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Уважаеми колеги и приятели,

Пред Вас е сборникът с постери и 
презентации от 7-ма Национална конференция по 
редки болести и лекарства сираци. 

Изминалите месеци бяха изключително 
интензивни и ползотворни по отношение на 
редките болести у нас. Списъкът на редките 
заболявания в България е факт. Официално 
обозначени са първите 11 експертни центрове за 

редки болести. Предстои създаване на Национален регистър на редките 
заболявания, както формиране на европейски референтни мрежи.

Основна тема на Седма Национална конференция за редки болести и 
лекарства сираци бяха редките заболявания в светлината на европейските 
референтни мрежи. Ръководителите на обозначените експертни 
центрове по редки заболявания у нас представиха своя опит и актуални 
новости в областта на диагностиката, лечението и проследяването 
на редките болести. Сесиите на конференцията обхванаха актуални 
теми като експертните центрове и референтни мрежи, регистрите и 
епидемиологично наблюдение, оценката на здравни технологии за редки 
болести, персонализираните грижи за пациенти с редки болести. За първи 
път беше организирана и научна сесия, посветена на разстройствата от 
аутистичния спектър.

Бих желал да благодаря на лекторите и модераторите, както 
и 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. 

Очаквам Ви на 8-ма Национална конференция за редки болести и 
лекарства сираци!

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

Европейски референтни мрежи 

по редки заболявания

Модератори: Проф. Румен Стефанов, проф. Георги Михайлов

► Редките болести във фокуса на европейските референтни мрежи 

Р. Стефанов 

► Реферативна мрежа за лечение на пациенти с редки болести – 

решение на проблема 

Г. Михайлов 

► Хората с редки болести в България – проблеми и предизвикателства  

В. Томов 
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Румен Стефанов
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РЕФЕРАТИВНА МРЕЖА ЗА ЛЕЧЕНИЕ 
НА ПАЦИЕНТИ С РЕДКИ БОЛЕСТИ – 

РЕШЕНИЕ НА ПРОБЛЕМА

Георги Михайлов
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ХОРАТА С РЕДКИ БОЛЕСТИ 
В БЪЛГАРИЯ – ПРОБЛЕМИ 
И ПРЕДИЗВИКАТЕЛСТВА 

Владимир Томов
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СЕСИЯ 2

Експертни центрове 

по редки заболявания в България

Модератори: Проф. Людмила Матева, проф. Емил Паскалев

► Експертен център по редки хематологични заболявания към 

СБАЛХЗ, София 

Т. Лисичков 

► Експертен център за коагулопатии и редки анемии, 

УМБАЛ „Св. Марина“, Варна  

В. Калева 

► Eкспертен център за болест на Фабри 

Е. Паскалев

► Експертен център за първични имунни дефицити, 

УМБАЛ „Александровска“, София 

Е. Наумова

► Eкспертен център за диагноза, лечение и проследяване на пациенти 

с първична (идиопатична) белодробна хипертония, пациенти със 

синдром на Aйзенменгер, пациенти с белодробна артериална 

хипертония с прогресивна системна склероза 

Н. Гочева

► Експертен център по редки ендокринни заболявания 

С. Захариева
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ЕКСПЕРТЕН ЦЕНТЪР ПО РЕДКИ 
ХЕМАТОЛОГИЧНИ ЗАБОЛЯВАНИЯ 

КЪМ СБАЛХЗ, СОФИЯ

Тошко Лисичков
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ЕКСПЕРТЕН ЦЕНТЪР ЗА КОАГУЛОПАТИИ 
И РЕДКИ АНЕМИИ, 

УМБАЛ „СВ. МАРИНА“, ВАРНА 

Валерия Калева
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EКСПЕРТЕН ЦЕНТЪР 
ЗА БОЛЕСТ НА ФАБРИ

Емил Паскалев
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ЕКСПЕРТЕН ЦЕНТЪР ЗА ПЪРВИЧНИ 
ИМУННИ ДЕФИЦИТИ, 

УМБАЛ „АЛЕКСАНДРОВСКА“, СОФИЯ.
TEРАПЕВТИЧНИ ПОДХОДИ 

ПРИ ПИД ПАЦИЕНТИ

Елисавета Наумова
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EКСПЕРТЕН ЦЕНТЪР ЗА ДИАГНОЗА, 
ЛЕЧЕНИЕ И ПРОСЛЕДЯВАНЕ НА 

