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Здравейте,

Пред вас е Тестът за имунния отговор на организма към неврологичните забо-
лявания, които се асоциират с човешкия левкоцитен антиген (HLA). Те включват 
следните заболявания – Невропсихични заболявания – Множествена склероза 
(MS); Болест на Паркинсон (PD); Болест на Алцхаймер (AD); Шизофрения (SCZ); Би-
полярно или маниакално депресивно разстройство; Мигрена; Нарколепсия; Не-
вромускулни заболявания – Паралитичен полиомиелит; Миастения гравис (MG); 
Амиотрофична латерална склероза (ALS); ЗАБОЛЯВАНИЯ НА ОПТИЧНИЯ НЕРВ – Оп-
тичен невромиелит (NMO) и Оптичен неврит (ON).

Редките или често срещаните неврологични заболявания са свързани с увреж-
дане на централната нервна система (ЦНС) и/или периферната нервна систе-
ма (ПНС). Te засягат приблизително 1 милиард души по света, включващи хора 
от всички възрастови групи и раси, в различни географски райони и с различен 
социално-икономически статус. Вроденият и придобитият имунитет имат оп-
ределящо значение при риска и изхода от дадено неврологично заболяване. Гени-
те, кодиращи антиген-представящи молекули в човешкия MHC, представляват 
най-високия компонент на генетичен риск към много неврологични заболявания. 
Генетични, имунологични и фактори на заобикалящата среда допринасят за по-
датливостта на индивида към този тип болести.

Най-важната функция на HLA молекулата е в индуцирането и регулирането на 
имунните отговори. Т-клетките разпознават чужд антиген в комбинация с HLA 
молекули. При имунен отговор чуждият антиген се “обработва” и представя на 
повърхността на клетката (напр. макрофаг). HLA молекулата притежава район, 
наречен антиген (или пептид)-свързваща цепка, в която попадат антигените. 
Т-клетките взаимодействат с чуждия антиген/HLA комплекс и се активират.

Този тест ще ви даде отговор на въпроси, свързани с вашата генетичнa 
предразположеност и съществуващите рискове, отнасящи се до ревматични 
заболявания.

Резултатите, които ще получите, са част от вашия генетичен паспорт, из-
ползвайте ги за вашето здраве и дълъг живот.
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ГЕНЕТИЧНИ ТЕРМИНИ

Ген – участък от дезоксирибонуклеиновата киселина (ДНК) с определена нукле-
отидна последователност, която носи информация за изграждането на една или 
повече полипептидни вериги (протеин, белтък). Генът е най-малката функционал-
на единица за наследственост.

Генотип – съвкупност от наследствените заложби на даден индивид, записани 
в неговата ДНК. Според това доколко детайлно описваме ДНК на даден органи-
зъм се изменя и нашето описание на генотипа. Обикновено, когато говорим за 
генотип, имаме предвид алелите (вариантите) на определен ген или малка група 
гени на индивида.

Алел – всяка една от формите на различните състояния на един ген, определя-
щи различни фенотипни белези. Алелите се наричат също алтернативни функ-
ционални състояния на гените.

Полиморфизъм (полиморфен вариант) – един от два или повече варианти на оп-
ределена последователност на ДНК, всеки от които се среща с честота над 
1% в популацията. Най-често срещаният тип полиморфизъм е замяната на един 
нуклеотид с друг в определена позиция на ДНК. Полиморфизмите също могат да 
бъдат много по-големи по размер и да включват дълги участъци от ДНК.

Мутация – всяка грешка в последователността на ДНК, която: води до промяна 
на нормалния алел във вариант с патогенен ефект; среща се с много ниска чес-
тота в популацията (<1%); води до нарушена функция на кодирания протеин и 
развитие на заболяване.

Имунитет – способността на многоклетъчните организми да се противопоста-
вят на вредните микроорганизми, вируси и други патогени да навлизат в тех-
ните клетки, като същевременно имат адекватна поносимост за избягване на 
алергия и автоимунни заболявания.

Хуморален имунитет – реализира се чрез антителата. Те са специални белтъч-
ни молекули, образувани от активирани В-лимфоцити, които могат да свързват 
антигените. Така образуваният комплекс антиген-антитяло по правило е безвре-
ден и бързо се извежда от организма.

Клетъчен имунитет – реализира се от фагоцитиращите клетки на имунната 
система (макрофаги и микрофаги), Т-клетки “убийци” и естествени клетки убий-
ци (NK – клетки).

HLA – група протеини по повърхността на клетките, кодирани от основния 
комплекс за тъканна съвместимост при човека (Мajor Histocompatibility Complex – 
MHC), отговорни за регулирането на имунната система. Те представят чуждите 
антигени на специализирани Т-клетки, с което се стартира имунният отговор.

Антиген – всяко вещество (имуноген или хаптен), което се възприема от орга-
низма като чуждо и предизвиква имунен отговор самостоятелно или след образу-
ване на комплекс с по-голяма молекула (като протеин) и специфично се разпозна-
ва от антитела или Т-клетки на имунния отговор.

Хаплотип – група алели в даден организъм, които се унаследяват заедно от един 
родител. Хаплотип може да се отнася до комбинация от алели или до група еди-
нични нуклеотидни полиморфизми (SNPs), открити в същата хромозома.

Фенотип – съвкупност от проявените характеристики или черти на даден орга-
низъм, кодирани от неговия генотип. Включва морфологията или физическата изява 
и структура на организма, неговите процеси на развитие, неговите биохимични и 
физиологични свойства, поведението му и резултата от поведението му.
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КЛИЕНТ ¹ 98968e

ВАРИАНТИ НА HLA СА СВЪРЗАНИ С ВАШАТА ГЕНЕТИЧНА 
ПРЕДРАЗПОЛОЖЕНОСТ И СЪЩЕСТВУВАЩИ РИСКОВЕ ОТНАСЯЩИ СЕ 

ДО НЕВРОЛОГИЧНИ ЗАБОЛЯВАНИЯ 

Системата или комплексът на човеш-
кия левкоцитен антиген (HLA) е генен 
комплекс, кодиращ главния хистосъвмес-
тим комплекс (MHC) при хората. Тези 
протеини на клетъчната повърхност са 
отговорни за регулирането на имунна-
та система при хората. Антиген-пред-
ставящите молекули, кодирани от гени-
те на МНС клас I и клас II, представляват 
гликопротеини от клетъчната повърх-
ност, които се свързват съответно 
с вътреклетъчните и с извънклетъчни-
те пептиди. HLA гените са силно поли-
морфни, което означава, че имат много 
различни алели. Това им позволява да “мо-
делират” адаптивната имунна систе-
ма. Различните класове имат различни 
функции. HLA, съответстващи на MHC 
клас I (HLA-A*, -B*, -C*), свързват пептиди 
от вътрешността на клетката, които 
да бъдат представени на клетъчната 
повърхност и да бъдат разпознати от 
Т-клетъчните рецептори. Например ако 
клетката е заразена от вирус, HLA сис-
темата извежда фрагменти от вируса 
на повърхността на клетката, така че 
тази клетка да бъде унищожена от имун-
ната система. HLA, съответстващи на 
МНС клас II (DP, DM, DO, DQ, DR, - DRB1*и 

-DQB1*), представят антигените, нами-
ращи се извън клетката, до Т-лимфоци-
тите. Тези специфични антигени стиму-
лират размножаването на Т-хелперните 
клетки (наричани също CD4 положителни 
Т-клетки), които от своя страна сти-
мулират продуциращите антитела 
В-клетки да произвеждат антитела към 
този специфичен антиген.

Ролята на молекулите на HLA е да пред-
ставят пептиди от инвазивни организми, 
а както споменахме по-горе, гените на 
МНС са най-полиморфните в човешкия 
геном (общо HLA алелите са 27 589; HLA 
алелите от клас I – 20 182 и HLA алелите 
от клас II – 7407). Най-важната функция 
на HLA молекулата е в индуцирането и 
регулирането на имунните отговори. 
Т-клетките разпознават чужд антиген 
в комбинация с HLA молекули. При имунен 
отговор чуждият антиген се “обработ-
ва” и представя на повърхността на 
клетката (напр. макрофаг). HLA молеку-
лата съдържа район, наречен антиген 
(или пептид)-свързваща цепка, в която 
попадат антигените. Т-клетките взаи-
модействат с чуждия антиген/HLA ком-
плекс и се активират.
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КЛИЕНТ ¹ 98968e

НЕВРОПСИХИЧНИ ЗАБОЛЯВАНИЯ

Множествената склероза (MС) е хро-
нично автоимунно заболяване на цен-
тралната нервна система (мозъка и 
гръбначния мозък). Характеризира се с 
възпаление, демиелинизация и невроде-
генерация. Имунната система атакува 
миелина, който представлява защит-
ния слой около нервните влакна и води 
до проблеми с комуникацията между 
мозъка и останалата част от тялото. 
Това причинява възпаление и нарушена 
тъкан или лезии. Когато нервните влак-

на са увредени по този начин, те не мо-
гат да произведат електрически импул-
си към мозъка и обратно. Признаците и 
симптомите на заболяването варират 
в голяма степен и зависят от размера 
на увреждането на нервите, както и 
от това кои от тях са засегнати. Ня-
кои хора с тежка множествена склеро-
за могат да загубят способността да 
ходят самостоятелно, докато други 
изпитват дълги периоди на ремисия без 
нови симптоми. 

I. МНОЖЕСТВЕНА СКЛЕРОЗА

Причината за множествената скле-
роза не е напълно известна. Смята се 
за автоимунно заболяване, при което 
имунната система на организма атаку-
ва собствените си тъкани. Природата 
на генетичната предразположеност 
към заболяването е сложна и зависи от 
взаимодействието между множество 
генетични, епигенетични и фактори на 

ПРИЧИНИ

заобикалящата среда. От началото на 
2000-та година до днес, асоциационни-
те проучвания са мощен инструмент за 
изследване на генетичната основа на 
множествената склероза и разкриват 
повече от 200 локуса, свързани с болест-
та. Смята се, че гените в HLA региона 
оказват съществен генетичен принос 
за риска от заболяването.
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КЛИЕНТ ¹ 98968e

Признаците и симптомите на мно-
жествената склероза могат да вари-
рат значително в курса на заболява-
нето и в зависимост от засегнатите 
нервни влакна.

Симптоми засягащи движението:
• Изтръпване или слабост в един или 

повече крайници, появяващо се в една-
та страна на тялото;

• Усещане за токов удар при опреде-
лени движения на врата, особено при 
огъване напред (симптом на Лермит);

• Тремор, липса на координация и нес-
табилна походка.

