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Prohlaseni: Tato cesta pacienta je ur¢ena jako obecny prehled klinické a diagnostické cesty pro BHD syndrom nebo jeho podezieni. Neméla by nahrazovat individualni klinické a genetické poradenstvi ve specializovaném centru. Také si neklade za cil fesit vsechny specifické vyzvy komplexniho onemocnéni
BHD syndromu. Specifické klinické pokyny, diagnosticka kritéria a nomenklatura se mohou rychle ménit a proto jsou v této cesté pacienta pouze odkazovény.

Osoba s neznamym Indikace ke germinalnimu genetickému Genetické poradenstvi
genetickym statusem testovani na BHD syndrom Osoby vhodné pro germinélni genetické
Osoba diagnostikovana s béznym BHD syndrom by mél byt zvazovan u osoby s testovani potrebuji dikladné informace
projevem BHD syndromu (rakovina jednou nebo vice z nésledujicich podminek: pred i po testovani ohledné:

ledvin, fibrofolikulomy, - kolaps plic (pneumotorax), zejména pokud je - klinickych projevd a pfirozeného pribéhu
pneumotorax), ktera dosud opakovany nebo rodinny vyskyt BHD syndromu

nepodstoupila genetické testovani. - vice¢etné plicni cysty - sledovani, upozornéni a nasledné péce

- nador ledvin, zejména pokud je mnohocetny

a/nebo oboustranny

- vicecetné kozni hrbolky (fibrofolikulomy /
trichodiskomy) na obliceji a krku.

Nepostizena osoba s
neznamym genetickym

Testovani na BHD syndrom u dospélé

- |é¢by specifickych komplikaci

- procesu genetického poradenstvi

- dopad vysledkd genetického testu na
individudlni drovni i pro ¢leny rodiny

- pravnich, socidlnich, pojistnych a financnich
aspektl diagnozy

- emocionalni podpory v¢etné podpory

statusem

nepostizené osoby muize byt relevantni, pokud:

vrstevnikd: www.genturis.eu, sekce

BHD syndrom znamy v rodiné nebo
rodinna anamnéza odpovidajici BHD

- je vrodiné znamy BHD syndrom
- rodinnd anamnéza kombinace vyse

patient-area.

Germinalni genetické testovani a sdéleni vysledku
Obecné informace o genetickém testovani naleznete na:

https://www.coe.int/en/web/bioethics/information-brochure-on-genetic-tests-for-health-purposes

Germinalni genetické testovani by mélo minimalné zahrnovat gen FLCN. Ten je béZné soucasti SirSich
paneld pouzivanych pro dédi¢né nadory ledvin.

Sdéleni vysledkl testovani by mélo byt doprovazeno genetickym poradenstvim.

Pro stanoveni diagn6zy BHD syndromu musi mit jedinec patogenni variantu v genu FLCN. Pokud
neni zména detekovana germindlnim genetickym testem, Ize klinickou diagnézu stanovit na zakladé
klinickych kritérii (jedno hlavni kritérium nebo dvé vedlejsi kritéria, viz doporuceni).

Nejnovéjsi diagnosticka kritéria pro BHD syndrom naleznete na webu ERN GENTURIS
www.genturis.eu, sekce BHD syndrome guideline).

