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Скъпи приятели и колеги,

Пред Вас е сборникът с постери и 
презентации от 6-та Национална конференция по 
редки болести и лекарства сираци. Събитието 
протече под знака на персонализирания подход и 
иновациите при редките болести.

Бих искал да изкажа специални благо-
дарности на лекторите и модераторите, 
които чрез практически примери и интересни 

казуси представиха своя ценен опит в областта на персонализираната 
медицина за редки болести. Конферентните сесии дадоха възможност 
за запознаване и дискусия на най-актуалните иновации по отношение 
на експертните центрове и референтни мрежи за редки болести, 
регистрите и епидемиологично наблюдение, оценката на здравни 
технологии, персонализираните грижи за пациенти с редки болести.

Бих желал също така да благодаря на всеки един от Вас за 
Вашето участие и индивидуален принос. Представените постери 
и резюмета обогатяват нашите познания за редките болести и са 
реална предпоставка за по-добри, по-качествени грижи за хората с редки 
заболявания у нас и техните близки. Надявам се нашето ползотворно 
партньорство в рамките на този единен форум за редките болести и 
лекарствата сираци да продължи и през 2016 г.

Очаквам Ви на 7-ма Национална конференция за редки болести и 
лекарства сираци!

Проф. д-р Румен Стефанов, дм
От името на Организационния комитет
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СЕСИЯ 1

Достъп до иновации при редките болести

Модератори: Проф. Румен Стефанов, Владимир Томов

► Достъп до иновации при редките болести в България 

Р. Стефанов 

► Достъп до иновации при редките болести в България – гледна 

точка на пациентите с редки болести 

В. Томов 

► Законодателни промени в България от юни 2015 г. относно оценка 

на здравни технологии 

Т. Бенишева, Д. Сиджимова 

► Подходящи ли са стандартните подходи за оценка на здравните 

технологии при лекарства сираци 

П. Салчев , Л. Богданова
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ПРИ РЕДКИТЕ БОЛЕСТИ

Румен Стефанов
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ДОСТЪП ДО ИНОВАЦИИ ПРИ РЕДКИТЕ 
БОЛЕСТИ В БЪЛГАРИЯ – ГЛЕДНА ТОЧКА 

НА ПАЦИЕНТИТЕ С РЕДКИ БОЛЕСТИ

Владимир Томов
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ЗАКОНОДАТЕЛНИ ПРОМЕНИ В БЪЛГАРИЯ 
ОТ ЮНИ 2015 г. ОТНОСНО ОЦЕНКА НА 

ЗДРАВНИ ТЕХНОЛОГИИ

Татяна Бенишева-Димитрова,
Добриана Сиджимова
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ПОДХОДЯЩИ ЛИ СА СТАНДАРТНИТЕ 
ПОДХОДИ ЗА ОЦЕНКА НА ЗДРАВНИТЕ 
ТЕХНОЛОГИИ ПРИ ЛЕКАРСТВА СИРАЦИ

 
Петко Салчев,  

Лилия Богданова 
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СЕСИЯ 2

Персонализиран подход и иновации 
при редките ендокринологични болести

Модератори: Проф. Сабина Захариева, доц. Ива Стоева

► Феохромоцитом: Предизвикателствата на едно рядко заболяване 

А. Еленкова

► Надбъбречни инциденталоми 

В. Василев

► Акромегалия 

Е. Начев 

► Синдром на Кушинг – актуална база данни 

С. Въндева, С. Захариева
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ФЕОХРОМОЦИТОМ: 
Предизвикателствата 

на едно рядко заболяване

Атанаска Еленкова
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НАДБЪБРЕЧНИ ИНЦИДЕНТАЛОМИ

Владимир Василев 
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АКРОМЕГАЛИЯ

Емил Начев
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СИНДРОМ НА КУШИНГ – АКТУАЛНА
БАЗА ДАННИ

Силвия Въндева, 
Сабина Захариева 
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СЕСИЯ 3

Експертни центрове 
и референтни мрежи за болести

Модератори: Проф. Людмила Матева, проф. Румен Стефанов

► Проблеми при децата с редки болести преди и след навършване на 

18 години 

Р. Тинчева 

► TTR – фамилна амилоидна полиневропатия в България – клинични, 

епидемиологични и генетични данни 

И. Търнев 

► Джефри Модел мрежа от центрове за първични имунни дефицити 

Е. Наумова

► Клиника по гастроентерология, УМБАЛ „Св. Ив. Рилски“ – център 

за редки заболявания в областта на гастроентерологията 

Л. Матева 
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ПРОБЛЕМИ ПРИ ДЕЦАТА С РЕДКИ 
БОЛЕСТИ ПРЕДИ И СЛЕД НАВЪРШВАНЕ 