Повечето хора с множествена склеро-
за имат рецидивиращо-ремитиращ ход 
на заболяването. Те преминават през 
периоди на нови симптоми или рециди-
ви, които се развиват с дни или седмици 
и обикновено се подобряват частично 
или напълно. Тези рецидиви са последва-
ни от периоди на ремисия, които про-
дължават месеци или дори години.

Поне половината от случаите с ре-
цидивиращо-ремитираща множестве-
на склероза в крайна сметка развиват 
стабилна прогресия на симптомите, с 
или без периоди на ремисия, в рамките 
на 10 до 20 години от началото на забо-

СИМПТОМИ

Ход на заболяването

Симптоми засягащи зрението:
• Частична или пълна загуба на зрение, 

обикновено на едното око, често с бол-
ка при движение;

• Двойно виждане за дълъг период;
• Замъглено виждане.

Симптоми на множествена склероза 
включват още:

• Неясна реч;
• Умора;
• Замайване;
• Изтръпване или болка в части от тя-

лото;
• Проблеми в сексуалната функция, ра-

ботата на червата и пикочния мехур.

ляването. Това състояние е известно 
като вторично-прогресивна множесве-
на склероза.

Влошаването на симптомите обикно-
вено включва проблеми с подвижността 
и походката. Скоростта на прогреси-
ране на заболяването варира значител-
но при хората с вторично-прогресивна 
множествена склероза.

При някои хора началото на множест-
вената склероза е постепенно със 
стабилно прогресиране на симпто-
мите без никакви рецидиви, известно 
като първично-прогресивна множест-
вена склероза.
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Следните фактори могат да увеличат рис-
ка от развитие на множествена склероза:

• Възраст. Mножествената склероза 
може да се прояви на всяка възраст, но 
началото обикновено е между 20 и 40-го-
дишна възраст;

• Пол. Жените са от два до три пъти 
по-предразположени от мъжете към ре-
цидивиращо-ремитираща множестве-
на склероза;

• Генетика. Ако имате пряк родственик 
със заболяването, вие сте изложени на 
по-висок риск от развитие на болестта;

• Някои инфекции. Различни вируси са 
свързани с множествената склероза, 
включително Epstein-Barr вирусът, който 
причинява инфекциозна мононуклеоза;

• Етнически произход. Хора от север-
ноевропейски произход, са изложени на 
най-голям риск от развитие на заболя-
ването. Тези от азиатски, африкански и 
индиански произход са с най-малък риск;

• Климат. Mножествената склероза се 
проявява много по-често в страни с уме-
рен климат, включително Канада, север-
ната част на САЩ, Нова Зеландия, юго-
източната част на Австралия и Европа;

• Витамин D. Ниските нива на витамин D 
и слабото излагане на слънчева светли-
на е свързано с по-голям риск от заболя-
ването;

• Някои автоимунни заболявания. 
Рискът от развитие на множествена 
склероза е по-висок, ако са налице други 
автоимунни нарушения като заболяване 
на щитовидната жлеза, злокачествена 
анемия, псориазис, диабет тип 1 или въз-
палително заболяване на червата;

• Пушене. Пушачи, които проявя-
ват първоначални симптоми на забо-
ляването, са по-склонни да развият 
потвърждаваща рецидивиращо-реми-
тираща множествена склероза, в срав-
нение с непушачите.

РИСКОВИ ФАКТОРИ

Много малко от хората със заболява-
нето, около 10 – 15%, имат само редки 
пристъпи и минимално увреждане 10 го-

дини след поставяне на диагнозата без 
лечение. Това състояние се нарича до-
брокачествена множествена склероза.
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Състояния, следствие на множествена 
склероза:

• Мускулна скованост или спазми;
• Парализа, обикновено в краката;
• Проблеми с пикочния мехур, червата 

или сексуалната функция;

УСЛОЖНЕНИЯ

• Психични промени, като загуба на па-
мет или промени в настроението;

• Депресия;
• Епилепсия.
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Първото доказателство за връзката 
на HLA клас I антигени с множествената 
склероза е публикувано през 1972 г., като 
първоначално се съобщава, че рискът от 
заболяването е свързан с локусите HLA-A 
и HLA-B. От началото на 2000-та година 
до днес, асоциационните проучвания са 
мощен инструмент за изследване на ге-
нетичната основа на множествената 

склероза и разкриват повече от 200 ло-
куса, свързани с болестта. Установено 
е, че определени алели на силно полимор-
фните HLA гени, особено клас II DRB1 и 
HLA-DQB1 са най-силната генетична де-
терминанта за множествена склероза 
и влияят както на предразположението, 
така и на резистентността към забо-
ляването. 

ВАШАТА ГЕНЕТИЧНА ПРЕДРАЗПОЛОЖЕНОСТ И 
СЪЩЕСТВУВАЩИ РИСКОВЕ ОТНАСЯЩИ СЕ

ДО МНОЖЕСТВЕНА СКЛЕРОЗА

Вашият резултат

Вие сте носител на алел, който има естест-
вена защита срещу развитие на  множествена 
склероза.  Вашият риск е незначителен. 
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II. БОЛЕСТ НА АЛЦХАЙМЕР

Болестта на Алцхаймер (AD) е прогре-
сивно неврологично разстройство, 
което води до атрофиране на мозъка и 
смърт на мозъчни клетки. Болестта на 
Алцхаймер е най-честата причина за де-
менция, общ термин за загуба на памет-
та и други когнитивни способности, 
достатъчно сериозни, за да пречат на 
ежедневния живот. Промените на забо-
ляването обикновено започват в част-
та на мозъка, която засяга придобиване 
на нови знания. При напредване на бо-
лестта в мозъка се проявяват по-теж-
ки симптоми, като дезориентация, про-

Деменция е терминът, прилаган към 
група симптоми, които влияят негатив-
но на паметта, но болестта на Алцхай-
мер е специфично прогресивно заболя-
ване на мозъка, което бавно причинява 

мени в настроението и поведението, 
задълбочаващо се объркване относно 
събития, време и място, неоснователни 
подозрения към семейство и приятели, 
затруднено говорене, преглъщане и хо-
дене. Болестта на Алцхаймер не е нор-
мална част от стареенето.

През 1906 г. немският лекар д-р Алоис 
Алцхаймер за първи път описва “особе-
но заболяване” – на дълбока загуба на 
паметта и микроскопични промени в мо-
зъка. Заболяване, което сега познаваме 
като болестта на Алцхаймер.

Разликата между 
болест на Алцхаймер и деменция

увреждане на паметта и когнитивните 
функции. Тя се отличава от другите фор-
ми на деменция с характерни промени в 
мозъка, които се виждат при микроскоп-
ско изследване по време на аутопсия.
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Учените не знаят точно какво причи-
нява болестта, но се смята че възрас-
тта, фамилната анамнеза, генетика-
та, проблемите с имунната система, 
общото здраве и анормалните проте-
инови отлагания в мозъка допринасят за 
нейното развитие.

Увреждането най-често започва в 
областта на мозъка, контролираща 
паметта години преди първите симп-
томи. Загубата на неврони се разпрос-
транява и в други области на мозъка и 
до късния стадий на заболяването той 
се свива значително.

Учените, които се опитват да разберат 
причината за болестта на Алцхаймер, се 
фокусират върху ролята на два протеина:

• Плаки. Бета-амилоидът е продукт 
на по-голям протеин. Когато тези 

Загубата на паметта е първият симп-
том на болестта на Алцхаймер. Ран-
ните признаци включват затруднено 
запомняне на скорошни събития или раз-
говори. С напредването на заболяване-
то мозъчните промени се увеличават и 
други симптоми се демонстрират:

• Паметта. При всеки се наблюдават 
пропуски в паметта, но тези свързани 
с болестта на Алцхаймер са постоянно 
повтаряне на твърдения и въпроси, за-
бравяне за разговори, срещи и събития, 
поставяне на вещи на необичайни мес-

ПРИЧИНИ

СИМПТОМИ

фрагменти се групират, изглежда, че 
имат токсичен ефект върху неврони-
те и нарушават комуникацията меж-
ду клетките. Тези клъстери образуват 
по-големи отлагания, наречени амило-
идни плаки, които включват и други кле-
тъчни остатъци;

• Неврофибриларни възли. Тау проте-
ините играят роля във вътрешната 
поддържаща и транспортна система 
на невроните за пренасяне на храни-
телни вещества и други основни мате-
риали. При болестта на Алцхаймер тау 
протеините променят формата си и 
се организират в структури, наречени 
неврофибриларни възли. Плетките нару-
шават транспортната система и са 
токсични за клетките.

та, изгубване на ориентация на позна-
ти места, забравяне имената на много 
хора от близкото обкръжение;

• Планиране и изпълнение на познати за-
дачи. Рутинни дейности, които изискват 
последователни стъпки, като готвене на 
храна или някаква игра, стават изключи-
тело трудни с напредването на болест-
та. Хората в късна фаза на заболяването 
често забравят за обличане и къпане;

• Мислене и разсъждение. Болестта 
на Алцхаймер причинява трудности при 
концентрация и мислене, особено за аб-
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страктни понятия като числа. Човек с 
диагноза Алцхаймер може да не е в със-
тояние да разпознае числата;

• Промени в личността и поведението. 
Промените в мозъка, които настъпват 
при болестта на Алцхаймер, могат да 
повлияят на настроенията и поведе-
нието. Хората изпитват депресия, 
апатия, социално отдръпване, промени 
в настроението, недоверие към други-

те, раздразнителност и агресивност, 
както и заблуди, като вярване, че нещо 
им е откраднато;

• Съхранени умения. Уменията, които 
се съхраняват по-дълго, включват чете-
не на книги, разказване на истории, слу-
шане на музика, рисуване или танци. Те 
са засегнати в по-късен стадий на забо-
ляването.

Основните рискови фактори са:
• Възраст. Напредването на възрас-

тта е най-големият рисков фактор за 
болестта на Алцхаймер – годините уве-
личават вероятността от развитие 
на Алцхаймер.

