml < 60 IU/ml 
 

C 3 нефелометрия 1.680 g/L 0,61 – 2,09 g/L 

lg G нефелометрия 6.913 g/L 
6,58 – 18,37 

g/L 
 

C 4 нефелометрия 0.263 g/L 0,122 – 0,495 g/L 

lg M нефелометрия 1.169 g/L 0,40 – 2,63 g/L 
 C 1 естеразен 

инхибитор RID 
373 

mg/L 95 – 345 mg/L 

lg A нефелометрия 2.271 g/L 0,71 – 3,60 g/L 
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Терапевтична схема: 1. Инжекция на стероид: Метилпреднизолон х 40 мг. и.м. 7 дневен курс. 2. Инжекция или 
инфузия на друго лечебно или профилактично вещество: Алергозан х1 а./20 мг. и.м. 7 дни; Н1 и Н2-блокер. 

Изход от хоспитализацията: изписва се в добро общо състояние, асимптомен. 
Протичане на заболяването: с рецидивиращо протичане. 
 
Обсъждане: 
Лазерната епилация е един от модерните методи за епилиране, чието ползване непрекъснато нараства. 

Лазерът действа директно върху меланина и луковиците. Методът е много ефективен, макар и скъп. Известно е, че след 
2-3 процедури 80% от косъмчетата престават да растат, а извършването на 5-6 процедури може да гарантира 10 години 
„спокойствие”. 

Като всеки един метод за епилиране, обаче, и лазерната епилация има своите недостатъци. За да бъде 
напълно безвредна за здравето е необходимо да се съблюдават редица принципи и правила. Известно е, например, че 
излагането на слънце 2-3 седмици преди процедурата, повишава риска от фотосенсибилизация, а тя от своя страна 
може да предизвика редица нежелани ефекти и реакции, вкл. алергични. Резултатите от едно мащабно ретроспективно 
проучване включващо 13 284 пациенти подложени на лазерна епилация показват, че при 36 от тях се е развила 
уртикария с изразен еритем, силен и упорит сърбеж. Обривът ангажира предимно зоните на третиране и се разгръща в 
интервал от 6 до 72 часа след процедурата. При преобладаващия брой случаи – 26, уртикарията се развива след първата 
манипулация и има рецидивиращо протичане. 

За ангиоедем след лазерна епилация в медицинската литература все още липсват съобщения. Ето защо, 
наблюдаваният от нас случай представлява голям интерес от клинична и научно-изследователска гледна точка. 
Възможните механизми, които идват в съображение при обсъждане патогенезата на ангионевротичния оток  в 
конкретния случай са: 
1. Неимунна дегранулация на мастоцитите причинена от лазерното въздействие, 
която води до освобождаване на медиатори и биологично активни вещества, обуславящи повишения съдов 
пермеабилитет, а оттам – и отока в подкожния слой; 
2. Фотосенсибилизацията, причинена от предварително излагане на слънце или приема на медикаменти, които в някои 
случаи се явяват терен за разгръщане на IgE медиирана алергична реакция; 
3. За рецидивирането на ангиоедема и уртикарията на по-късен етап, вероятно от значение е включването вторично и 
на клетъчно-медиирана имунна реакция по типа на забавената свръхчувствителност. Този тип реакция може да се 
отключи от антигенна стимулация следствие нарушаване целостта на космения фоликул, причинена от топлинното 
лазерно въздействие.  
Разбира се, при уточняване етиологията на ангионевротичния оток е необходимо да се следва утвърдения диагностичен 
алгоритъм, чрез който в определена последователност се изключват най-често срещаните причини за това състояние. 
Осъществените и отразени по-горе диагностични процедури при описания от нас случай убедително показват колко е 
трудна за отдиференциране този тип  патология, а от друга страна свидетелстват за непрекъснато разширяващия се 
спектър от фактори и механизми, обуславящи ангионевротичния оток. 

