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са диагностицирани 23 болни с Niemann-Pick тип B- интермедиерно форма. 
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Епидемиологични данни за заболяването в Европейския съюз 

Болестността от дефицит на сфенгомиелиназа се оценява на 1:250,000.  
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Оценка на съответствието на заболяването с дефиницията за рядко заболяване 

съгласно § 1, т. 42 от допълнителните разпоредби на Закона за здравето 

Болестта на Niemann-Pick тип B съответства на дефиницията за рядко зобаляване. 

Критерии за диагностициране на заболяването 

Диагностични критерии: 

1. Изоставане в невропсихичното развитие 

2. Изоставане във физическото развитие 

3. Хепатоспленомегалия 

4. Интерстициално белодробно заболяване 

5. Макулно хало от невроофталмологичното изследване 

6. Хиперлипидемия 

7. Тромбоцитопения 
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8. Генетичен анализ, потвърждаващ мутации в SMPD1 гена    
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Алгоритми за диагностициране на заболяването 

Диагностичният алгоритъм включва: 

1. Клинична оценка чрез подробен неврологимен и соматичан статус 

2. Консултация с невроофталмолог за идентификация на макулно хало 

3. Изследване на ПКК, липиден профил, чернодробни ензими 

4. Консултация с хематолог при тромбоцитопения 

5. Консултация с гастроентеролог, при необходимост чернодробна биопсия 

6. Провеждане на ретгенография на бял дроб 

7. Функционално изследване на дишането 

8. Ехография на коремни органи за оценка на хепато-/спленомегалията 

9. Оценка на костната плътност, поради риск от остеопения 

10. Оценка на резидуалната активност на кисела сфингомиелиназа в левкоцити 

11. Генетично изследване за мутации в SMPD1 гена 
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Алгоритми за лечение на заболяването 

Утвърдената терапия при пациенти с болестта на Niemann Pick B е симптоматична. 

Кървене: Повечето пациенти са с тромбоцитопения. При животозастрасяващо кървене 

се прилага тромбоцитна маса. При установен хиперспленизъм се препоръчва 

парциални спленектомия, защото тоталната води до обостряне на белодробната 

засягане. 

Белодробното засягане налага кислородотерапия. Приложението на КС не е подробно 

проучено. 

Хиперлипидемията налага приложение на статини. 

Изоставането в растежа налага достатъчен прием на калории чрез храната.        

Ензим заместителна терапия с рекомбинантна човешка кисела сфингомиелиназа при 

тези болни е в етап на клинични изпитания. 
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Алгоритми за проследяване на заболяването 

Болните с Niemann Pick B следва да се проследяват ежегодно за: 

 Ръст и тегло при децата, кървене, диспнея, коремни болки, главоболие, болки в 

крайниците 

 Соматичен статус 

 Неврологичен статус     

 ПКК и биохимични изследвания (чернодробни ензими, липиден профил) 

 Вентилаторни показатели и рентгенография на бял дроб и сърце 
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 Остеометрия (DEXA) 
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Алгоритми за рехабилитация на заболяването 

Системната рехабилитация е от основно значение за тези болни. На този етап няма 

конкретен алгоритъм за рехабилитация при тези болни, предвид изразената клинична 

вариабилност на мултисистемно засягане. Препоръчва се индинидуализиран подход. 
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Необходими дейности за профилактика на заболяването (ако такива са 

приложими) 

В засегнатите семейства се препоръчва пренатална диагностика за профилактика на 

нови случаи с болестта. 
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