• Фамилна история и генетика. Рискът 
от развитие на Алцхаймер е по-висок 
ако близък роднина – родител, брат или 
сестра – има заболяването. Повечето 
генетични механизми на болестта на 
Алцхаймер в семействата са сложни;

• Синдром на Даун. Много хора със 
синдром на Даун развиват болестта на 
Алцхаймер. Това вероятно е свързано с 
наличието на три копия на хромозома 
21 и впоследствие три копия на гена на 
протеина, който води до производство 
на бета-амилоид. Признаците и симпто-
мите на болестта на Алцхаймер се по-

РИСКОВИ ФАКТОРИ

явяват 10 до 20 години по-рано при хора 
със синдром на Даун, отколкото при об-
щата популация;

• Пол. Изглежда има разлика в риска меж-
ду мъжете и жените, като цяло има пове-
че жени с това заболяване, тъй като те 
обикновено живеят по-дълго от мъжете;

• Травма на главата. Хората, които са 
претърпели тежка травма на главата, 
имат по-голям риск от развитие на бо-
лестта на Алцхаймер;

• Прекомерна консумация на алкохол. 
Отдавна е известно, че пиенето на голе-
ми количества алкохол причинява промени 
в мозъка и води до повишен риск от деме-
нция, особено деменция с ранно начало;

• Лош сън. Изследвания показват, че 
лошият сън, трудното заспиване или 
безсънието, са свързани с повишен риск 
от болестта на Алцхаймер.
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Тъй като болестта на Алцхаймер про-
гресира до последните си стадии, про-
мените в мозъка започват да засягат 
физическите функции, като преглъщане, 
баланс, контрол на червата и пикочния 

УСЛОЖНЕНИЯ

мехур. Следствие на това са възмож-
ни – вдишване на храна или течност в 
белите дробове (аспирация), падания и 
фрактури, запек или диария и недохран-
ване или дехидратация.
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Болестта на Алцхаймер (AD) е най-чес-
тата форма на деменция. Отличителни-
те ѝ белези са отлагания на бета-амило-
идни протеинови фрагменти (амилоидни 
плаки) и усукани нишки на тау протеина 
(неврофибриларни преплитания). Гене-
тичната детерминанта е ключов фак-
тор в развитието и прогресията на за-
боляването, като приблизително между 
60 – 80% от фенотипните вариации се 
оценяват като резултат от генетични 
фактори. Имунорегулиращият човеш-
ки левкоцитен антиген (HLA) комплекс 

е свързан с чувствителността към ре-
дица невродегенеративни заболявания, 
включително болестта на Алцхаймер. 
Подобно на множествената склероза и 
болестта на Паркинсон, първият доклад 
за ролята на HLA при болестта на Алц-
хаймер е публикуван през 70-те години на 
миналия век. Оттогава множество науч-
ни проучвания оценяват ролята на HLA 
клас I и клас II гените за риска от забо-
ляването. Учените откриват асоциации 
на хаплотипи от клас I и клас II гените с 
болестта. 

ВАШАТА ГЕНЕТИЧНА ПРЕДРАЗПОЛОЖЕНОСТ И 
СЪЩЕСТВУВАЩИ РИСКОВЕ ОТНАСЯЩИ СЕ

ДО БОЛЕСТТА НА АЛЦХАЙМЕР 

Вашият резултат

Вие сте носител на алел, който се асоциира с 
повишен риск от развитие на болестта на Алц-
хаймер. Вие имате повишен риск. 
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Причината за болестта на Паркинсон е 
неизвестна, но следните фактори играят 
важна роля:

• Гени. Учени са установили някои спе-
цифични генни варианти и мутации, кои-
то увеличават риска от болестта на 
Паркинсон;

• Фактори на заобикалящата среда.

III. БОЛЕСТ НА ПАРКИНСОН 

Болестта на Паркинсон (PD) е невроло-
гично двигателно разстройство, което 
води до треперене, скованост и зат-
руднения при ходене, баланс и координа-
ция. Болестта на Паркинсон е второто 
най-разпространено невродегенера-
тивно заболяване след Болестта на Ал-
цхаймер. В резултат от нея в мозъка уми-
рат нервни клетки, които отговарят за 
контрола на движението в човешкото 
тяло. Ранните симптоми могат да се 
появят десет или двайсет години пре-
ди да бъде поставена диагноза, но при 
повечето, болестта се диагностицира 

При болестта на Паркинсон някои 
нервни клетки (неврони) в мозъка посте-
пенно дегенерират или умират. Много 
от симптомите се дължат на загуба на 
неврони, които произвеждат химически 
сигнал в мозъка, наречен допамин. Кога-
то нивата на допамин намаляват, това 
причинява необичайна мозъчна актив-
ност, което води до нарушено движе-
ние и други симптоми на болестта на 
Паркинсон.

около 60-годишна възраст. Симптомите 
започват постепенно, понякога с едва 
забележим тремор в едната ръка. Забе-
лязва се още скованост и забавяне хода 
на движението. Значително повече мъже, 
отколкото жени страдат от болест-
та. Пациентите със заболяването, кои-
то страдат от двигателни нарушения, 
не произвеждат достатъчно допамин и 
компенсират липсата му с медикамен-
ти. Болестта е наречена на името на 
доктор Джеймс Паркинсон, който преди 
близо 200 години пръв я описва. 

ПРИЧИНИ
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Признаците и симптомите на болест-
та на Паркинсон, най-общо могат да се 
разделят на моторни и невропсихиат-
рични.

• Тремор. Това е най-типичният и раз-
познаваем симптом още в първите ета-
пи на заболяването. Треперенето обик-
новено започва едностранно в крайник, 
често ръката или пръстите, и се наб-
людава по време на покой;

• Забавено движение (брадикинезия). 
Един от най-характерните признаци на 
болестта, проявяващ се със забавени 
волеви движения и контрол върху фината 
моторика. С течение на времето бо-
лестта на Паркинсон води до забавено 
движение – по-къси стъпки, провлачване 
на краката, затруднено писане, проб-
леми с обличането и намалени мимики на 
лицето;

• Твърди мускули. Мускулна скованост 
може да се увеличи по време на движение 

СИМПТОМИ

Моторните симптоми включват: 

и се характеризира с повишен мускулен 
тонус – прекомерно и продължително 
свиване на мускулите. Схванатите мус-
кули са болезнени и ограничават обхва-
та на движение;

• Постурална нестабилност. Тя се появя-
ва в късните стадии на болестта и се 
характеризира с дисбаланс и загуба на 
рефлекси и често води до фрактури;

• Нарушена походка и стойка. Включва 
малки, къси стъпки, провлачване на кра-
ката и приведена глава и торс надолу.

• Промени в говора. Характеризира се 
с тихо, монотонно говорене без обичай-
ната интонация.
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Невропсихиатричните
симптоми включват: 

• Когнитивни нарушения. Характеризи-
рат се с вербални пробеми и такива с 
паметта, които се влошават с разви-
тие на болестта и могат да стигнат 
до деменция. Хората с болестта на 
Паркинсон имат многократно повишен 
риск от развитие на деменция, която за-
сяга около една трета от заболелите;

• Променливо настроение и поведение. 
Характеризира се с тревожност, де-
пресия и апатия;

• Обсесивно-компулсивно разстройст-
во. Характеризира се с ненаситен апе-
тит и жажда и хиперсексуалност след-
ствие на допаминовата дисрегулация 
асоциирана с медикаментозното лече-
ние на болестта;

• Психотични прояви. Характеризират 
се с визуални халюцинации или заблуди 
следствие на допаминовата терапия.

• Пол. Мъжете са много по-склонни да 
развият болестта, отколкото жените;

• Възраст. Обикновено болестта се 
развива около 60-годишна възраст.

Рисковите фактори за болестта на Пар-
кинсон включват:

• Наследственост и гени. Наличието на 
пряк роднина с болестта на Паркинсон 
увеличава риска, както и някои специ-
фични генни варианти и мутации;

РИСКОВИ ФАКТОРИ
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Болестта на Паркинсон често е придру-
жена от следните усложнения:

• Депресия и емоционални промени. 
Депресията може да се появи на ранен 
етап от болестта, както и чувството 
на страх, тревожност или загуба на мо-
тивация;

• Проблеми с преглъщането. Затрудне-
но преглъщане и силно слюноотделяне;

• Проблеми с храненето. На късен етап 
болестта засяга мускулите в устата, 
което затруднява дъвченето и води до 
задавяне;

• Проблеми със съня. Болестта на Пар-
кинсон води до проблеми със съня, като 
често събуждане през нощта и неес-
тествено заспиване през деня;

УСЛОЖНЕНИЯ

• Проблеми с пикочния мехур. Болес-
тта на Паркинсон може да причини 
проблеми с пикочния мехур, включително 
невъзможност за контролиране на ури-
нирането или затруднено уриниране;

• Запек. Болестта на Паркинсон влияе 
върху храносмилателния тракт;

• Промени в кръвното налягане. Зама-
яност следствие на внезапно падане на 
кръвното налягане (ортостатична хи-
потония);

• Проблеми с обонянието. Затруднение 
при различаване на определени миризми;

• Сексуална дисфункция. Намаляване 
на сексуалното желание и лошо пред-
ставяне.
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ВАШАТА ГЕНЕТИЧНА ПРЕДРАЗПОЛОЖЕНОСТ И 
СЪЩЕСТВУВАЩИ РИСКОВЕ ОТНАСЯЩИ СЕ

ДО БОЛЕСТТА НА ПАРКИНСОН

Връзката на HLA с болестта на Пар-
кинсон (PD) е докладвана за първи път 
преди повече от четири десетилетия. 
Революционни открития потвърждават 
имунния компонент в патогенезата на 
болестта. Скорошно голямо проучване 
включва структурни и регулаторни ва-
рианти в HLA региона. Анализите на ха-

Вашият резултат

При вас не е открита асоциация с болестта 
на Паркинсон. Вашият риск е нормален.

плотипа, последвани от анализ на амино-
киселини и условни анализи, предполагат, 
че асоциацията е защитна и основно се 
обуславя от три специфични аминокисе-
линни полиморфизма, присъстващи в по-
вечето HLA-DRB1*04 подтипове.
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IV. ШИЗОФРЕНИЯ 

Шизофренията (SCZ) е сериозно пси-
хично разстройство, при което реал-
ността се интерпретира необичайно. 
Шизофренията не означава раздвоение 
на личността. Повечето хора със забо-
ляването не са по-опасни от останали-
те. Те проявяват симптоми, като халю-
цинации, заблуди, разстроено мислене 
и поведение. Шизофренията е сериозно 
психично заболяване, което засяга начи-
на, по който човек мисли, чувства и се 
държи. Често започва внезапно в ранна 

Не е известно какво причинява ши-
зофренията, но учените смятат, че е 
комбинация от гени, химични процеси 
и заобикаляща среда. Някои химикали, 
включително невротрасмитери (хими-
кали, които пренасят сигнали между 
нервните клетки), като допамин и глу-

зряла възраст (между 20 и 40 години) . Уче-
ните се опитват да разкрият причини-
те за болестта, като изучават гените, 
провеждат поведенчески проучвания 
и изследват структурата и функция-
та на мозъка. Хората с шизофрения се 
нуждаят от лечение през целия живот. 
Ранното лечение може да помогне за 
овладяване на симптомите преди да се 
развият сериозни усложнения и да по-
добри дългосрочната перспектива.