 
Изводи 

1. Алергичните реакции при пациенти подложени на лазерна епилация са рядко срещани, но не и невъзможни. 
2. Клиничният спектър на тези реакции може да бъде разнообразен, типа и интензитета на симптомите, както и 

рискът от рецидиви може да причини дискомфорт на пациента, а понякога се налага те да бъдат и лекувани. 
3. Доброто познаване на манипулацията, както и стриктното спазване правилата за безопасност се явяват основен 

момент в превенция на нежеланите ефекти и усложнения от тази козметична процедура. 
4. Изясняване на алергологичната анамнеза и предварителната диагностика на алергологично обременените 

пациенти са важен фактор за профилактиране на този тип  реакции.    
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Информационен център за редки болести и лекарства сираци, Пловдив 

 
Методология 
Предмет на настоящия обзор са епидемиологични регистри за редки болести в България. Обзорът не 

разглежда и не включва клиничните регистри, поддържани в лечебните заведения. Целта на проучването е да даде 
актуална информация за епидемиологичните регистри за редки болести у нас чрез: 

• описание на основните характеристики на този вид бази данни (цели и задачи, ползи и добавена стойност, 
ключови фактори при планирането, стартирането и управлението на епидемиологични регистри за редки 
болести); 

• представяне на  европейските и международни препоръки и насоки в тази област;  

• резюмиране на наличната информация за обхвата на съществуващите регистри за редки болести у нас. 
Включените в обзора регистри са идентифицирани чрез: 

• търсене по ключови думи в базата данни за научни статии по медицина Pubmed; 

• обявените регистри на портала за редки болести Orphanet; 

• представените регистри на Втора национална конференция за редки болести и лекарства сираци (събитието бе 
домакин на специална панелна сесия за епидемиологични регистри за редки болести); 

• писмени покани до водещи клинични центрове в България, препоръчани от пациенти с редки болести. 
 

Дефиниции 

• Рядка болест – заболяване с разпространение не повече от 5 на 10 000 души в ЕС. 

• Епидемиологичен регистър –  организирана система за събиране, съхранение, използване, проследяване и 
разпространение на ясно определени епидемиологични данни за конкретни индивиди. 

 
Същност и предназначение на епидемиологичните регистри за редки болести 
По своята същност епидемиологичните регистри представляват организирана система за събиране, 

съхранение, използване, проследяване и разпространение на ясно определени епидемиологични данни за конкретни 
индивиди. Изхождайки от така дефинираните епидемиологични регистри за редки болести, техните най-съществени 
особености включват: 

• популационно базирани, продължителни, наблюдаващи епидемиологични проучвания; 

• строги правила и процедури за конфиденциалност и защита на личните данни; 

• управление чрез независими научни групи, включващи експерти в съответните области; 

• хармонизация и взаимодействие с наличната законова база на национално и европейско ниво. 
Комбинацията от тези аспекти ясно разграничава епидемиологичните регистри от останалите видове регистри, 

които съществуват в системата на здравеопазването.  
Ползите от въвеждане и поддържане на епидемиологични регистри са: 

• осигуряване на епидемиологични данни за болестност и заболяемост от редките болести на регионално, 
национално и международно ниво; 

• подобряване на медицинското познание за вариабилността и хода на редките заболявания; 

• наблюдение и оценяване на изхода на заболяването; 

• предоставяне на данни на здравните власти за целите на планирането и обезпечаването на медицински услуги 
и дейности, свързани с профилактиката, лечението и рехабилитацията на конкретното рядко заболяване. 
Добавената стойност на тези проекти е огромна,  поради което в редица европейски държави броят на 

епидемиологичните регистри е внушителен, например Франция (122), Германия (86), Обединеното Кралство (58) и др. 
Дефинирайки допълнителни, специфични цели пред тези регистри, те могат да бъдат активно използвани не само за 
нуждите на здравеопазването, но и за потребностите от всяка една социална сфера на съвременното общество, където 
информацията е ресурс от първостепенно значение. 

