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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 

Болестт на Niemann-Pick тип С съотвества на изискванията за рядко заболяване. 

Критерии за диагностициране на заболяването 

Диагнозата на болесттана Niemann Pick C се основава на: 

1. Клинични данни за невровисцерално засягане. Невроизобразяващи изследвания, 

които могат да са нормални или да установят хиперинтензи лезии в бялото мозъчно 

вещество при Т2 измерване, засягане на hypocampus, thalamus, striatum, corpus callosum 

при детските форми и прогресираща атрофия на горната и предната част на vermis, 

изтъняване на corpus callosum и лека общомозъчна атрофия у възрастните 

2. Невроофталмологичното изследване, което установява вертикална погледна 

пареза, забавена инициация на очните сакади, окуломоторна апраксия 

3. Електроенцефалография 

4. Аудиометрия с данни за невросензорно намаление на слуха 

5. Електромиографията в някои случаи установява периферно нервно засягане 

6. Ехография на коремни органи с данни за хепато- или спленомегалия 

 

Създаден е индекс за съмнение за болестта на NPC (http://www.npc-si.com/calculator), 

който има за цел да улесни и ускори диагностицирането на заболяването.  

 

Възоснова на този индекс, пациентите се разделят на три големи групи, които 

определят поведението в диагностично отношение:  

• При оценка < 40 т. -  болни с нисък риск за NPC (следва да се търсят първо други 

причини за клиничните симптоми) 

• При оценка 40-69 т. - възможна диагноза, налагаща допълнително проследяване 

и обсъждане на пациента 

• При оценка > 70 т. – задължително се насочват към център по NPC за 

последваща биохимична, хистологична и генетична диагностика 

Скринингови показатели са изследването на серумната хитотриозидаза, която се 

повишава и при други лизозомни заболявания (болестта на Gaucher) и 

lysosphingomyelin-509 в суха капка кръв, нов обещаващ биомаркер с висока 

чувствителност и специфичност.  

Дефинитивната диагноза на заболяването изисква установяването на нарушена 

интрацелуларна холестеролова хомеостаза в култивирани фибробласти чрез 

филипиново оцветяване или доказване на мутации в NPC1 или NPC2- гените, 

позволявящи последващо генетично консултиране и пренатална диагностика. 

В т.ч. научни публикации от последните пет години и приложена 
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2. Чамова Т, Гергелчева В, Желязкова С, Самуел Дж, Радионова М, Сарафов Ст, 

Киров А, Тодоров Т, Тодорова А, Чернинкова С, Кръстев Ст, Митев В, 

Переновска П, Търнев И Клиничен спектър на болестта на Niemann Pick C. 
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3. Търнев И,Чамова Т, Сарафов С, Господинова М, Синигерска И, Киров А, 

Гергелчева В, Тодоров Т, Капрелян А, Ангелова Л, Грудкова М, Генов К, 

Димитрова Х, Стайков И, Кастрева К, Каменов О, Богданова Д, Иванов И, 

Литвиненко И, Переновска П, Божинова В, Тодорова А. Селективни 

скринингови програми за ранна диагностика и ранно започване на лечение на 

пациенти с някои редки неврогенетични заболявания – опитът в България". 
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5. Wraith JE, Sedel F, Pineda M, Wijburg FA, Hendriksz CJ, Fahey M, Walterfang M, 

Patterson MC, Chadha-Boreham H, Kolb SA. Niemann-Pick type C Suspicion Index 

tool: analyses by age and association of manifestations. J Inherit Metab Dis. 

2014;37(1):93-101. doi: 10.1007/s10545-013-9626-y.  

6. Zech M, Nübling G, Castrop F, Jochim A, Schulte EC, Mollenhauer B, Lichtner P, 

Peters A, Gieger C, Marquardt T, Vanier MT, Latour P, Klünemann H, Trenkwalder 

C, Diehl-Schmid J, Perneczky R, Meitinger T, Oexle K, Haslinger B, Lorenzl S, 

Winkelmann J. Niemann-Pick C Disease Gene Mutations and Age- Related 

Neurodegenerative Disorders. PLoS One. 2013;30;8(12):e82879. doi: 

10.1371/journal.pone.0082879. eCollection 2013. 