ПРИЧИНИ

тамат могат да допренесат за забо-
ляването. Изследвания напревени чрез 
невровизуализация показват видими 
разлики в мозъчната структура и цен-
тралната нервна система на хора с 
шизофрения. Това доказва, че заболява-
нето е мозъчно.
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СИМПТОМИ

Симптомите на шизофрения обикно-
вено се появяват за първи път в ранна 
зряла възраст. При мъжете те започ-
ват в началото до средата на 20-те 
години. При жените симптоматиката 
се проявява по-късно, в края на 20-те го-
дини. Не е обичайно децата да бъдат 
диагностицирани с шизофрения. Кога-
то заболяването е активно, то може 
да се характеризира с епизоди, в кои-
то човекът не е в състояние да нап-
рави разлика между реални и нереални 
преживявания. Появяват се мисли свър-
зани със самоубийство.

Симптомите на шизофрения при юноши-
те са подобни на тези при възрастните, но 
състоянието е по-трудно за разпознаване. 
Това се дължи на факта, че някои от ран-
ните прояви на заболяването при юношите 
са често срещани за типичното поведен-
ческо развитие за възрастта, като:

• Оттегляне от приятели и семейство;
• Спад на успеха в училище;
• Проблеми със съня;
• Раздразнителност или депресивно 

настроение;
• Липса на мотивация.

Симптомите попадат в три основни кате-
гории:

• Присъстващи, като халюцинации – 
чуване на гласове или виждане на несъ-
ществуващи неща, параноя и преувели-
чени или изкривени възприятия, вярвания 
и поведение;

• Отсъстващи, като загуба или нама-
ляване на способността за планиране, 
говорене, изразяване на емоции или на-
миране на дейности които доставят 
удоволствие;

• Хаотични, като объркано и нарушено 
мислене и говор, проблеми с логическото 
мислене и понякога странно поведение 
или необичайни движения.

В сравнение със симптомите на ши-
зофрения при възрастните, при юношите е:

• По-малко вероятно е да са налице за-
блуди;

• По-вероятно е да са налице зрител-
ни халюцинации.

Също така употребата на наркотични 
вещества в юношеска възраст, може да 
причини подобни признаци и симптоми.

Както при всяко заболяване, така и 
при това, тежестта, продължителнос-
тта и честотата на симптомите ва-
рират, но при шизофренията, тежките 
психотични прояви често намаляват с 
напредването на възрастта.

Симптоми при юноши
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Учените смятат, че редица генетич-
ни фактори, като фамилна анамнеза за 
шизофрения и фактори на заобикаляща-
та среда допринасят за заболяването. 
Стресовите ситуации в живота също 
играят роля за началото на симптоми-

Ако не се лекува, шизофренията може 
да доведе до сериозни усложнения, като:

• Мисли за самоубийство, опити за 
самоубийство и самоубийство;

• Тревожни мисли и обсесивно-компул-
сивно разстройство;

РИСКОВИ ФАКТОРИ

УСЛОЖНЕНИЯ

те и тяхното развитие, както и услож-
нения при бременост и раждане, които 
оказват влияние върху развитието на 
мозъка. И не на последно място, ролята 
на психоактивните и психотропни ве-
щества в ранна юношеска възраст.

• Депресия;
• Агресивно поведение;
• Социална изолация;
• Неспособност за работа или посе-

щение на училище;
• Здравни и медицински проблеми.
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ВАШАТА ГЕНЕТИЧНА ПРЕДРАЗПОЛОЖЕНОСТ И 
СЪЩЕСТВУВАЩИ РИСКОВЕ ОТНАСЯЩИ СЕ

ДО ШИЗОФРЕНИЯ 

Първото доказателство за вероятна 
роля на HLA при шизофренията е описа-
но през 1974 г. В последствие множес-
тво проучвания предоставят доказа-
телства за локус на чувствителност 
върху късото рамо на хромозома 6. Тези 
проучвания корелират множество HLA 

Вашият резултат

Вие сте носител на алел, който се асоциира 
с повишен риск от развитие на шизофрения. 
Вие имате повишен риск. 

алели от клас I и клас II със заболяване-
то. Асоциациите между HLA и риска от 
шизофрения се оценяват в продължение 
на повече от пет десетилетия. Много-
бройни проучвания съобщават за зна-
чими асоциации с няколко локуса в HLA 
региона.
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V. БИПОЛЯРНО ИЛИ МАНИАКАЛНО
ДЕПРЕСИВНО РАЗСТРОЙСТВО

Биполярното разстройство, наричано 
още “маниакално-депресивно” причинява 
екстремни промени в настроението, ха-
рактерни с емоционални приливи (мания 
или хипомания) и спадове (депресия). При 
заболяването има периоди на прекалено 
щастие и радост, периоди на тъга и та-
кива на нормално състояние. Поради вър-
ховете и спадовете – или двата полюса 
на настроение – състоянието се нарича 
“биполярно” разстройство. Не винаги за-
боляването следва непременно цикличен 
модел и понякога се наблюдава приповдиг-
нато и минорно настроение едновремен-
но. Отличителният белег на биполярното 
разстройство е появата на маниакален 
епизод, тогава когато човек се чувства 
прекалено развълнуван и уверен в един мо-
мент и в следващия объркан, раздразнен 
и гневен. Най-чести за заболяването са 
депресивните състояния.

Биполярното разстройство обикнове-
но започва при юноши и млади хора, като 

Трудно е да се определи конкретна при-
чина за депресивното състояние, но след-
ните фактори играят важна роля:

• Генетика;
• Мозъчни промени;
• Фактори на заобикалящата среда, 

в повечето случаи са на възраст под 25. 
Те обаче развиват по-тежка форма на 
заболяването и много често в комби-
нация с хиперактивно разстройство с 
дефицит на внимание (ADHD). Биполярно-
то разстройство се среща както при 
жените, така и при мъжете, но жените 
са по-склонни да сменят настроенията 
много по-бързо. Различните нива на по-
лови хормони и активността на щито-
видната жлеза при жените са отговорни 
за това. Те също изпитват повече де-
пресивни състояния от мъжете. Прибли-
зително 60% от всички хора с биполярно 
разстройство имат зависимост от ал-
кохол и наркотици.

Няма познат метод за предотвратя-
ване на биполярно разстройство, тъй 
като точната причина за заболяването 
все още не е установена. Важно е да се 
разпознаят симптомите, да се диагно-
стицира заболяването и да се потърси 
медицинска помощ.

ПРИЧИНИ

като стрес и големи промени.

Допълнителни изследвания имат за цел 
да определят ролята на тези фактори 
при биполярното разстройство, при не-
говото предотвратяване и лечение.
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СИМПТОМИ

Различните видове биполярни и свър-
зани разстройства включват мания 
или хипомания и депресия. Симптомите 
могат да причинят непредвидими про-
мени в настроението и поведението. 
Важен аспект на промените е, че те са 
отклонение от обичайното за човека и 
че промяната в настроението продъл-
жава за дълъг период от време. Като 
например много дни или седмици в слу-
чай на мания и много седмици или месе-
ци в случай на депресия. Тежестта на 
депресивната и маниакалната фаза се 
различава от човек на човек.

Манията предизвиква откъсване от реал-
ността (психоза) и понякога изисква хос-
питализация. Симптомите са следните:

• Прекомерно щастие и вълнение;
• Откъсване от реалността-психоза;
• Внезапни промени от радост към раз-

дразнителност, гняв и враждебност;
• Безпокойство;
• Бърборене и лоша концентрация;

• Повишена активност и минимална 
нужда от сън;

• Прекомерно сексуално желание;
• Грандиозни и непостижими планове;
• Злоупотреба с алкохол и наркотици;
• Импулсивност.

Симптомите на биполярна депресия, 
също като тези на депресията са доста-
тъчно тежки за да предизвикат затрудне-
ния в ежедневието и включват:

• Тъга и неконтролируем плач;
• Липса на енергия;
• Чувство на безнадеждност или без-

полезност;
• Затруднение при концентрация;
• Затруднение при вземане на решения;
• Раздразнителност;
• Безсъние или прекомерен сън;
• Промяна в апетита, водеща до загу-

ба или наддаване на тегло;
• Мисли за смърт или самоубийство;
• Опит за самоубийство.
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ВАШАТА ГЕНЕТИЧНА ПРЕДРАЗПОЛОЖЕНОСТ И 
СЪЩЕСТВУВАЩИ РИСКОВЕ ОТНАСЯЩИ СЕ ДО БИПОЛЯРНО 

ИЛИ МАНИАКАЛНО ДЕПРЕСИВНО РАЗСТРОЙСТВО 

През 1981 г. в научна публикация се съ-
общава за повишена честота на HLA 
хаплотипове при братя и сестри в се-
мейства, в които не повече от двама 
членове са имали или тежка депресия, 
или биполярно разстройство. Данните 
също така предполагат, че споделяне-
то на HLA хаплотип между засегнатите 
братя и сестри е по-често, когато няма 

Вашият резултат

При вас не е открита асоциация с биполяр-
но или маниакално депресивно разстройство 
маниакално депресивно разстройство. Вашият 
риск е нормален.

засегнат нито един от родителите от 
болестта, отколкото когато единият 
или двамата родители са засегнати.

Последващите изследвания и научни 
публикации в областта предоставят 
убедителни доказателства за поло-
жителна връзка между маниакално-де-
пресивните разстройства и HLA клас I 
гени, основно HLA-B локуса.
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VI. МИГРЕНА

Мигрената е хронично невроваскуларно 
разстройство, характеризиращо се с 
умерено до тежко пулсиращо главоболие, 
свързано с фотофобия, фонофобия, гаде-
не и повръщане. Тя може да бъде предше-
ствана от фокални неврологични симпто-
ми, наречени аура. Това е често срещано 
състояние, засягащо около 6% от мъжете 
и 20% от жените от общата популация.