За да изпълняват ефикасно така поставените пред тях задачи, епидемиологичните регистри за редки болести 
следва да имат адекватно планиране и управление. В тази връзка могат да бъдат определени следните основни 
предизвикателства при създаването и успешното функциониране на един такъв регистър: 

• дефиниране на ясни и конкретни цели и обхват на регистъра ; 

• определяне на прецизен набор от епидемиологични показатели, информация за които ще се събира, 
съхранява, анализира и разпространява от регистъра; 

• валидиране на „влизащата” и „излизащата” от регистъра информация; 

• защита на личните данни. 
За практическото решаване на всички тези проблеми е нужен консенсусен и синергичен подход, обхващащ 

различни заинтересовани страни по този въпрос, които могат да бъдат както първични източници, така и крайни 
потребители на регистъра. Затова при планирането и управлението на епидемиологичните регистри за редки болести 
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трябва да бъдат активно привлечени пациентите и техните семейства; медицинските специалисти, свързани с лечебния 
и рехабилитационния процес; фармацевтичната индустрия и здравните власти. 

Участието на всички тези заинтересовани страни засилва тяхната ангажираност, от друга страна прави самото 
съществуване на регистъра по-добре функциониращо и практически полезно. 

 
Политики, насоки и инициативи на общественото здравеопазване по отношение на епидемиологичните 

регистри за редки болести 
Докато в България темата за епидемиологичните регистри за редки болести е сравнително нова, то в 

европейски и глобален план това не е така. Усилената работа на общественото здравеопазване в областта на редките 
болести повече от три десетилетия даде ново разбиране за важността и ползите от тези епидемиологични инструменти. 
Същинският бум в развитието им настъпи през последните десет години, като кулминацията бе приемането на 
Препоръката на Съвета на ЕС за действие в областта на редките болести от 8 юни 2009 г. Този документ предопредели и 
начерта пътната карта за политиките и инициативите в областта на редки болести за поне десетилетие напред. Наред с 
призива за създаване на национални планове за редки болести в Страните-членки, отново бе препотвърдена 
актуалността на въпроса за създаване и поддържане на епидемиологични регистри за редки болести, а именно: 
„Държавите-членки следва да обмислят подкрепата  на всички подходящи равнища, включително на равнището на 
Общността,  специфични информационни мрежи за заболяванията,  от една страна,  и регистри и бази данни за 
епидемиологични цели,  от друга страна,  като в същото време се взема предвид независимото управление”. Тази 
значимост на епидемиологичните регистри произтича от координиращата роля, която те играят за успешното 
приложение на всяко едно действие или стратегия по отношение на редките болести. 

Европейската подкрепа за изграждането на епидемиологични регистри за редки болести не се изразява само в 
рамките на регулациите. Преди публикуването на Препоръката, Европейската комисия вече бе финансирала 
създаването на значителен брой европейски регистри и референтни мрежи за редки болести, които от една страна 
обединиха сегментния и ограничен опит на национално ниво, а  от друга страна дадоха мощен стимул за създаването 
на нови знания и опит за редица редки заболявания. Ролята на тези проекти за развитието на глобалната медицинска 
наука е огромно. 

След Препоръката на Съвета в рамките на много кратък срок бяха предприети инициативи в много от Страните-
членки за изграждането на такава инфраструктура. Тук още веднъж Комисията действа изключително стратегически и 
подкрепи стартирането на проекта EPIRARE – насочен към създаването на обща европейска платформа за 
епидемиологични регистри за редки болести. Така бе гарантирано, че отделните усилия на национално ниво ще могат 
да бъдат обединени за значителни подобрения в областта на редките болести, като се осигури глобален европейски 
подход към този проблем, чиито резултатите да бъдат усетени от всички заинтересовани страни. EPIRARE ще анализира 
и обобщи както общи предизвикателства пред регистрите (като защитата и споделянето на лични данни, ефективно 
управление и устойчиво развитие), така и специфични въпроси като набора от наблюдавани епидемиологични 
показатели, тяхното събиране, обработване, съхранение, анализиране и разпространени. EPIRARE обединява партньори 
от ЕС, САЩ, Китай и Русия и очакванията на всички страни по проблема редки болести са сериозни. България е също 
пълноценно представена в проекта чрез участието на БАПОН като асоцииран партньор. 