ПАЦИЕНТИ С ПЪРВИЧНА (ИДИОПАТИЧНА) 
БЕЛОДРОБНА ХИПЕРТОНИЯ, ПАЦИЕНТИ 

СЪС СИНДРОМ НА АЙЗЕНМЕНГЕР, 
ПАЦИЕНТИ С БЕЛОДРОБНА АРТЕРИАЛНА 
ХИПЕРТОНИЯ С ПРОГРЕСИВНА СИСТЕМНА 

СКЛЕРОЗА

Нина Гочева
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ЕКСПЕРТЕН ЦЕНТЪР ПО РЕДКИ 
ЕНДОКРИННИ ЗАБОЛЯВАНИЯ

Сабина Захариева
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НАУЧЕН СИМПОЗИУМ NOVARTIS

► НОВАРТИС – над 50 години глобален партньор в диагностиката и 

терапията на редки заболявания 

Д. Стоянов
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НОВАРТИС – НАД 50 ГОДИНИ ГЛОБАЛЕН 
ПАРТНЬОР В ДИАГНОСТИКАТА И 

ТЕРАПИЯТА НА РЕДКИ ЗАБОЛЯВАНИЯ

Добромир Стоянов
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СЕСИЯ 3

Диагностични и клинични новости 

при редките болести I

Модератори: Проф. Сабина Захариева

► Пролактином при мъже  

А. Еленкова

► Значими клинични проучвания, осъществени с използването на 

електронната база данни на пациентите с акромегалия в България 

Е. Начев 

► Вроден хипопитуитаризъм  

И. Узунова

► Открихме ли правилната терапия на комплекс туберозна склероза 

М. Ристески
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ПРОЛАКТИНОМ ПРИ МЪЖЕ

Атанаска Еленкова
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ЗНАЧИМИ КЛИНИЧНИ ПРОУЧВАНИЯ, 
ОСЪЩЕСТВЕНИ С ИЗПОЛЗВАНЕТО 

НА ЕЛЕКТРОННАТА БАЗА ДАННИ НА 
ПАЦИЕНТИТЕ С АКРОМЕГАЛИЯ В 

БЪЛГАРИЯ

Емил Начев
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ВРОДЕН ХИПОПИТУИТАРИЗЪМ

Ивайла Узунова
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ОТКРИХМЕ ЛИ ПРАВИЛНАТА 
ТЕРАПИЯ НА КОМПЛЕКС 
ТУБЕРОЗНА СКЛЕРОЗА

Милан Ристески
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НАУЧЕН СИМПОЗИУМ GLAXOSMITHKLINE

► Системен лупус еритематозус (SLE) 

Р. Стоилов
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СИСТЕМЕН ЛУПУС 
ЕРИТЕМАТОЗУС (SLE)

Румен Стоилов
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НАУЧЕН СИМПОЗИУМ BAXALTA

Модератор: Проф. Стефан Горанов

► Инхибиторна хемофилия:  клинично и терапевтично поведение 

В. Калева 

► Случай на дете с инхибиторна хемофилия А и негативиране на 

инхибиторните антитела след профилактично лечение на aPCC (Feiba) 

И. Игнатова 

► Придобита хемофилия 

Х. Иванова



www.conf2016.raredis.org СБОРНИК С ПРЕЗЕНТАЦИИ И ПОСТЕРИ

63

ИНХИБИТОРНА ХЕМОФИЛИЯ:  
КЛИНИЧНО И ТЕРАПЕВТИЧНО  

ПОВЕДЕНИЕ

Валерия Калева
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СЛУЧАЙ НА ДЕТЕ С ИНХИБИТОРНА 
ХЕМОФИЛИЯ А И НЕГАТИВИРАНЕ 
НА ИНХИБИТОРНИТЕ АНТИТЕЛА 

СЛЕД ПРОФИЛАКТИЧНО ПРИЛОЖЕНИЕ 
НА АPCC (FEIBA)

Иглика Игнатова
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ПРИДОБИТА ХЕМОФИЛИЯ

Христина Иванова
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НАУЧЕН СИМПОЗИУМ ROCHE

► Ранна диагноза на идиопатична белодробна фиброза  

К. Костов



www.conf2016.raredis.org СБОРНИК С ПРЕЗЕНТАЦИИ И ПОСТЕРИ

75

РАННА ДИАГНОЗА НА ИДИОПАТИЧНА 
БЕЛОДРОБНА ФИБРОЗА

Коста Костов
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НАУЧЕН СИМПОЗИУМ SHIRE