syndromu. uvedenych projevu (viz vyse).
Viz také ,Kaskadové testovani”.
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Kaskadové testovani (testovani pokrevnich pribuznych) Zakladni vysetieni a sledovani Opatreni Personalizovana terapie Planovani rodiny
Kaskadové testovani je proces poskytovani genetického poradenstvi a Formalni dermatologické vysetieni by mélo byt Pacienti by méli byt Personalizovana terapie syndromu BHD je vzdy spojena s rozhodnutim Syndrom BHD je dédi¢né
germindlniho genetického testovani relevantnim ¢lentm rodiny, ktefi jsou zvazeno pfi stanoveni diagnozy. informovani o mezi chirurgickym zdkrokem a peclivym sledovanim (surveillance). onemocnéni. Pro nékteré to ma
ohrozeni dédi¢nosti BHD syndromu. Na zédkladé rodinné anamnézy klinicky genetik moznych rizicich disledky pro planovani rodiny.
rozhodne, pro které ¢leny rodiny je germinalni genetické testovani relevantni. Zakladni vysetreni plic pomoci vysokorozliSovaci spojenych s urcitymi Chirurgické odstranéni nddort ledvin se obvykle zvazuje v zavislosti na Pokud je to relevantni, mélo by byt
Klinicky genetik poskytne pokyny, jak maji relevantni ¢lenové rodiny postupovat vypocetni tomografie (HRCT) Ize zvazit po dosazeni expozicemi (napfiklad velikosti a umisténi nadoru. pacientovi véas nabidnuto
pfi genetickém poradenstvi. Kaskadové testovani je proces poskytovani véku 20 let. mozna souvislost Obecné by lé¢ebné protokoly mély nasledovat standardni onkologickou doporuceni na genetické
genetického poradenstvi a germinalniho genetického testovani relevantnim pneumotoraxu s praxi. poradenstvi ohledné reprodukce.
clentim rodiny, ktefi jsou ohrozeni dédi¢nosti BHD syndromu. Na zakladé Sledovani rakoviny ledvin pomoci MRl s rychlymi zménami
rodinné anamnézy klinicky genetik rozhodne, pro které cleny rodiny je intraven6znim kontrastem, pokud mozno (nebo atmosférického tlaku, Odstranéni koznich |ézi pomoci standardnich postupl by mélo byt V zavislosti na zemi mohou
germinalni genetické testovani relevantni. Klinicky genetik poskytne pokyny, ultrazvukem, pokud MRI neni mozné), by mélo za¢it ~ napfiklad pfi potapéni zvazeno, coz muze vyzadovat doporuceni ke koznimu lékafi existovat moznosti prenatalniho
jak maji relevantni ¢clenové rodiny postupovat pfi genetickém poradenstvi. ve véku 20 let a pokracovat celoZivotné kazdych 1-2  nebo letecké dopravé). (dermatologovi). Odstranéni koznich |ézi by mélo byt zvézeno, pokud mé&  testovéni a preimplantacni
BHD syndrom je dédén autozomalné dominantnim zpUsobem: roky. Castéjsi screening by mél byt zvazen, pokud je pacient pocit, Ze je ovlivnéna kvalita jeho Zivota, ale mél by byt genetické diagnostiky. Finan¢ni
Osoba s BHD syndromem ma 50% pravdépodobnost, Ze pfeda toto onemocnéni zjisténa nova mala léze, aby bylo mozné urcit Pacienti by méli znat upozornén, ze léze se pravdépodobné znovu objevi. prostiedky na reprodukéni
svému ditéti. rychlost rlistu. priznaky moznosti ve vefejném
pneumotoraxu: bolest Pacienti by méli byt ujisténi, ze syndrom BHD dlouhodobé neovliviiuje zdravotnictvi a pravni ramec se v
Nezletili nejsou v zadsadé vhodni pro kaskadové testovani, protoze se BHD syndrom na hrudi a dusnost. funkci plic. Funkce plic je ovlivnéna pouze docasné béhem akutni jednotlivych zemich lisi.
v détstvi témér neprojevuje a sledovani se nedoporucuje pred dosazenim véku 20 epizody kolapsu plic.
let. Testovani je odlozeno, dokud neni nezletily dostatecné stary na to, aby se mohl
sam informované rozhodnout. Podpora vrstevniki a emo¢ni podpora
Pacienti a jejich rodiny mohou opakované vyhledévat podporu vrstevniki a emocni podporu v rdznych obdobich, napfiklad: - pfi diagn6ze nového nadoru, - v pfipadé planovani rodiny, -pfi rozhodovani o operaci
ledvin.
Podpora vrstevnikdl a emocni podpora muze byt zaméfena na:
- zvladani stresu spojeného se zpozdénim diagnozy - probihajici onkologickou Ié¢bu - rozhodovani o genetickém testovani - informovani ¢lenl rodiny o jejich genetickém riziku
- zvladani uzkosti ohledné stavu netestovanych déti nebo pocitu viny, pokud jsou déti postizeny - zvladani rizika nadoru a dalich klinickych projevid - zvladani vnimani vlastniho téla v souvislosti s koznimi [ézemi
- feSeni socialnich dlsledk, jako je hypotéka nebo mozné omezeni nékterych povolani (napt. pilot letadla) nebo volnocasovych aktivit (napf. potapéni).
Pacientské organizace Ize nalézt na: https:/://www.genturis.eu/l=eng/patient-area/patient-associations.html
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https://www.genturis.eu/l=eng/patient-area.html
https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/clinical-practice-guidelines/written-by-ern-genturis/bhd-syndrome-guideline.html
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