Преди EPIRARE епидемиологичните регистри бяха обект на друг мащабен европейски проект в областта на 
редките болести – EUROPLAN. Този проект до голяма степен допълни и обясни Препоръката, осъществявайки 
систематичен обзор и анализ на предприетите досега мерки и инициативи в областта на редките болести на 
национално ниво. На базата на тази обширна информация проектът изготви цялостно ръководство за планиране, 
създаване и управление на национални планове и стратегии за редки болести. Така освен Препоръката като базисен 
ориентир, Страните-членки вече разполагат и с конкретни примери и насоки при формирането на своята национална 
политика в тази област. Конкретно за епидемиологичните регистри за редки болести EUROPLAN на базата на 
съществуващите успешни примери формулира следните препоръки: 

• Следва да се провеждат инициативи на национално ниво за насърчаване интегративната употреба на 
административни, демографски и здравни данни с цел подобрение управлението на редките болести. 

• За целите на научните изследвания и общественото здравеопазване са насърчавани и поддържани 
международни, национални и регионални регистри за редки болести, включително и тези, които са 
поддържани от  академични изследователи. 

• Официалните здравни власти следва да насърчават в съответствие със законодателството събирането и 
споделянето на данни от всякакви валидирани източници, включително експертни центрове, и достъпа до тях 
за целите на общественото здравеопазване. 

• Насърчава се участието на вече съществуващи национални регистри в европейски (международни) регистри. 

• Необходимо е да се идентифицират инструменти за комбиниране на европейско и национално финансиране 
на регистрите за редки болести. 
Придавайки завършен вид на своите препоръки, EUROPLAN определя и индикатори за наблюдение на 

прогреса на изпълнението на заложените цели. В областта на регистрите за редки болести те са брой, териториален 
обхват, наблюдавани редки заболявания, управляващ орган и осигурено финансиране. Тези препоръки бяха 
потвърдени и от Европейския комитет на експертите по редки болести (EUCERD), който по своето естество е най-висшия 
консултативен европейски орган по отношение на редките болести. 

Обръщайки поглед на национално равнище, България бе една от първите страни в ЕС, която започна активно 
обсъждане на създаването на политики за редките болести. Това бе до голям степен плод на усилията на пациенти, 
лекари и неправителствения сектор. Реално погледнато и до днес страни като Дания например функционират без 
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изрично формулиран национален план за редки болести, но това не пречи на пациентите в тях да получават 
необходимото адекватно и качествено лечение, проследяване, рехабилитация и социални грижи. На другия полюс 
обаче са страните от Източна Европа, които предприеха множество промени, включително и в сферата на 
здравеопазването. Това доведе до сериозни изменения в действалите десетилетия организационни и управленски 
структури и способи, които и до днес са обект на нееднозначни коментари. В така създалата се ситуация в тези страни 
приемането на такъв официален програмен документ като националния план за редки болести е повече от 
наложително, за да може да се създаде ефикасна и устойчива рамка за решаване на натрупалите се проблеми на 
пациентите с редки болести, техните семейства, лекуващите ги лекари, здравните и социалните институции, имащи 
отношение по този проблем. Затова самото приемане на Националната програма за редки болести (2009-2013) в 
България само по себе си е безспорен успех, защото институционализира проблематиката „редки болести” и даде 
основа за по-нататъшни действия в тази област. 

Логично на изложеното до тук, като първи приоритет в Националната програма са заложени 
епидемиологичните регистри – осигуряване на епидемиологични данни за редките болести в България чрез създаване 
на Национален регистър.  