Алгоритми за диагностициране на заболяването 

Диагнозата на болесттана Niemann Pick C се основава на: 

1. Клинични данни за невровисцерално засягане. Невроизобразяващи изследвания, 

които могат да са нормални или да установят хиперинтензи лезии в бялото мозъчно 

вещество при Т2 измерване, засягане на hypocampus, thalamus, striatum, corpus callosum 

при детските форми и прогресираща атрофия на горната и предната част на vermis, 

изтъняване на corpus callosum и лека общомозъчна атрофия у възрастните 

2. Невроофталмологичното изследване, което установява вертикална погледна 

пареза, забавена инициация на очните сакади, окуломоторна апраксия 

3. Електроенцефалография 

4. Аудиометрия с данни за невросензорно намаление на слуха 

5. Електромиографията в някои случаи установява периферно нервно засягане 

6. Ехография на коремни органи с данни за хепато- или спленомегалия 

 

Създаден е индекс за съмнение за болестта на NPC (http://www.npc-si.com/calculator), 

който има за цел да улесни и ускори диагностицирането на заболяването.  

 

Възоснова на този индекс, пациентите се разделят на три големи групи, които 

определят поведението в диагностично отношение:  

• При оценка < 40 т. -  болни с нисък риск за NPC (следва да се търсят първо други 

причини за клиничните симптоми) 

• При оценка 40-69 т. - възможна диагноза, налагаща допълнително проследяване 

и обсъждане на пациента 

• При оценка > 70 т. – задължително се насочват към център по NPC за 

последваща биохимична, хистологична и генетична диагностика 

Скринингови показатели са изследването на серумната хитотриозидаза, която се 

повишава и при други лизозомни заболявания (болестта на Gaucher) и 

lysosphingomyelin-509 в суха капка кръв, нов обещаващ биомаркер с висока 

чувствителност и специфичност.  

Дефинитивната диагноза на заболяването изисква установяването на нарушена 

интрацелуларна холестеролова хомеостаза в култивирани фибробласти чрез 
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филипиново оцветяване или доказване на мутации в NPC1 или NPC2- гените, 

позволявящи последващо генетично консултиране и пренатална диагностика. 

 
 

Много силни -

по  40 т. за 

всеки  

  

  

  

Вертикална погледна 

парализа 

  

  Катаплексия при смях 

Силни- по 20 т. 

за всеки 

  

Пролонгиран 

неонатален неочакван 

иктер или холостаза 

  

  

Когнитивен регрес  

или деменция 
Изолирана 

спленомегалия 

Умерени- по 10 

т. за всеки 

  

  

  

Атаксия, често падане Психиатрични синдромии –  

илюзии, халюцинации и или 

други  

Дизартрия и/или дисфагия 

  Дистонии   

Слаби- по 5 т. 

за всеки 

  

  

  

Придобит и прогресиращ 

спастицитет 

Резистентни на лечение 

психиатрични синдроми 

Психиатрични заболявания 

По 1 т. 

  

  

Фетален хидропс Хипотония Поведенчески отклонения в 

детството и юношеството 

Сиблинги с фетален 

асцит 

Забавено развитие   

  Миоклонии   

Комбинации Висцерални и неврологични- 40 т. 

Висцерални и психиатрични- 40 т. 

Неврологични и психиатрични- 20 т. 

Фамилна 

обремененост 

Родител, брат или сестра с NPC- 40 т. 

Братовчед с NPC- 20 т. 

 

 

В т.ч. научни публикации от последните пет години и приложена 

библиографска справка 

1. Божинова В, Славкова Е, Димова П, Миланов И. Болест на Niemann Pick C- 

съвременни диагностични критерии, диференциална диагноза и представяне на 

случай. Българска неврология. 2014;15(1):36-41. 

2. Чамова Т, Гергелчева В, Желязкова С, Самуел Дж, Радионова М, Сарафов Ст, 

Киров А, Тодоров Т, Тодорова А, Чернинкова С, Кръстев Ст, Митев В, 

Переновска П, Търнев И Клиничен спектър на болестта на Niemann Pick C. 

Медикарт. Неврология и психиатрия. 2014;4:12-18. 