НА 18 ГОДИНИ

Радка Тинчева
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TTR – ФАМИЛНА АМИЛОИДНА 
ПОЛИНЕВРОПАТИЯ В БЪЛГАРИЯ – 
КЛИНИЧНИ, ЕПИДЕМИОЛОГИЧНИ 

И ГЕНЕТИЧНИ ДАННИ

Ивайло Търнев



ШЕСТА НАЦИОНАЛНА КОНФЕРЕНЦИЯ ЗА РЕДКИ БОЛЕСТИ И ЛЕКАРСТВА СИРАЦИ 11-12 септември 2015 – Пловдив

44



http://conf2015.raredis.org/index.php СБОРНИК С ПРЕЗЕНТАЦИИ И ПОСТЕРИ

45



ШЕСТА НАЦИОНАЛНА КОНФЕРЕНЦИЯ ЗА РЕДКИ БОЛЕСТИ И ЛЕКАРСТВА СИРАЦИ 11-12 септември 2015 – Пловдив

46



http://conf2015.raredis.org/index.php СБОРНИК С ПРЕЗЕНТАЦИИ И ПОСТЕРИ

47



ШЕСТА НАЦИОНАЛНА КОНФЕРЕНЦИЯ ЗА РЕДКИ БОЛЕСТИ И ЛЕКАРСТВА СИРАЦИ 11-12 септември 2015 – Пловдив

48



http://conf2015.raredis.org/index.php СБОРНИК С ПРЕЗЕНТАЦИИ И ПОСТЕРИ

49



ШЕСТА НАЦИОНАЛНА КОНФЕРЕНЦИЯ ЗА РЕДКИ БОЛЕСТИ И ЛЕКАРСТВА СИРАЦИ 11-12 септември 2015 – Пловдив

50



http://conf2015.raredis.org/index.php СБОРНИК С ПРЕЗЕНТАЦИИ И ПОСТЕРИ

51

ДЖЕФРИ МОДЕЛ 
МРЕЖА ОТ ЦЕНТРОВЕ ЗА ПЪРВИЧНИ 

ИМУННИ ДЕФИЦИТИ

Елисавета Наумова
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КЛИНИКА ПО ГАСТРОЕНТЕРОЛОГИЯ, 
УМБАЛ „СВ. ИВАН РИЛСКИ“ СОФИЯ – 
ЦЕНТЪР ЗА РЕДКИ ЗАБОЛЯВАНИЯ В 
ОБЛАСТТА НА ГАСТРОЕНТЕРОЛОГИЯТА

Людмила Mатева
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СЕСИЯ 4

Персонализиран подход и иновации при редките 
хематологични болести

Модератори: Проф. Стефан Горанов, проф. Фани Мартинова

► Анализ на болничната заболеваемост от мултиплен миелом  

за 35 годишен период в Централен южнобългарски район 

Честота, клинична характеристика, терапевтично повлияване, 

преживяемост 

С. Горанов, В. Горанова-Маринова 

► Мениджмънт на спешната помощ за пациенти  

с вродени коагулопатии – организация, проблеми, бъдеще 

Ф. Мартинова, Е. Шурлиева 

► Хемофилна артропатия  

Патогенеза, диагностични и терапевтични проблеми 

Р. Симеонова 
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АНАЛИЗ НА БОЛНИЧНАТА ЗАБОЛЕВАЕМОСТ 
ОТ МУЛТИПЛЕН МИЕЛОМ ЗА 35 ГОДИШЕН 

ПЕРИОД В ЦЕНТРАЛЕН 
ЮЖНОБЪЛГАРСКИ РАЙОН

ЧЕСТОТА, КЛИНИЧНА ХАРАКТЕРИСТИКА, 
ТЕРАПЕВТИЧНО ПОВЛИЯВАНЕ, ПРЕЖИВЯЕМОСТ

Стефан Горанов, 
Веселина Горанова – Маринова
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МЕНИДЖМЪНТ НА СПЕШНАТА ПОМОЩ 
ЗА ПАЦИЕНТИ С ВРОДЕНИ 

КОАГУЛОПАТИИ – ОРГАНИЗАЦИЯ, 
ПРОБЛЕМИ, БЪДЕЩЕ

Фани Мартинова,
Евгения Шурлиева 
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ХЕМОФИЛНА АРТРОПАТИЯ 
ПАТОГЕНЕЗА, ДИАГНОСТИЧНИ И 

ТЕРАПЕВТИЧНИ ПРОБЛЕМИ

Радостина Симеонова
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СЕСИЯ 5

Новартис – глобален партньор  
в диагностиката и терапията 

на редки заболявания

Модератори: Д-р Стамен Попов, д-р Добромир Стоянов

► НОВАРТИС – глобален партньор в диагностиката и терапията на 

редки заболявания 

С. Попов, Д. Стоянов

► Novartis – партньор в редките заболявания 

С. Попов, Д. Стоянов
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НОВАРТИС – ГЛОБАЛЕН ПАРТНЬОР  
В ДИАГНОСТИКАТА И ТЕРАПИЯТА  