Аурата е група от сензорни, двигател-
ни и говорни симптоми, които действат 
като предупредителни сигнали, че миг-
ренозното главоболие е на път да започ-
не. Обикновено погрешно тълкуван като 
гърч или инсулт, поради смущения, като 
изтръпване от едната страна на ли-
цето, в ръката или крака и затруднено 
говорене. То се появява преди болката в 
главата, но понякога и по време на главо-

• Мигрена с аура. Около 20% от хора-
та с мигрена изпитват аура; 

• Мигрена без аура. Този тип мигрена 
идва без предупреждение, със същите 
симптоми  и е по-честият вариант;

• Мигрена без болка в главата. Включва 
симптомите на аурата, но не и главобо-
лието, което обикновено следва;

болие или дори след това.
Клиничните асоциации на мигрена с 

атопични заболявания като астма, алер-
гии и екземи, подчертават имунологичния 
характер на синдрома. Нарколепсията 
и мигрената могат да бъдат свързани 
по няколко начина. Проучванията показ-
ват високо разпространение на мигрена 
сред нарколептични пациенти. От друга 
страна се наблюдава и прекомерна сън-
ливост през деня, която очевидно не е 
свързана със сънна апнея.

Етиологията на мигрената все още е 
неизвестна, но няколко проучвания под-
крепят силна генетична предпоставка за 
заболяването. Положителната фамилна 
анамнеза е често срещана при мигрена, 
обикновено при пациенти страдащи от 
мигрена с аура.

Видове мигрена:

• Хемиплегична мигрена. С временна 
парализа (хемиплегия) или неврологични 
или сензорни промени от едната стра-
на на тялото;

• Ретинална мигрена. С временна, час-
тична или пълна загуба на зрение в едно 
от очите, заедно с тъпа болка зад око-
то, която може да се разпространи в 
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останалата част от главата. Тази за-
губа на зрение може да продължи мину-
та или месеци;

• Хронична мигрена. Мигрена, която 
се появява поне 15 дни в месеца. Симп-
томите могат да се променят често, 
както и тежестта на болката; 

• Мигрена с аура на мозъчния ствол. 
При тази мигрена е налице световър-

теж, неясен говор, двойно виждане или 
загуба на равновесие, които се появя-
ват преди главоболието;

• Мигренозен статус. Това е рядък и 
тежък вид мигрена, която може да про-
дължи повече от 72 часа. Болката при 
главоболие и гаденето са изключително 
неприятни. 

Отнема между 8 и 72 часа, за да се пре-
мине през четирите фази на мигрена, кои-
то в хронологичен ред са:

• Продром. Първият етап продължава 
няколко часа или дни, но не се случва все-
ки път. Познат е като фаза на предгла-
воболие;

• Аура. Фазата на аурата може да 
продължи от 5 до 60 минути. Повечето 
хора не изпитват само аура, а главобо-

Четирите фази на мигрена

лие и аура едновременно;
• Главоболие. То продължава от 4 до 72 

часа, болката може да е лека понякога, 
но обикновено е пулсираща и остра. За-
почва от едната страна на главата и 
се разпространява към другата;

• Постдром. Постдромният етап про-
дължава ден или два. Често се нарича 
мигрена “махмурлук” и 80% от тези, кои-
то имат мигрена, го изпитват.

Етиологията на мигрената все още е 
неизвестна, но няколко проучвания под-
крепят силна генетична предпоставка 
за заболяването.

Възможни са и промени в мозъчния ствол 
и неговите взаимодействия с триге-

ПРИЧИНИ

миналния нерв, който е основен път на 
болка. Също така дисбаланс в мозъчни-
те сигнали – включително серотонин, 
който помага за регулиране на болката 
в нервната система и се проучва за ро-
лята му при мигрената. 
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• Хормонални промени при жените. Ко-
лебанията в естрогена, преди или по 
време на менструални периоди, бремен-
ност и менопауза, предизвикват главо-
болие при много жени;

• Лекарства. Пероралните контрацеп-
тиви и вазодилататори (отпускащи 
кръвоносните съдове), като нитрогли-
церин, могат да влошат мигрената;

• Стрес. Стресът на работното мяс-
то или вкъщи може да причини мигрена;

• Промени в съня. Липсата на сън или 
твърде много сън могат да предизвикат 
мигрена;

Други причини за мигрена, включително:

 • Промените във времето. Промяната 
във времето или барометричното наля-
гане може да предизвика мигрена;

• Напитки. Те включват алкохол, особено 
вино и твърде много кофеин, като кафе;

• Хранителни добавки. Те включват под-
сладителя аспартам и консерванта моно-
натриев глутамат, открит в много храни;

• Сензорни стимули. Ярките светлини 
и слънчевите отблясъци предизвикат 
мигрена, както и силните звуци. Силни-
те аромати – включително парфюм, раз-
редител за бои, вторичен дим и други – 
предизвикват мигрена при някои хора.

Основният симптом на мигрена е гла-
воболието. Болката понякога се описва 
като пулсираща. Започва като тъпа 
болка и преминава в пулсираща, може да 
бъде лека, умерена или тежка. Може да 
се премести от едната страна на гла-

СИМПТОМИ

вата към другата, да засегне предната 
или задната част. Тя също се усеща око-
ло окото или слепоочието, лицето, сину-
сите, челюстта или шията.

Всяка от четирите фази на мигрена 
има различни симптоми.
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• Проблеми с концентрацията;
• Раздразнителност и депресия;
• Затруднения при говорене и четене;
• Проблеми със съня;
• Гадене и умора;

• Изтръпване и усещане за игли в ръка-
та или крака;

• Зрителни нарушения. Виждане на 
различни форми, ярки петна, искри или 
линии;

• Скованост и болка във врата;
• Депресия, замаяност и тревожност;
• Чувствителност към светлина, ми-

ризма и звук;

Симптоми на продром:

Симптоми на аура:

Симптоми на главоболие:

• Чувствителност към светлина и звук;
• Засилен апетит;
• Повишено уриниране;
• Мускулна скованост.

• Временна загуба на зрение;
• Слабост в едната страна на тялото;
• Промени в говора.

• Запушване на носа;
• Безсъние;
• Гадене и повръщане.
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• Липса на концентрация;
• Депресивно състояние;
• Умора;

Симптоми на постдром:

• Неспособност за разбиране;
• Еуфорично настроение.

Основните рискови фактори, включват:
• Генетика. До 80% от хората, които 

имат мигрена, имат и близки роднини – 
майка, баща, брат или сестра, диагно-
стицирани с болестта;

• Пол. Мигрената се среща по-често 

Усложненията настъпват при приема-
не на комбинирани болкоуспокояващи за 
повече от десет дни в месеца в продъл-
жение на три месеца. Също така и при 

РИСКОВИ ФАКТОРИ

УСЛОЖНЕНИЯ

при жени, отколкото при мъже, особено 
при жени на възраст между 15 и 55 годи-
ни. Вероятно причината е хормонална;

• Ниво на стрес. Мигрената е по-чес-
та при хора, изпитващи силен стрес;

• Тютюнопушене.

прекомерна употреба на лекарства, 
които спират да действат в един мо-
мент и се налагат други за облекчаване 
на симптомите. 
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ВАШАТА ГЕНЕТИЧНА ПРЕДРАЗПОЛОЖЕНОСТ И 
СЪЩЕСТВУВАЩИ РИСКОВЕ ОТНАСЯЩИ СЕ ДО МИГРЕНА

Предполага се, че мигрената, подоб-
но на възпалителните заболявания, се 
влияе от генетични фактори и факто-
ри на заобикалящата среда. Епидеми-
ологичните проучвания показват на-
личието на значителна връзка между 

Вие сте носител на алел, който се асоциира 
с повишен риск от развитие на мигрена. Вие 
имате повишен риск. 

заболяването мигрена и други, свърза-
ни с човешкия левкоцитен антиген HLA, 
като астма и нарколепсия. Установе-
на е значима асоциация с HLA алелите 
от клас I и II и мигрената.

Вашият резултат
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VII. НАРКОЛЕПСИЯ

Нарколепсията е неврологично разст-
ройство, засягащо контрола на мозъка 
върху съня и будността. Симптомите 
включват прекомерна сънливост през 
деня, катаплексия (внезапна загуба на мус-
кулен тонус, предизвикана от силна емо-
ция) и сънна парализа. Заболяването засяга 
както жени, така и мъже. Нарколепсията 
се среща при хора от всички възрасти, 
но първият признак на сънливост през 

• Нарколепсия тип 1 (нарколепсия с ка-
таплексия). Хората с тип 1 нарколепсия 
имат прекомерна сънливост през деня 
плюс катаплексия и ниски нива на хипо-
кретин, химикал в мозъка;

деня обикновено се появява в юношество-
то или около двадесет години. Хората 
с нарколепсия често се затрудняват да 
останат будни за дълги периоди от вре-
ме, независимо от обстоятелствата. 
Тъй като симптомите на нарколепсия 
имитират депресия, други нарушения на 
съня или други заболявания, тя може да ос-
тане недиагностицирана и нелекувана в 
продължение на години.

Видове нарколепсия:

• Нарколепсия тип 2 (нарколепсия без 
катаплексия). Хората с нарколепсия тип 
2 имат прекомерна сънливост през деня, 
но нямат катаплексия и имат нормални 
нива на хипокретин.

Учените са открили, че при хора с нар-
колепсия е налице загуба на химичен сигнал 
(невротрансмитер) в мозъка, наречен хи-
покретин. Хипокретинът е важен за регу-
лиране на цикъла на съня – събуждане.

ПРИЧИНИ

Нормалният процес на заспиване за-
почва с фаза, наречена сън без бързо 
движение на очите (NREM). По време на 
тази фаза мозъчните вълни се забавят 
значително. Съществуват няколко по-
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Признаците и симптомите на нарко-
лепсия могат да се влошат през първите ня-
колко години от заболяването и да продъл-
жат така през целия ни живот. Те включват:

• Прекомерна дневна сънливост (EDS). 
Всички хора страдащи от нарколепсия 
имат този симптом. Като цяло преко-
мерната дневна сънливост пречи на 
нормалните дейности като работа, 
училище, личен живот и други. Дори след 
кратка почивка през деня, умората и 
сънливостта се завръщат;

• Нарушен нощен сън. Този симптом 
се описва като чести събуждания през 
нощта;

• Сънна парализа. Този симптом е не-
възможността за движение или говор 
непосредствено преди да заспите или 
веднага след събуждане. Епизодите на 
сънна парализа обикновено изчезват 
след няколко секунди до няколко минути;

• Катаплексия. Този симптом е внезап-
на загуба на мускулен тонус или сила, 
предизвикана от силни емоции, като 
смях, страх, изненада, стрес или гняв. 
Атаките могат да възникнат по всяко 
време, когато човек е буден. Макар и не-

СИМПТОМИ

приятни, а може и страшни, тези атаки 
нямат последствия;

• Халюцинации. Обикновено тези нере-
ални преживявания са ярки и може да са 
плашещи. Халюцинациите се появяват 
точно преди заспиване или веднага след 
събуждане. Те са ярки, предимно визуал-
ни и може да са плашещи;

• Автоматично поведение. Този симптом 
се описва като заспиване за няколко се-
кунди, през които продължава изпълнение-
то на рутинни задачи, като ядене, гово-
рене, шофиране или писане, без никакво 
осъзнаване или по-късен спомен за това.