Условията и редът за създаването и функционирането на регистъра са в пълномощията на създадения за 
целите на Националната програма Национален консултативен съвет за редки болести към Министерство на 
здравеопазването (НКСРБ). Заложените задачи пред регистъра включват: 

• събиране, обобщаване и предоставяне на епидемиологична информация за заболеваемостта и болестността 
от редки болести в България; 

• подпомагане изработването на диагностични и терапевтични протоколи и стандарти за лечение на редките 
болести; 

• подпомагане здравните власти при планиране и осигуряването на скъпоструващо лечение и медицински 
грижи на пациентите с редки болести; 

• подобряване взаимодействието между здравните служби и пациентските асоциации; 

• предоставяне и публикуване данни за планиране и сравнение на регионално и национално ниво. 
За съжаление на всички в България, повече от 3 години след приемането на Програмата Национален регистър 

за редки болести все още не изграден. Тази липса има еднакво негативен ефект върху всички засегнати страни, защото 
без актуални данни не може да се планират и извършват качествено нужните политики, дейности и инициативи. 
Несъществуването на Национален регистър придава частичен и временен характер на всички здравни и социални 
дейности за редките болести у нас. Чрез тях се решават отделни проблеми, но ефектът не е оптимален и води до 
разпокъсване на усилия и ресурси, за което предупреждават всички европейски препоръки в тази област.  

Отсъствието на единен национален регистър в България не означава разбира се, че работещите по тези 
проблеми у нас не са осъзнали важността и ползите от този епидемиологичен инструментариум. Напротив, като 
резултат от съвместни проекти между пациентски организации, медицински научни дружества, университетски 
клинични центрове, неправителствения и фармацевтичния сектор няколко епидемиологични регистри за редки болести 
са вече факт. Провелата се през 2011 г. Втора Национална конференция за редки болести и лекарства сираци 
предостави възможност за представяне и обсъждане на тези въпроси. Форумът показа растящия интерес и мотивация 
за създаване и функциониране на тези регистри. Пролича единомислие сред пациенти и лекари за необходимостта за 
продължаване предоставянето на подкрепа за всички вече действащи епидемиологични регистри за редки болести у 
нас, като начална стъпка за създаването на така очаквания и необходим за всички Национален регистър за редки 
болести. 

 
Обобщена информация за епидемиологичните регистри за редки болести в България 

 Информационният център за редки болести и лекарства сираци (ИЦРБЛС) покани за участие в настоящия обзор 
всички известни към момента, функциониращи на територията на България регистри за редки заболявания. Съгласие за 
участие и подаване на актуална информация заявиха координатори на 8 епидемиологични регистри за редки 
заболявания, а именно (по азбучен ред): 

• Национален регистър на пациенти с фенилкетонурия; 

• Национален регистър на пациенти с таласемия майор; 

• Национален регистър на пациенти над 18 г. възраст с хронична миелоидна левкемия (ХМЛ); 

• Национален регистър на пациенти с първични имунодефицити (ПИД); 

• Национален регистър на пациенти с болест на Крон; 

• Национален регистър на пациенти с болест на Гоше; 

• Национален регистър на пациенти с мукополизахаридоза тип II; 

• Национален регистър на пациенти с болест на Уилсън. 
За обобщеното представяне на регистрите бяха определени следните показатели: 

• година на създаване; 

• година на последно обновяване; 

• брой пациенти при последното актуализиране; 

• разпределение по възраст; 

• разпределение по пол; 

• териториален обхват. 
 Координаторите на епидемиологичните регистри бяха помолени също да посочат библиография с публикации, 
потвърждаващи функционирането на съответния епидемиологичен регистър. 
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Национален регистър на пациенти с Фенилкетонурия  

Рядка болест (МКБ-10 код) Фенилкетонурия (E70.0) 