Модератор: Проф. Радка Тинчева

► Болест на Фабри: неврологични прояви и възможности за лечение 

Д. Масларов 

► Синдром на Hunter – клинична картина и резултати от ензим-

заместителна терапия при български пациенти 

Д. Авджиева 

► Болест на Гоше: диагноза, лечение, проследяване в България 

Р. Тинчева
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БОЛЕСТ НА ФАБРИ: 
НЕВРОЛОГИЧНИ ПРОЯВИ И 
ВЪЗМОЖНОСТИ ЗА ЛЕЧЕНИЕ

Димитър Масларов
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СИНДРОМ НА HUNTER – КЛИНИЧНА 
КАРТИНА И РЕЗУЛТАТИ ОТ 

ЕНЗИМ-ЗАМЕСТИТЕЛНА ТЕРАПИЯ 
ПРИ БЪЛГАРСКИ ПАЦИЕНТИ

Даниела Авджиева
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БОЛЕСТ НА ГОШЕ: ДИАГНОЗА, ЛЕЧЕНИЕ, 
ПРОСЛЕДЯВАНЕ В БЪЛГАРИЯ

Радка Тинчева
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СЕСИЯ 4

Диагностични и клинични новости 

при редките болести II

Модератори: Проф. Людмила Матева, доц. Ивелина Йорданова

► Особености при чернодробна изява на болест на Уилсон (БУ) 

Л. Матева 

► Epidermolysis bullosa hereditaria – новости в класификацията, 

диагностиката и лечението 

И. Йорданова 

► Лечение на пемфигус в детската възраст - системна 

кортикостероидна и адювантна терапия 

С. Василева

► Клиничен случай с малигнена хипертермия като доказателство за 

нова генетична мутация на RYR1 гена, която може да се окаже 

типична за региона на Югоизточна Европа 

К. Ангелова

► Подходи в интензивното лечение при белодробна алвеоларна 

протеиноза 

В. Илиева 
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ОСОБЕНОСТИ ПРИ ЧЕРНОДРОБНА ИЗЯВА 
НА БОЛЕСТ НА УИЛСОН (БУ) 

Людмила Матева
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EPIDERMOLYSIS BULLOSA HEREDITARIA 
– НОВОСТИ В КЛАСИФИКАЦИЯТА, 

ДИАГНОСТИКАТА И ЛЕЧЕНИЕТО

Ивелина Йорданова
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ЛЕЧЕНИЕ НА ПЕМФИГУС В 
ДЕТСКАТА ВЪЗРАСТ – СИСТЕМНА 

КОРТИКОСТЕРОИДНА И АДЮВАНТНА 
ТЕРАПИЯ

Снежина Василевa
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КЛИНИЧЕН СЛУЧАЙ С МАЛИГНЕНА 
ХИПЕРТЕРМИЯ КАТО ДОКАЗАТЕЛСТВО ЗА 

НОВА ГЕНЕТИЧНА МУТАЦИЯ 
НА RYR1 ГЕНА, КОЯТО МОЖЕ ДА СЕ 
ОКАЖЕ ТИПИЧНА ЗА РЕГИОНА НА 

ЮГОИЗТОЧНА ЕВРОПА

Катерина Ангелова
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ПОДХОДИ В ИНТЕНЗИВНОТО ЛЕЧЕНИЕ 
ПРИ БEЛОДРОБНА АЛВЕОЛАРНА 

ПРОТЕИНОЗА

Виктория Илиева
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СЕСИЯ 5

Разстройства от аутистичния спектър

Модератори: Проф. Иван Иванов, доц. Савина Хаджидекова

► Социална когниция при редки болести 

И. Иванов

► Аутизъм – терапевтични алтернативи 

Р. Симеонова

► Аутизъм 

М. Велинова

► Превенция на редки болести чрез предимплантационна 

генетична диагноза 

С. Хаджидекова
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СОЦИАЛНА КОГНИЦИЯ ПРИ РЕДКИ 
БОЛЕСТИ

Иван Иванов
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АУТИЗЪМ – ТЕРАПЕВТИЧНИ 
АЛТЕРНАТИВИ

Радостина Симеонова
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АУТИЗЪМ

Милена Велинова
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ПРЕВЕНЦИЯ НА РЕДКИ БОЛЕСТИ ЧРЕЗ 
ПРЕДИМПЛАНТАЦИОННА ГЕНЕТИЧНА 

ДИАГНОЗА

Савина Хаджидекова
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