Възможни са и други нарушения на съня, 
като обструктивна сънна апнея – многок-
ратно повтарящи се спирания на диша-
нето по време на сън. Последствията от 
която са ниско ниво на кислорода в кръвта 
и нарушено качество на съня. Също така 
синдрома на неспокойните крака или на-
ричан още “Болест на Уилис-Екбом”, кой-
то представлява сензорно-моторно на-
рушение, характеризиращо се със силна, 
почти неустоима нужда от движение на 
краката. Налице може да бъде и безсъние.

следователни NREM фази на съня. След 
около час в NREM сън, мозъчната актив-
ност се променя и започва бързo движе-
ниe на очите (REM) сън. Повечето съни-
ща се случват по време на REM съня. Това 
е финалната фаза на един стандартен 
цикъл на съня. Докато NREM фазите се 
характеризират с активно тяло и сла-
ба нервна активност за REM е типично 
висока мозъчна активност.

При нарколепсия обаче може внезапно 

да се влезе в сън с наличие на бързи дви-
жения на очите (REM), без първо да изпи-
тате сън без бързо движение на очите 
(NREM) сън, както през нощта, така и 
през деня. Някои от характеристиките 
на нарколепсията – като катаплексия, 
сънна парализа и халюцинации – са по-
добни на промените, които настъпват 
в REM съня, но се появяват по време на 
будност или сънливост.
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РИСКОВИ ФАКТОРИ

УСЛОЖНЕНИЯ

Има само няколко известни рискови 
фактора за нарколепсията, и те са:

• Възраст. Нарколепсията обикновено 
започва при хора на възраст между 10 и 
30 години;

• Фамилна история. Рискът от нарко-
лепсия е 20 до 40 пъти по-висок, ако има-

• Физически увреждания. Пристъпите 
на сън могат да доведат до физическо 
увреждане при хора с нарколепсия. Те са 
изложени на повишен риск от автомо-
билна катастрофа, ако ненадейно зас-
пят за няколко секунди по време на шофи-

те член на семейството, който има 
нарколепсия;

• Автоимунно заболяване. Друго авто-
имнно заболяване, което атакува мозъч-
ните клетки, произвеждащи хипокретин 
и води до недостиг на този химикал.

ране. Съществува и риск от порязвания 
и изгаряния при приготвяне на храна;

• Наднормено тегло. Хората с нарко-
лепсия са по-склонни към наднормено те-
гло поради ниския базален метаболизъм.
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ВАШАТА ГЕНЕТИЧНА ПРЕДРАЗПОЛОЖЕНОСТ И 
СЪЩЕСТВУВАЩИ РИСКОВЕ ОТНАСЯЩИ СЕ

 ДО НАРКОЛЕПСИЯ

Асоциация на HLA гените с нарколепси-
ята се среща още през 1984 г., но едва 
след откриването на ролята на дефици-
та на хипокретин (загуба на произвежда-
щи хипокретин неврони) през 2000 г., ав-
тоимунната хипотеза за заболяването 
получава съществена основа. Безспорно 
основните детерминанти на генетич-
ната чувствителност на нарколепсия-

При вас не е открита асоциация с нарко-
лепсия. Вашият риск е нормален.

та, както и при други автоимунни забо-
лявания, се намират в района на HLA.

Големият напредък в разбирането 
на невробиологията на заболяването 
нарколепсия през последните две де-
сетилетия подчертава ясна връзка на 
хаплотипа HLA-DQB1*0602 при 90% от па-
циенти, страдащи от нарколепсия с ка-
таплексия.

Вашият резултат
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НЕВРОМУСКУЛНИ ЗАБОЛЯВАНИЯ

Остър паралитичен полиомиелит (по-
лиомиелит) е заболяване на моторния 
неврон, причиняващо денервация (пре-
късване връзката между определени 
сруктура на нервната система и оп-
ределен орган или тъкан) на засегнати-
те мускулни влакна и отпусната асиме-
трична слабост и мускулна атрофия. 

Вирус, наречен полиовирус, причинява 
полиомиелит. Вирусът навлиза в тялото 
през устата или носа, попадайки в хра-
носмилателната и дихателната сис-
тема. Размножава се в гърлото и черва-

Това води до намалена подвижност в 
различна степен.

Полиомиелитът е заразно вирусно за-
боляване, което в най-тежката си фор-
ма причинява увреждане на нервите, во-
дещо до парализа, затруднено дишане 
и понякога до смърт.

ПРИЧИНИ

та. Оттам може да влезе в кръвта и да 
атакува нервната система и да блоки-
ра комуникацията на мозъка с остана-
лата част от тялото.

Въпреки че полиомиелитът може да 
причини парализа и смърт, по-голямата 
част от хората, които са се заразили с 
вируса, не се разболяват и дори не зна-
ят, че са били заразени.

СИМПТОМИ

Видове полиомиелит и специфичните 
симптоми:

VIII. ПАРАЛИТИЧЕН ПОЛИОМИЕЛИТ 
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Непаралитичен полиомиелит

Паралитичен синдром

Някои хора, които развиват симпто-
ми от полиовируса, се заразяват с вид 
полиомиелит, който не води до парали-
за (абортивен полиомиелит). Това обик-
новено причинява леки, грипоподобни 
признаци и симптоми, типични за други 
вирусни заболявания.

Признаците и симптомите, които могат 
да продължат до 10 дни, включват:

• Висока температура;

Тази най-сериозна форма на заболя-
ването се среща рядко. Първоначалните 
признаци и симптоми на паралитичен по-
лиомиелит, като треска и главоболие, чес-
то имитират тези на непаралитичен полио-
миелит. В рамките на една седмица обаче 

• Възпалено гърло;
• Главоболие;
• Повръщане;
• Умора;
• Болка или скованост в гърба;
• Болка или скованост във врата;
• Болка или скованост в ръцете или 

краката;
• Мускулна слабост или чувствител-

ност.

се появяват други признаци и симптоми, 
включително:

• Загуба на рефлекси;
• Силни мускулни болки или слабост;
• Отпуснати крайници (отпусната 

парализа).
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Синдром пост-полиомиелит

Синдромът пост-полиомиелит е група 
от инвалидизиращи признаци и симптоми, 
които засягат някои хора години след по-
лиомиелит. Честите признаци и симптоми 
включват:

• Прогресираща мускулна или ставна 
слабост и болка;

• Умора;

• Мускулна загуба (атрофия);
• Проблеми с дишането или преглъща-

нето;
• Нарушения на дишането, свързани 

със съня, като сънна апнея;
• Намалена толерантност към ниски 

температури.

Полиомиелитът засяга предимно деца 
под 5-годишна възраст. Въпреки това, 
всеки който не е бил ваксиниран, е изло-
жен на риск от заразяване.

Паралитичният полиомиелит може да 
доведе до временна или постоянна мус-
кулна парализа, инвалидност, костни 
деформации и смърт.

РИСКОВИ ФАКТОРИ

УСЛОЖНЕНИЯ
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Вашият резултат

ВАШАТА ГЕНЕТИЧНА ПРЕДРАЗПОЛОЖЕНОСТ И 
СЪЩЕСТВУВАЩИ РИСКОВЕ ОТНАСЯЩИ СЕ

ДО ПАРАЛИТИЧЕН ПОЛИОМИЕЛИТ 

Доказано е, че генетичните фактори 
на гостоприемника, кодирани от човеш-
кия левкоцитен антиген (HLA), влияят 
върху чувствителността към различни 
инфекциозни заболявания. Научни изслед-

Вие сте носител на алел, който се асоциира 
с повишен риск от развитие на паралитичен 
полиомиелит. Вие имате повишен риск. 

вания показват повишена честота на 
някои HLA детерминанти при пациенти 
с паралитичен полиомиелит в сравнение 
със здрави, несвързани контроли. Те се 
асоциират с гените от HLA клас II. 
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IX. МИАСТЕНИЯ ГРАВИС

Миастения гравис (MG) е рядко авто-
имунно заболяване, причинено от нару-
шено нервно-мускулно предаване, което 
води до необичайна умора на мускулите. 
При болестта имунната система ата-
кува начина, по който нервните сигнали 
(невротрансмитери) достигат до мус-
кулите, причинявайки мускулна слабост 
и умора. Най-често засегнатите мускули 
са тези на очите, лицето и преглъщане-
то. Това може да доведе до двойно виж-

дане, увиснали клепачи, говорни пробле-
ми и трудности при ходене. Мускулната 
умора се медиира от патогенни автоан-
титела срещу мускулните ацетилхоли-
нови рецептори, откриваеми при по-го-
лямата част от пациентите (80 – 85%). 
Етиологията на заболяването е сложна, 
като включва генетичните рискови фак-
тори на HLA комплекса и фактори на зао-
бикалящата среда. 

Видове миастения гравис:

• Очна. Мускулите, които движат очи-
те и клепачите, отслабват. Слабостта 
на очите често е първият признак на за-
боляването. Почти половината от хора-
та с очна миастения гравис еволюират 
в генерализирана форма в рамките на 

две години от първия симптом;
• Генерализирана. Мускулната сла-

бост засяга както окото, така и други 
части на тялото като лицето, шията, 
ръцете, краката и гърлото.
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ПРИЧИНИ

Антитела

Антителата, известни още като иму-
ноглобулини, са протеини произвеждани 
от имунната система за унищожаване 
на чужди нашественици, като патоген-
ни бактерии и вируси. Те предотвра-
тяват заболявания като антитялото 
разпознава уникалната молекула на па-
тогена, наречена антиген, и атакува. 
При автоимунните заболявания, като 
миастения гравис, антителата пог-
решно атакуват здрави клетки, в кон-
кретния случай мускулни клетки.