3. Търнев И,Чамова Т, Сарафов С, Господинова М, Синигерска И, Киров А, 

Гергелчева В, Тодоров Т, Капрелян А, Ангелова Л, Грудкова М, Генов К, 

Димитрова Х, Стайков И, Кастрева К, Каменов О, Богданова Д, Иванов И, 

Литвиненко И, Переновска П, Божинова В, Тодорова А. Селективни 

скринингови програми за ранна диагностика и ранно започване на лечение на 

пациенти с някои редки неврогенетични заболявания – опитът в България". 

Редки болести и лекарства сираци", 2015, 6 (1): 15-20 

4. Vanier MT. Niemann-Pick disease type C. Orphanet J Rare Dis. 2010; 5:16. 
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5. Wraith JE, Sedel F, Pineda M, Wijburg FA, Hendriksz CJ, Fahey M, Walterfang M, 

Patterson MC, Chadha-Boreham H, Kolb SA. Niemann-Pick type C Suspicion Index 

tool: analyses by age and association of manifestations. J Inherit Metab Dis. 

2014;37(1):93-101. doi: 10.1007/s10545-013-9626-y.  

6. Zech M, Nübling G, Castrop F, Jochim A, Schulte EC, Mollenhauer B, Lichtner P, 

Peters A, Gieger C, Marquardt T, Vanier MT, Latour P, Klünemann H, Trenkwalder 

C, Diehl-Schmid J, Perneczky R, Meitinger T, Oexle K, Haslinger B, Lorenzl S, 

Winkelmann J. Niemann-Pick C Disease Gene Mutations and Age- Related 

Neurodegenerative Disorders. PLoS One. 2013;30;8(12):e82879. doi: 

10.1371/journal.pone.0082879. eCollection 2013. 

Алгоритми за лечение на заболяването 

Мултисистемното засягане при болестта на Niemann-Pick C налага 

мултидисциплинарен подход при лечението и проследяването на болните. Miglustat 

е малка иминозахарна молекула, която преминава кръвно-мозъчната бариера и 

обратимо подтиска ензима гликоцерамид синтетаза, катализиращ първия етап от 

синтезата на гликосфинголипиди, като по-този начин намалява тяхното натрупване 

в тъканите. Този медикамент е с доказан ефект по отношение на леко подобрение, 

стабилизиране или забавяне на прогресията на заболяването (скоростта на 

хоризонталните очни сакади, дисфагията, двигателния дефицит, когнитивните 

нарущения, като ефектът е по-добър при лечение на късните детски, ювенилните и 

формите при възрастни. Тази терапия се съчетава със симптоматично 

медикаментозни и немедикаментозно лечение: 

• Трициклични антидепресанти или ЦНС стимуланти за контрол на катаплексията 

• Антиконвулсанти (Valproate, Lamotrigin и Levetiracetam). Carbamazepine, 

Oxcarbazepine, Vigabatrin се избягват, поради риска от индуциране на миоклонии, 

Phenytoin не се прилага, поради риск от влошаване на церебеларната симптоматика 

• Дистония и тремор -антихолинергични медикаменти, ботулинов токсин 

• Мелатонин за лечение на инсомнията 

• Поставяне на гастростома при дисфагия 

• Рехабилитация за превенция на контрактурите 

В т.ч. научни публикации от последните пет години и приложена 

библиографска справка 

1. NP-C Guidelines Working Group, Wraith JE, Baumgartner MR, Bembi B, Covanis A, 

Levade T, Mengel E, Pineda M, Sedel F, Topçu M, Vanier MT, Widner H, Wijburg 

FA, Patterson MC. Recommendations on the diagnosis and management of Niemann-

Pick disease type C. Mol Genet Metab. 2009; 98: 152–165. 

2. Pineda M, Wraith JE, Mengel E, Sedel F, Hwu WL, Rohrbach M, Bembi B, 

Walterfang M, Korenke GC, Marquardt T, Luzy C, Giorgino R, Patterson MC. 

Miglustat in patients with Niemann-Pick disease Type C (NP-C): a multicenter 

observational retrospective cohort study. Mol Genet Metab. 2009;98(3):243-9. doi: 

10.1016/j.ymgme.2009.07.003 

3. Wraith JE, Baumgartner MR, Bembi B et al. Recommendations on the diagnosis and 

management of Niemann-Pick disease type C. Mol Genet Metab. 2009a, 98; 152-165. 