Година на създаване 1977 

Година на последно обновяване 2012 

Брой пациенти при последното актуализиране 178 

Разпределение по възраст Деца (под 18 г.) – 92; Възрастни – 86  

Разпределение по пол Мъже – 97; Жени – 81 

Териториален обхват Национален 

Координатор 
Доц. д-р Алексей Савов, дм 
Национална генетична лаборатория, София 

Библиография 

1. Kremensky I, Jordanova A, Todorova A, Savov A, Iankova S, Georgieva B, Zaharova B, 
Kaneva R, Petkova R, Andonova S, Ivanova M, Michaylova E, IvanovaN, Klaydjieva L. 
Mutation profile of the most common genetic disorders in Bulgaria. Balkan journal of 
Medical genetics vol 3 (4) 3-12, (2000) 
2. I. Kremensky, A. Todorova, A. Jordanova,  A Savov, I Tournev, S Iankova, B. 
Georgieva, B. Zaharova, R. Kaneva, R. Petkova, S. Andonova, M. Ivanova, R. Rainova, 
and L. Klaydjieva.  Spectrum of mutations of the most common genetic disorders in 
Bulgaria.  The Official International E.C. Qual. L. Journal for Quality of the Research.  
Vol1 Issue2  p. 172-185 March-Aрril (2003). 

 
Национален регистър на пациенти с Таласемия Майор  

Рядка болест (МКБ-10 код) Таласемия майор (D56.1) 

Година на създаване 2009 

Година на последно обновяване 2011 

Брой пациенти при последното актуализиране 255 

Разпределение по възраст Деца (под 18 г.) – 104; Възрастни – 151 

Разпределение по пол Мъже – 131; Жени – 119; Анонимни – 5  

Териториален обхват Национален 

Координатор 
Д-р Цонка Митева 
Информационен център за редки болести и лекарства сираци, Пловдив 

Библиография 

1. Miteva Ts, Kaleva V, Stefanov R. National registry of patients with thalassemia in 
 Bulgaria. 4th Eastern European conference for rare diseases and orphan 
drugs – conference proceedings book, 2009: p. 143. 
2. Митева Ц, Стефанов Р, Калева В, Рангелова М, Стоянова Д, Мануилова К, 
Стоянова А,  Костова Д, Костова С, Чакъров И, Георгиева Р, Рибов Д. 
Национален регистър на пациенти с таласемия в България – резултати от 
първоначално епидемиологично проучване, проведено през периода януари – 
април 2010. 1-ва Национална конференция за редки болести и лекарства сираци – 
сборник с постери и презентации, 2010: 142.  
3. Kaleva V, Stefanov R, Semova G, Miteva Ts. National registry of patients with 
thalassemia in Bulgaria – results of the second survey made in October 2010. 
Proceedings of the 12th International Conference on Thalassemia and the 
Haemoglobinopathies, 2011. 
4. Митева Ц, Калева В, Рангелова М, Стоянова Д, Мануилова К, Стоянова А, 
Костова Д, Костова С, Чакъров И, Георгиева Р, Стефанов Р. Национален регистър на 
пациенти с таласемия в България – резултати, отчетени към юни 2011 г. 2-ра 
Национална конференция за редки болести и лекарства сираци – сборник с 
постери и презентации, 2011: 148. 

 
Национален регистър на пациенти над 18 г. възраст с ХМЛ  

Рядка болест (МКБ-10 код) Хронична миелоидна левкемия (C92.1) 

Година на създаване 2010 

Година на последно обновяване 2012 

Брой пациенти при последното актуализиране 328 

Разпределение по възраст Възрастни – 328   

Разпределение по пол Мъже – 163; Жени – 165 

Териториален обхват Национален 

Координатор 
Д-р Цонка Митева 
Информационен център за редки болести и лекарства сираци, Пловдив 

Библиография 

1. Стефанов Р, Михайлов Г, Герчева Л, Хаджиев Е, Маринова-Горанова В, Цветков 
Н, Богданов Л, Райнов Ю. Епидемиология на ХМЛ в България – пилотно проучване. 
Социална медицина и здравен мениджмънт, 2010, 1:7-13. 
2. Митева Ц, Искров Г, Попова Л, Стефанов Р. Епидемиологични регистри за редки 
заболявания. 2-ра Национална конференция за редки болести и лекарства сираци 
– сборник с постери и презентации, 2011: 149. 
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Национален регистър на пациенти с ПИД  