При миастения гравис имунната сис-
тема произвежда антитела, които 
блокират или унищожават много от 
мускулните рецепторни места за нев-
ротрансмитер, наречен ацетилхолин. 
Ацетилхолин е невротрансмитер (хи-
мичен сигнал), който задейства мус-
кулните клетки да се движат. Нерви-
те комуникират с мускулите, като 
освобождават химикали (невротран-
смитери), които се вписват точно в 
рецепторните места на мускулните 

клетки в нервно-мускулното съединение. 
С по-малко налични рецепторни места, 
мускулите получават по-малко нервни 
сигнали, което води до слабост.

Антителата могат също да блокират 
функцията на протеин, наречен мускул-
но-специфична рецепторна тирозин 
киназа, понякога наричан MuSK. Този про-
теин участва в образуването на нерв-
но-мускулната връзка. Антителата 
срещу този протеин могат да доведат 
до миастения гравис. Антителата сре-
щу друг протеин, наречен липопроте-
ин-свързан протеин 4 (LRP4) също играят 
роля в развитието на това заболяване. 
Друг вид миастения гравис, който не е 
причинен от антитела, блокиращи аце-
тилхолина, MuSK или LRP4 се нарича серо-
негативна миастения гравис или анти-
тяло-отрицателна миастения гравис. 
Учените предполагат, че този вид ми-
астения гравис също има автоимунна 
основа, но участващите в процеса ан-
титела все още не са открити.
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Тимусната жлеза е част от имунната 
система, разположена в горната част 
на гръдния кош под гръдната кост. Уче-
ните смятат, че тя задейства или под-
държа производството на антитела, 
които блокират ацетилхолина.

В ранна детска възраст тимусната 
жлеза е голяма, но при здрави хора в зря-

Рядко майките с миастения гравис 
имат деца, родени с миастения гравис 
(неонатална миастения гравис). Но ня-

Тимусна жлеза

Други причини

ла възраст тя е малка по размер. При 
някои възрастни с миастения гравис 
обаче тимусната жлеза е необичайно 
голяма. Могат да се появят и тумори по 
нея (тимоми), обикновено тимомите не 
са злокачествени, но трябва да се наб-
людават.

кои деца се раждат с рядка, наследст-
вена форма на заболяването, наречена 
вроден миастеничен синдром.

Симптомите на миастения гравис чес-
то се появяват внезапно. Това нервно-мус-
кулно заболяване причинява отслабване 
на мускулите, когато са в активна фаза. 
Мускулната сила се възстановява след 
почивка. Интензивността на мускулната 
слабост често е различна, както в раз-
личните дни, така и през самия ден, като 
най-често тя се проявява в края на деня. 
Рядко заболяването засяга мускулите на 

СИМПТОМИ

дихателната система, което причинява 
задух или сериозни проблеми с дишането.

Симптомите на миастения гравис включват:
• Двойно виждане;
• Увиснали клепачи (птоза);
• Затруднено говорене, дъвчене или 

преглъщане;
• Слабост на крайниците;
• Проблеми при ходене.
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Това са основните рискови фактори за 
заболяването:

• Умора;
• Болест или инфекция;
• Хирургическа намеса;
• Стрес;
• Някои лекарства – като бета-блоке-

ри, хинидин глюконат, хинидин сулфат, 

РИСКОВЕ ФАКТОРИ

хинин (Qualaquin), фенитоин, някои анес-
тетици и някои антибиотици;

• Бременност;
• Менструални периоди при жените.

Усложненията на миастения гравис са 
лечими, но някои могат да бъдат живо-
тозастрашаващи.

• Миастенична криза. Тази криза е жи-
вотозастрашаващо състояние, което 
възниква, когато мускулите, контроли-
ращи дишането, станат твърде слаби, 
за да функционират нормално. Необхо-
дима е незабавна спешна помощ.

• Тумори на тимусната жлеза. Има случаи 
на тумур в тимусната жлеза при хора 
със заболяването. Повечето от тях, на-
речени тимоми, не са злокачествени;

УСЛОЖНЕНИЯ

• Слаба или свръхактивна щитовидна 
жлеза. Щитовидната жлеза отделя хор-
мони, които регулират метаболизма. 
При недостатъчно активна щитовидна 
жлеза е трудно да се справим със студа 
и с наддаването на тегло, при свръхак-
тивна щитовидна жлеза е трудно да се 
справим с жегата и загубата на тегло;

• Други автоимунни заболявания. Хора-
та с миастения гравис може да имат 
други автоимунни състояния, като рев-
матоиден артрит или лупус.
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ВАШАТА ГЕНЕТИЧНА ПРЕДРАЗПОЛОЖЕНОСТ И 
СЪЩЕСТВУВАЩИ РИСКОВЕ ОТНАСЯЩИ СЕ

 ДО МИАСТЕНИЯ ГРАВИС

Вашият резултат

Вие сте носител на алел, който се асоциира 
с повишен риск от развитие на миастения гра-
вис. Вие имате повишен риск. 

Първото проучване върху асоциация-
та на HLA с миастения гравис е публику-
вано през 1976 г. След това няколко други 
проучвания откриват доказателства 
за връзка на HLA алелите със заболява-
нето. Открити са и значими асоциации 

между HLA-DQB1*0501 и пациенти с ти-
моматозен MG миастения гравис. Ос-
новните HLA алели, които се асоциират 
с болестта се намират в локусите на 
HLA клас II.
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X. АМИОТРОФИЧНА ЛАТЕРАЛНА СКЛЕРОЗА

Амиотрофичната латерална склероза 
(ALS), известна като болест на Лу Гериг, 
е прогресивно невромускулно заболяване. 
То се характеризира с прогресивна деге-
нерация на двигателните нервни клетки 
в мозъка (горните моторни неврони) и 
гръбначния мозък (долните моторни нев-
рони). Заболяването е наречено на извес-
тен бейзболен играч през 20-те и 30-те 
години на 20 век – Лу Гериг, който е ди-
агностициран със заболяването и това 
слага край на неговата кариера.

Амиотрофичната латерална склеро-
за е прогресивно заболяване което озна-
чава, че симптомите се влошават с те-

Причините за aмиотрофичната латерална 
склероза не са напълно известни, но уче-
ните смятат че е комбинация от генетика и 
фактори на заобикалящата среда, като:

• Генетика. Варианти на гени или мута-
ции могат да доведат до разпадане на 
моторните неврони;

чение на времето. Заболяването засяга 
нервните клетки в главния и гръбначния 
мозък, причинявайки загуба на мускулен 
контрол. То често започва с мускулни 
потрепвания и слабост в крайниците 
или с неясна реч. В крайна сметка ами-
отрофичната латерална склероза зася-
га контрола на мускулите, необходими 
за движение, говора, храненето и диша-
нето. Няма лекарство за това тежко 
заболяване, но правилната комбинация 
от лечения може да забави прогресията 
му и да помогне на хората с амиотро-
фичната латерална склероза да живеят 
добър и качествен живот.

ПРИЧИНИ

• Заобикаляща среда. Излагането на 
определени токсични вещества, вируси 
или физическа травма може да причини 
заболяването.
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Признаците и симптомите на aми-
отрофичната латерална склероза ва-
рират значително от човек на човек, в 
зависимост от това кои неврони са за-
сегнати. Обикновено започват с мускул-
на слабост, която се разпространява в 
цялото тяло и се влошава с течение на 
времето. Симптомите варират спрямо 
фазата на заболяването.

В началната фаза, симптомите са след-
ните:

• Мускулна слабост;
• Скованост.

С прогресирането на болестта, симпто-
мите вклюват:

• Мускулни крампи и потрепвания, осо-
бено в ръцете и краката.

Рисковите фактори за това рядко забо-
ляване са:

• Наследственост. При повечето хора с 
фамилна aмиотрофична латерална скле-
роза съществува висок риск за следва-
щото поколение;

• Възраст. Рискът от заболяването на-
раства с възрастта и най-вероятно е 
да се развият симптоми след 50-годиш-
на възраст;

• Пол. В ранна възраст мъжете са из-
ложени на по-висок риск да заболеят от 

СИМПТОМИ

РИСКОВИ ФАКТОРИ

• Трудност при използване на ръцете 
и краката;

• Замъглена реч или затруднено прег-
лъщане;

• Слабост и умора;
• Загуба на тегло.

С влошаване на болестта, симптомите 
включват:

• Задух;.
• Затруднено дишане, дъвчене и прег-

лъщане;
• Затруднено ходене или извършване 

на нормални ежедневни дейности;
• Слабост в ръцете или тромавост;
• Поведенчески промени.

жените, въпреки че не е ясно защо. Но с 
остаряването, рискът е приблизително 
същият;

• Тютюнопушене. То е важен рисков 
фактор за заболяването и изглежда е 
най-голям за жените, особено след ме-
нопаузата;

• Военни ветерани. Това може да се дъл-
жи на факта, че са били в контакт с оло-
во, пестициди и други токсини по време 
на служба;
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УСЛОЖНЕНИЯ

С напредването на заболяването лате-
рална амиотрофична склероза, се наб-
людават усложнения като:

• Проблеми с дишането. С течение на 
времето заболяването ще прогресира и 
може да парализира дихателните муску-
ли. На този етап ще е необходимо диха-
телно устройство за през нощта като 
може да се стигне и до трахеостомия;

• Проблеми с говора. Повечето хора с 
aмиотрофична латерална склероза раз-
виват проблеми с говора. Това обикно-
вено започва като леко провлачване на 
думи, но с времето става все по-теж-
ко и речта става трудна за разбиране 
от другите;

• Проблеми с храненето. При напред-
ване на заболяването се наблюдава 
недохранване и дехидратация от ув-

реждане на мускулите, които контро-
лират преглъщането. Те също са изло-
жени на по-висок риск от аспирационна 
пневмония следствие на вдишване на 
храна, течности или слюнка в дихател-
ните пътища, водещи до белите дро-
бове. В инхалираните субстанции се 
съдържат бактерии, които попадат в 
белите дробове и причиняват аспира-
ционна пневмония;

• Деменция. Някои хора с aмиотрофич-
на латерална склероза имат проблеми 
с паметта, а в крайна сметка сред тях 
има такива, диагностицирани с форма 
на деменция, наречена фронтотемпо-
рална деменция. Това е прогресивно за-
боляване което води до увреждане на 
фронталния лоб на мозъка.
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ВАШАТА ГЕНЕТИЧНА ПРЕДРАЗПОЛОЖЕНОСТ И 
СЪЩЕСТВУВАЩИ РИСКОВЕ ОТНАСЯЩИ СЕ

ДО АМИОТРОФИЧНА ЛАТЕРАЛНА СКЛЕРОЗА

Вашият резултат

При вас не е открита асоциация с амиот-
рофична латерална склероза. Вашият риск е 
нормален.