4. Wraith JE, Guffon N, Rohrbach M et al. Natural history of Niemann-Pick disease type 

C in a multicentre observational retrospective cohort study.  Mol Genet Metab. 2009b, 

98; 250-254. 

Алгоритми за проследяване на заболяването 

Проследяването на пациенти сболест на Niemann-Pick следва да се осъществява на 

всеки 6 месеца от мултидисциплинарен екип от невролози, детски невролози и 

педиатри, в зависимост от възрастта на началото на заболяването, като се изследват 
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състоянието на пациентите с помощта на клинични, клинико-лабораторни, 

неврофизиологични, образни и невропсихологични изследвания. 

В т.ч. научни публикации от последните пет години и приложена 

библиографска справка 

1. NP-C Guidelines Working Group, Wraith JE, Baumgartner MR, Bembi B, 

Covanis A, Levade T, Mengel E, Pineda M, Sedel F, Topçu M, Vanier MT, 

Widner H, Wijburg FA, Patterson MC. Recommendations on the diagnosis and 

management of Niemann-Pick disease type C. Mol Genet Metab. 2009; 98: 152–

165. 

2. Рatterson MC. A riddle wrapped in a mystery: understanding Niemann-Pick 

disease, type C. Neurologist. 2003; 9: 301–10. 

3. Patterson MC, Vecchio D, Prady H, Abel L, Wraith JE. Miglustat for treatment of 

Niemann-Pick C disease: a randomised controlled study. Lancet Neurol. 

2007;6(9):765-72. 

4. Patterson MC, Mengel E, Wijburg FA, Muller A, Schwierin B, Drevon H, Vanier 

MT, Pineda M. Disease and patient characteristics in NP-C patients: findings from 

an international disease registry. Orphanet J Rare Dis. 2013;8:12. doi: 

10.1186/1750-1172-8-12. 

Алгоритми за рехабилитация на заболяването 

Системната рефабилитация 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. 

 

В т.ч. научни публикации от последните пет години и приложена 

библиографска справка 

NP-C Guidelines Working Group, Wraith JE, Baumgartner MR, Bembi B, Covanis A, Levade 

T, Mengel E, Pineda M, Sedel F, Topçu M, Vanier MT, Widner H, Wijburg FA, Patterson 

MC. Recommendations on the diagnosis and management of Niemann-Pick disease type C. 

Mol Genet Metab. 2009; 98: 152–165. 

Необходими дейности за профилактика на заболяването (ако такива са 

приложими) 

В засегнатите семейства се препоръчва пренатална диагностика за профилактика на 

нови случаи с болестта. 

В т.ч. научни публикации от последните пет години и приложена 

библиографска справка 

NP-C Guidelines Working Group, Wraith JE, Baumgartner MR, Bembi B, Covanis A, Levade 

T, Mengel E, Pineda M, Sedel F, Topçu M, Vanier MT, Widner H, Wijburg FA, Patterson 

MC. Recommendations on the diagnosis and management of Niemann-Pick disease type C. 

Mol Genet Metab. 2009; 98: 152–165. 

Предложения за организация на медицинското обслужване на пациентите и за 

финансиране на съответните дейности, съобразени с действащата в страната 

нормативна уредба 

На този етап в УМБАЛ „Александровска“ диагностиката и проследяването на 

пациентите с болест на Niemann-Pick тип C се поемат по клинична пътека. 

Скрининговите биохимични методи се извършват на базата на научна колаборация с 

проф. Ролф, Albrecht-Kossel-Institute for Neuroregeneration (AKos)  

Centre for Mental Health Disease  

University of Rostock  

Gehlsheimerstrasse 20  

D-18147 Rostock  
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Germany 

Описание на опита с конкретни пациенти със съответното рядко заболяване (ако 

има такъв) 

В Клиниката има утвърдена добра практика за диагностика,  лечение и проследяване на 

болни с болестта на Niemann-Pick тип С. Диагностиката, лечението и проследяването 

на тези болни се осъществява от мултидисциплинарен екип от специалисти: невролози, 

детски невролози, психиатри, педиатри, гастроентеролози, хематолози, генетици. В 

провеждането на комплексното лечение участие взимат рехабилитатори и медицински 

сестри. До този момент за диагностицирани 11 пациенти в България, като при 9 от тях 

се провежда лечение и проследяване от мултизисциплинарен екип. 

Публикации в списания: 
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