Protokol pro diagnostiku,
geneticke testovani a
sledovani u jedincu s Birt-

Hogg-Dubé syndromem
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Protokol pro diagnostiku, genetické testovani a dohled u jedinct s Birt-Hogg-Dubé syndromem

Je tfeba zvazit diagn6zu syndromu BHD v Pevnost * Doporuceni
. Primarni spontanni pneumothorax. Silny la
. Mnohodetné plicni cysty. Silny 1b
. Bilaterdlni nebo multifokdlni neoplazie ledvin. Silny 1c
. Karcinom ledvin, mladsi 50 let nebo familiarni. Silny 1d
. Mnohoéetné kozni papuly konzistentni s fibrofolikulomy/trichodiskomy. Silny le
. Jakékoli kombinace vy3e uvedenych projevi u jednotlivce nebo v rodiné. Silny 1f
. Primarni spontanni pneumotorax, pokud je recidivujici nebo familiarni. Silny 6a
. Mnohocetné plicni cysty v nepfitomnosti zndmé pficiny. Silny 6b
. Bilateralni nebo multifokalni neoplazie ledvin. Silny 6¢
. Casny nastup (obvykle definovany jako <45 let) nebo familidrni rendlni karcinom. Silny 6d
. Mnohoéetné kozni papuly konzistentni s fibrofolikulomy/trichodiskomy a alespori Silny 6e
jeden histologicky potvrzeny.
. Jakakoli kombinace vy3e uvedenych projevi u jedince nebo v rodiné se znamou Silny 6f
rodinnou anamnézou syndromu BHD nebo bez néj.
Protokol dohledu Vysetreni Stari Interval
Renalni bunécny karcinom Rendlni MRI 20leta Kazdé 1-2 Silny 11, 13, 13a, 13b, 14
doZivotni roky
Fibrofolikulomy / Zvézeni potieby Pfi diagndze Kdyz je Silny 18
trichodiskomy dermatologického vy3etfeni potfeba

* Toto hodnoceni je zaloZeno na publikovanych ¢lancich a shodé odbornikd: silny — shoda odbornikd A konzistentni dikazy, stfedni — shoda
odbornikl S nekonzistentnimi dikazy A/NEBO novymi diikazy, které pravdépodobné podporuji doporuéeni, slabé — rozhodnuti vétsiny expertd

BEZ konzistentnich duikazd.