Невронната експресия на свързаните 
с HLA молекули при възрастни участва 
в синаптичната пластичност и аксо-
налната регенерация посредством ме-
ханизми, зависими или независими от 
техните имунни функции. Моторните 
неврони са силно отзивчиви при задей-

стване на експресията на HLA клас I мо-
лекули по време на нормално стареене 
или след инсулти и заболявания на цен-
тралната нервна система. Най-силна-
та положителна асоциациия с амиот-
рофична латерална склероза е открита 
за алелите на HLA клас I.
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ЗАБОЛЯВАНИЯ НА ОПТИЧНИЯ НЕРВ

Оптичен невромиелит (NMO) е рядко ав-
тоимунно възпалително заболяване на 
централната нервна система, което 
засяга предимно очните нерви (оптичен 
неврит) и гръбначния мозък (миелит). За-
боляването е известно също като нев-
ромиелитно оптично разстройство или 
болест на Девик.

Наречено е на Юджийн Девик, френски 
невролог, който за първи път през 1894 г. 
описва това рядко наврологично със-
тояние. То се характеризира с имунни 
атаки срещу зрителните нерви и гръб-

начния мозък. Те могат да се изпитат 
едновременно или по отделно.

Оптичният невромиелит може да се 
прояви след инфекция и да бъде свързан с 
друго автоимунно състояние. Заболява-
нето често се диагностицира погреш-
но като множествена склероза, но то е 
друго автоимунно състояние. Оптични-
ят невромиелит най-често се проявява 
в детството, но може да засегне и въз-
растни над 40 години. Болестта се сре-
ща по-често при млади жени, отколкото 
при мъже.

XI. ОПТИЧЕН НЕВРОМИЕЛИТ

• Рецидивираща форма. Характери-
зираща се с периодични обостряния и 
моменти на нормализиране между тях. 
Това е по-често срещаният вид и по-ти-
пичен за жените;

Видове оптичен невромиелит:

• Монофазна форма. Харатеризира се 
с единични пристъпи, които продължа-
ват от месец до два месеца. Тази фор-
ма е еднакво типична за мъже и жени;
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ПРИЧИНИ

СИМПТОМИ

Съществува силна връзка на oптичен 
невромиелит с фамилна анамнеза за ав-
тоимунитет, която е налице в 50% от 
случаите. Заболяването се счита за ав-
тоимунно, въпреки че точната причина 
за автоимунитета е неизвестна. Също 
така се свързва и със системни или мо-
зъчни автоимунни заболявания.

Автоимунните заболявания се появя-
ват, когато естествените защитни 
сили на организма срещу вируси, пато-
генни бактерии и други, по неизвестни 
причини, внезапно започнат да атаку-

Някои от симптомите на заболяването 
включват:

• Загуба на зрение или замъглено зрение;
• Болка в очите;

ват здрави клетки. Тези защитни сили 
необяснимо защо атакуват протеини-
те в централната нервна система, 
особено аквапорин-4. При някои пациен-
ти със заболяването са открити анти-
тела към миелиновия олигодендроцитен 
гликопротеин (MOG-IgG). При oптичния 
невромиелит имунната система ата-
кува миелина в тялото, който е жизнено 
важен за правилната функция на нервна-
та система. Атаката е насочена пре-
димно към зрителните нерви и гръбнач-
ния стълб.

• Слабост или изтръпване на ръцете 
и краката;

• Проблеми с пикочния мехур или червата;
• Скованост или стягане в мускулите.
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РИСКОВИ ФАКТОРИ

УСЛОЖНЕНИЯ

Рисковите фактори за oптичен невроми-
елит са:

• Друго автоимунно заболяване. По-ве-
роятно е да развиете оптичен невро-
миелит ако имате и друго автоимунно 
заболяване;

С прогресиране на заболяването и по-
явата на пристъпи се увреждат нови 
области на миелина. Лечението може да 
помогне за намаляване на симптомите, 
предотвратяване на нови пристъпи и 
поява на усложнения.

При липса на лечение, усложненията мо-
гат да бъдат следните:

• Зрително увреждане или слепота;

• Липсата на витамин D;
• Тютюнопушенето;
• Пол. Жените са по-склонни от мъжете.

• Парализа или слабост на един или по-
вече крайници;

• Скованост или мускулни спазми;
• Загуба на контрол на червата или 

пикочния мехур;
• Депресия;
• Умора.
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ВАШАТА ГЕНЕТИЧНА ПРЕДРАЗПОЛОЖЕНОСТ И 
СЪЩЕСТВУВАЩИ РИСКОВЕ ОТНАСЯЩИ СЕ

ДО ОПТИЧЕН НЕВРОМИЕЛИТ 

Оптичният невромиелит първоначално 
е считан за вид множествена склероза, 
но установяването на антитела за ак-
вапорин 4 (AQP4) или NMO-IgG подкрепят 
клиничното разпознаване на заболяване-

Вашият резултат

При вас не е открита асоциация с оптичен 
невромиелит. Вашият риск е нормален.

то като независимо. Това кара учените 
да оценят потенциалната роля на HLA 
района в етиологията на заболяването. 
Установена е силна асоциация на HLA 
клас II гените с оптичния невромиелит. 
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XII. ОПТИЧЕН НЕВРИТ

Оптичният неврит (ON) възниква, когато 
отокът (възпалението) уврежда зрител-
ния нерв – сноп от нервни влакна, който 
предава зрителната информация от око-
то до мозъка. Когато нервните влакна 
се възпалят, зрителният нерв също може 
да се подуе. Това подуване обикновено 
засяга едното око, но може да засегне и 
двете едновременно. Учените смятат, 
че вирусна инфекция може да задейства 
имунната система да атакува зрител-
ния нерв, като че ли е чужд нашественик. 
Оптичният неврит може да засегне как-
то възрастни, така и деца.

Освен множествена склероза, възпа-
ление на зрителния нерв може да се по-
яви при други състояния, включително 

Точната причина за оптичния неврит 
е неизвестна, но той може да бъде 
причинен от инфекции. Смята се, че се 
развива, когато имунната система 
погрешно атакува миелина, вещество, 
което обвива нервните клетки и е из-
ключително важно за тяхното функцио-
ниране. Миелинът увеличава скорост-
та на предаване на нервния импулс и 
когато производството му намалее, 
отслабват двигателните и когнитив-

инфекции или имунни заболявания, като 
лупус. Повечето хора, които имат еди-
ничен епизод на оптичен неврит, в край-
на сметка възстановяват зрението 
си без лечение. Понякога стероидните 
лекарства могат да ускорят възста-
новяването на зрението след оптичен 
неврит. Изолираният оптичен неврит 
е често срещан признак при оптичен 
невромиелит, както и при по-честото 
демиелинизиращо разстройство мно-
жествена склероза. Въпреки това, до-
като повечето пациенти с множестве-
на склероза възстановяват значително 
зрителна острота след оптичен нев-
рит, пациентите с oптичен невромие-
лит често губят зрение.

ПРИЧИНИ

ните функции на организма. Загубата му 
води до състояния като множествена 
склероза. В ранния етап на заболяване-
то разрушеният миелин се попълва от 
олигодендроцити, но с течение на вре-
мето тези мозъчни клетки вече не изпъл-
няват тази функция и болестта бързо 
прогресира. Около половината от хора-
та с множествена склероза ще развият 
оптичен неврит, това често е първият 
признак на болестта.
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СИМПТОМИ

РИСКОВИ ФАКТОРИ

УСЛОЖНЕНИЯ

Симптомите на оптичен неврит включват:
• Болка в очите. Тя се провокира от 

движението на очите и се усеща като 
тъпа болка зад окото;

• Загуба на зрение на едното око. Повече-
то хора имат известно временно намаля-
ване на зрението, но степента на загуба 
е различна. Забележимата загуба на зре-
нието обикновено се развива за часове 
или дни и се подобрява за няколко седмици 
до месеци – трайна е при някои хора;

Рисковите фактори за развитие на опти-
чен неврит включват:

• Възраст. Оптичният неврит най-чес-
то засяга възрастни между 20 и 40 години;

• Пол. Жените са много по-склонни да 
развият оптичен неврит, отколкото мъ-
жете;

Усложненията на оптичен неврит включват:
• Увреждане на зрителния нерв. Но ув-

реждането обикновено не води до пос-
тоянни симптоми;

• Намалена зрителна острота. При някои 
нормалното зрение може да бъде възста-
новено до няколко месеца, но цветовата 

• Загуба на зрително поле. Може да въз-
никне загуба на централно или загуба на 
периферно зрение;

• Загуба на цветно зрение. Оптичният 
неврит често засяга цветното възпри-
ятие. Това означава, че цветовете из-
глеждат по-малко живи от нормалното;

• Мигащи светлини. Някои хора с опти-
чен неврит виждат мигащи светлини 
при движения на очите.

• Надморска височина. Живеете на 
по-голяма надморска височина;

• Заболявания. Други заболявания като 
множествена склероза;

• Генетични мутации. Някои генетични 
мутации увеличават риска от разви-
тие на оптичен неврит.

дискриминация може да продължи, за дру-
ги загубата на зрение е необратима;

• Странични ефекти от лечението. Сте-
роидните лекарства водят до чувстви-
телност към инфекции, промени в наст-
роението и наднормено тегло.
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ВАШАТА ГЕНЕТИЧНА ПРЕДРАЗПОЛОЖЕНОСТ И 
СЪЩЕСТВУВАЩИ РИСКОВЕ ОТНАСЯЩИ СЕ

ДО ОПТИЧЕН НЕВРИТ

Оптичният неврит е рядко заболява-
не. То е първият симптом на множест-
вена склероза при приблизително 25% 
от пациентите, а 65% от пациентите 
с множествена склероза развиват оп-
тичен неврит.

Вашият резултат

Вие сте носител на алел, който се асоциира 
с повишен риск от развитие на оптичен нев-
рит. Вие имате повишен риск. 

Генетичен анализ на района на човеш-
кия левкоцитен антиген – HLA разкрива 
убедителни доказателства, че често-
тата на HLA-B локуса е значително пови-
шена при пациенти с оптичен неврит, 
както и честотата на HLA DQA1 локуса.
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