Рядка болест (МКБ-10 код) Първични имунодефицити (D80, D81, D82, D83, D84, D89) 

Година на създаване 2010 

Година на последно обновяване 2012 

Брой пациенти при последното актуализиране 109 

Разпределение по възраст N/A 

Разпределение по пол Мъже – 56; Жени – 53 

Териториален обхват Национален 

Координатор 
Проф. д-р Елисавета Наумова, дмн 
УМБАЛ „Александровска”, София 

Библиография N/A 

 
Национален регистър на пациенти с Болест на Крон  

Рядка болест (МКБ-10 код) Болест на Крон (K50) 

Година на създаване 2010 

Година на последно обновяване 2012 

Брой пациенти при последното актуализиране 191 

Разпределение по възраст Деца (под 18 г.) – 1; Възрастни – 190 

Разпределение по пол Мъже – 84; Жени – 107 

Териториален обхват Национален 

Координатор 
Д-р Цонка Митева 
Информационен център за редки болести и лекарства сираци, Пловдив 

Библиография 
1. Митева Ц, Искров Г, Попова Л, Стефанов Р. Епидемиологични регистри за редки 
заболявания. 2-ра Национална конференция за редки болести и лекарства сираци 
– сборник с постери и презентации, 2011: 149. 

 
Национален регистър на пациенти с Болест на Гоше  

Рядка болест (МКБ-10 код) Болест на Гоше (E75.2) 

Година на създаване 2011 

Година на последно обновяване 2011 

Брой пациенти при последното актуализиране 13 

Разпределение по възраст Деца (под 18 г.) – 1; Възрастни – 12 

Разпределение по пол Мъже – 8; Жени – 5 

Териториален обхват Национален 

Координатор 
Д-р Цонка Митева 
Информационен център за редки болести и лекарства сираци, Пловдив 

Библиография 
1. Митева Ц, Искров Г, Попова Л, Стефанов Р. Епидемиологични регистри за редки 
заболявания. 2-ра Национална конференция за редки болести и лекарства сираци 
– сборник с постери и презентации, 2011: 149. 

 
Национален регистър на пациенти с MPS тип 2  

Рядка болест (МКБ-10 код) Мукополизахаридоза тип 2 (E76.1) 

Година на създаване 2011 

Година на последно обновяване 2011 

Брой пациенти при последното актуализиране 7 

Разпределение по възраст Деца (под 18 г.) – 7; Възрастни – 0 

Разпределение по пол Мъже – 7; Жени – 0 

Териториален обхват Национален 

Координатор 
Д-р Цонка Митева 
Информационен център за редки болести и лекарства сираци, Пловдив 

Библиография 
1. Митева Ц, Искров Г, Попова Л, Стефанов Р. Епидемиологични регистри за редки 
заболявания. 2-ра Национална конференция за редки болести и лекарства сираци 
– сборник с постери и презентации, 2011: 149. 

 
Национален регистър на пациенти с Болест на Уилсън  

Рядка болест (МКБ-10 код) Болест на Уилсън (E83.0) 

Година на създаване 2011 

Година на последно обновяване 2011 

Брой пациенти при последното актуализиране 162 

Разпределение по възраст Деца (под 18 г.) – 14; Възрастни – 148 

Разпределение по пол Мъже – 90; Жени – 72 

Териториален обхват Национален 

Координатор 
Д-р Цонка Митева 
Информационен център за редки болести и лекарства сираци, Пловдив 

Библиография 
1. Митева Ц, Искров Г, Попова Л, Стефанов Р. Епидемиологични регистри за редки 
заболявания. 2-ра Национална конференция за редки болести и лекарства сираци – 
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