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ZAVEDENI

U jedinct s Birt-Hogg-Dubé (BHD) syndromem se mohou vyvinout plicni cysty, plicni kolapsy, kozni
hrbolky na obli¢eji a/nebo nadory ledvin. Doposud neexistuje Zzadny vSeobecné dohodnuty
konsenzus o tom, jak by mél byt syndrom BHD fizen, a proto se klinickd péce o osoby se syndromem
BHD miZe mezi centry lisit. Pokyny mohou pomoci lidem se syndromem BHD a osobam s
podezienim na syndrom BHD ziskat vhodnou péci.

CiLE SMERNICE

Smérnice pro syndrom BHD byla vytvorena, aby pomohla zdravotnickym pracovnikiim poskytnout
nejaktualnéjsi doporuceni pro diagnostiku, |é¢bu a sledovani lidi se syndromem BHD. Tato smérnice
byla ¢erpdana z nejlepsich dostupnych diikazl, konsenzu odbornikd, ktefi se staraji o lidi se
syndromem BHD, a informaci od lidi se syndromem BHD. Bude aktualizovana, aby odrazela zmény v
dlkazech.

ROZSAH A UCEL

Smérnice je uréena k poskytovani optimalni diagndzy, klinického fizeni a sledovani lidi se syndromem
BHD.

SHRNUTI POKYNU

Diagndza syndromu BHD by méla byt zvdzena v ptipadé:

e pneumotorax (kolaps plic) bez jasné pficiny.

e mnohocetné cysty v plicich bez zndmé pfriciny.

e mnohocetné nddory v jedné nebo obou ledvinach.

e rakovina ledvin pted 50. rokem véku nebo rakovina ledvin, ktera se vyskytuje v rodiné.

e kozni hrbolky obli¢eje nebo horni ¢asti trupu diagnostikované jako
fibrofolikulomy/trichodiskomy

e jakakoli kombinace vyse uvedenych priznak( u stejné osoby nebo ¢lent jeji rodiny.

Genetické vysetfeni na syndrom BHD by mélo byt nabidnuto v pfipadé:

e opakovany pneumotorax (kolaps plic) bez jasné pficiny.

e rodinnd anamnéza plicnich kolapst bez jasné pficiny.

e mnohocetné plicni cysty bez znamé pficiny.

e mnohocetné nadory v jedné nebo obou ledvinach.

e (Casny nastup nebo rodinnd anamnéza rakoviny ledvin.

e kozni hrbolky s alespon jednim potvrzenym jako fibrofolikulom/trichodiskoma testem
kozni biopsie.

e jakakoli kombinace vyse uvedenych znamek nebo symptomi u stejného jedince nebo
¢lent jeho rodiny.

Sledovani lidi se syndromem BHD a nositeli mutace FLCN by mélo zahrnovat:

e pravidelny screening nadort ledvin
o od 20 let a doZivotné.
o kazdé 1-2 roky.
o nejlépe MRI s kontrastem, jinak ultrazvukem.

Zieknuti se odpovédnosti: Obsah tohoto shrnuti v jednoduchém jazyce je zaloZzen na “ERN GENTURIS CLINICAL
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KLiCOVA DOPORUCENI

ledviny

Kazdy se syndromem BHD je ohrozen nadory ledvin, které, pokud nejsou
detekovany a léceny, se mohou rozvinout v rakovinu. Kazdému by mél byt
nabidnut screening ledvin.

Screening rakoviny ledvin by mél:
e zacit ve véku 20 let.
e byt celoZivotni.
® provadét kazdé 1 az 2 roky pomoci MRI, nejlépe s kontrastem.
Ultrazvuk lze pouzit, pokud MRI neni dostupna nebo vhodna.

Operace by méla byt obvykle provedena, kdyz je nejvétsi nador ledviny 3 cm.
Chirurgie Setfici nefrony by méla byt v idedlnim pfipadé provedena, kdykoli je
to mozné. Zde se odstrani pouze nddor a mala ¢ast normalni okolni ledviny. V
pfipadé potreby lze zvazZit dalsi 1éCbu.

Plice

Lety komercnich leteckych spoleénosti jsou obecné bezpecné pro lidi se
syndromem BHD. U Cinnosti, které mohou predstavovat riziko pneumotoraxu
(kolapsu plic), je tfeba vyhledat radu odbornika. Patii mezi né prace jako
pilot, létani v beztlakovych letadlech nebo potapéni.

Chirurgicka lé¢ba by méla byt zvazena pfi Ié¢bé recidivujicich pneumotorax(
(kolapsy plic).

U osob nové diagnostikovanych se syndromem BHD by mélo byt zvazeno
odborné kozni vysetreni.

U nékterych pacient( fibrofolikulomy/trichodiskomy ovliviiuji kvalitu Zivota.
Pokud pacient pozaduje lé¢bu svého fibrofolikulomu/trichodiskomu, Iékafi by
méli zvazit své moznosti léCby, kterd mize vyZzadovat doporuceni k
dermatologovi.

Jiné druhy
rakoviny

V soucasné dobé neexistuje Zadny silny dikaz, Zze syndrom BHD zp(lisobuje
jiné druhy rakoviny.

PSYCHOLOGICKE POTREBY

Je dlleZité zvazit dopad syndromu BHD na dusevni i socialni pohodu. OpoZzdéna diagndza, nejistota

ohledné budoucich zdravotnich problémi a/nebo strach z rakoviny mohou zpUsobit Gzkost nebo

depresi. Zivot s dlouhodobym zdravotnim stavem miZe mit také urité socidlni problémy. Mohou

existovat finan¢ni problémy, jako jsou naklady na pojisténi. KoZzni rysy mohou také ovlivnit, jak se lidé

budou citit sebevédomé ohledné toho, jak vypadaji. Syndrom BHD m{ze také ovlivnit rodinné vztahy.

PFi pldnovani zaloZeni rodiny se mohou objevit pocity viny a obavy.

Regeni psychologickych potfeb pacienttl a rodin se syndromem BHD by mélo tvofit kli¢ovy prvek jejich

péce. Lékari by se méli pfi kazdém klinickém kontaktu ptat na pohodu a byt si védomi zndmek Uzkosti

a deprese. Pacientim by méla byt v pfipadé potieby doporucena odborna podpora. Klicovou roli v

kvalité Zivota m(zZe hrat také vzajemna podpora prostfednictvim skupin podpory pacient(.
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