НА РЕДКИ ЗАБОЛЯВАНИЯ

Стамен Попов,
Добромир Стоянов
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НОВАРТИС – ПАРТНЬОР В РЕДКИТЕ 
ЗАБОЛЯВАНИЯ

Стамен Попов,
Добромир Стоянов
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СЕСИЯ 6

Персонализиран подход и иновации 
при редките пулмологични болести 

Симпозиум на Roche

Модератори: Проф. Коста Костов, доц. Владимир Ходжев

► Идиопатична белодробна фиброза 

В. Ходжев 

► Лечение на идиопатична белодробна фиброза  

Pirfenidon (Esbriet) 

К. Костов 
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ИДИОПАТИЧНА 
БЕЛОДРОБНА ФИБРОЗА

Владимир Ходжев
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ЛЕЧЕНИЕ НА ИДИОПАТИЧНА 
БЕЛОДРОБНА ФИБРОЗА 
PIRFENIDON (ESBRIET)

Коста Костов
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СЕСИЯ 7

Възможности за персонализирани грижи 
при редките болести

Модератори: Проф. Радка Тинчева, проф. Ивайло Търнев

► Клинична и геномна характеристика на краниосиностозата 

С. Бояджиев 

► Възможности за персонализирана медицина в детската 

ендокринология 

И. Стоева 

► Съвременен подход за генетична диагностика при редки болести с 

ново генерационно секвениране 

Д. Тончева, Л. Балабански 

► Клиничен спектър на болестта на Niemann Pick C. Възможности за 

диагностика и лечение в България 

Т. Чамова, В. Гергелчева, А. Киров, Т. Тодоров, С. Желязкова,  

Дж. Самуел, М. Радионова, Ст. Сарафов, С. Чернинкова,  

Ст. Кръстев, А. Тодорова, И. Търнев
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КЛИНИЧНА И ГЕНОМНА ХАРАКТЕРИСТИКА 
НА КРАНИОСИНОСТОЗА

Симеон Бояджиев
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ВЪЗМОЖНОСТИ ЗА ПЕРСОНАЛИЗИРАНА 
МЕДИЦИНА В ДЕТСКАТА ЕНДОКРИНОЛОГИЯ

Ива Стоева
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СЪВРЕМЕНЕН ПОДХОД ЗА ГЕНЕТИЧНА 
ДИАГНОСТИКА НА РЕДКИ БОЛЕСТИ 

С НОВО ГЕНЕРАЦИОННО СЕКВЕНИРАНЕ

Драга Тончева,

Любомир Балабански
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КЛИНИЧЕН СПЕКТЪР НА БОЛЕСТТА НА 
NIEMANN PICK C. ВЪЗМОЖНОСТИ ЗА 

ДИАГНОСТИКА И ЛЕЧЕНИЕ В БЪЛГАРИЯ

Т. Чамова, В. Гергелчева, А. Киров, Т. Тодоров, 
С. Желязкова, Дж. Самуел, М. Радионова, Ст. 

Сарафов, С. Чернинкова, Ст. Кръстев,  
А. Тодорова, И. Търнев
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СЕСИЯ 8

Персонализиран подход в хирургията 
и физикалната медицина

Модератори: Проф. Росен Маджов, проф. Румен Стефанов

► Синдром на Wilkie (SMA syndrome) 

Р. Маджов, П. Арнаудов, П. Чернополски, В. Божков, Д. Чаушев

► Клиничен случай с тумор на Gruber-Frantz – клинични и 

радиологични аспекти 

В. Маджова, Р. Маджов 

► Атаксия на Фридрайх – предизвикателство за физикалната и 

рехабилитационна медицина (случай от практиката) 

Т. Троев, Г. Тодоров, А. Заралиева, Х. Миланова, М. Георгиева 
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СИНДРОМ НА WILKIE (SMA SYNDROME)

Р. Маджов, П. Арнаудов, П. Чернополски,  
В. Божков, Д. Чаушев
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КЛИНИЧЕН СЛУЧАЙ 
С ТУМОР НА GRUBER-FRANTZ 

КЛИНИЧНИ И РАДИОЛОГИЧНИ АСПЕКТИ

Валентина Маджова, 
Росен Маджов
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АТАКСИЯ НА ФРИДРАЙХ – 
ПРЕДИЗВИКАТЕЛСТВО ЗА ФИЗИКАЛНАТА 

И РЕХАБИЛИТАЦИОННА МЕДИЦИНА 
(СЛУЧАЙ ОТ ПРАКТИКАТА)

Т. Троев, Г. Тодоров,  
А. Заралиева, Х. Миланова, М. Георгиева
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ПОСТЕРНА СЕСИЯ
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