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Vastutusest loobumine: See patsiendi teekond on méeldud BHD siindroomi véi selle kahtlusega isikute kliinilise ja diagnostilise tee tldiseks UGlevaateks. See ei asenda personaalset kliinilist ja geneetilist ndustamist ekspertkeskuses. Samuti ei kasitle see kompleksse BHD stindroomi kéiki valjakutseid.
Spetsiifilised kliinilised juhised, diagnostilised kriteeriumid ja nomenklatuur véivad kiiresti muutuda ning seetéttu viidatakse neile ainult selles patsiendi teekonnas.

Maojutatud isik teadmata

geneetilise staatusega

Isik, kellel on diagnoositud BHD
stindroomi ks levinud
avaldumisvormidest (neeruvahk,
fibrofollikuloomid, 6hkrind), kuid
kellel ei ole veel tehtud geneetilist
testimist.

Mojutamata isik teadmata
geneetilise staatusega

Isik, kellel BHD siindroom on
teadaolevalt esinenud perekonnas
vOi perekonna anamnees viitab BHD
stindroomile.

Sobivus BHD siindroomi iduliini
geneetiliseks testimiseks

BHD suindroomi tuleks kaaluda isikul, kellel esineb

Uiks voi mitu jargmistest seisunditest:

- kopsu kollaps (pneumotooraks ehk 6hkrind),
eriti kui on korduv voi perekondlik

- mitu kopsutsusti

- neerukasvaja, eriti kui on mitu ja/voi kahepoolne

- mitu nahamoodustist (fibrofollikuloomid/
trihhodiskoomid) naol ja kaelal

BHD silindroomi testimine tdiskasvanud
haigusnahtudeta isikul voib olla asjakohane, kui:

- perekonnas on teadaolevalt BHD stindroom
- perekonnaanamneesis esineb eelmainitud
haigusnahtude kombinatsioon (vt eespool)

Vaata ka “Kaskaadtestimine”.

Geneetiline néustamine

Persons eligible for germline genetic Iduliini
geneetiliseks testimiseks suunatud isikud
vajavad enne ja parast testimist pohjalikku
teavet jargneva kohta:

- BHD stindroomi kliinilised ilmingud ja

loomulik kulg

- jalgimine, ettevaatusabindud ja jarelkontroll

- spetsiifiliste tlisistuste ravi

- geneetilise ndustamise protsess

- geneetiliste testide tulemuste tahendus
Uksikisiku ja pereliikmete jaoks

- diagnoosiga seotud juriidilised, sotsiaalsed,
kindlustus- ja rahalised aspektid

- emotsionaalne tugi, sealhulgas
kogemusnodustamine: www.genturis.eu,
jaotises patient-area.

Kaskaadtestimine (veresugulaste testimine)

Kaskaadtestimine on protsess, mille kdigus pakutakse geneetilist ndustamist ja
iduliini geneetilist testimist nendele pereliikmetele, kellel on risk parida BHD
siindroom. Perekonna anamneesi pohjal otsustab kliiniline geneetik, millistele
pereliikmetele oleks geneetiline testimine asjakohane. Kliiniline geneetik annab
juhiseid, kuidas asjakohased pereliikmed saavad geneetilist n6ustamist. Nende
pereliikmete testimine ja vajadusel kliiniliste meetmete rakendamine voib
paasta elusid ja parandada elukvaliteeti.

BHD siindroom parandub autosoom-dominantsel viisil: isikul, kellel on BHD
siindroom, on 50% téendosus anda haigus edasi oma jarglasele.

Pohimotteliselt ei ole alaealistele kaskaadtestimine soovitatud, kuna BHD

siindroom avaldub harva lapseeas ning jalgimist ei soovitata enne 20. eluaastat.

Testimine liikatakse edasi, kuni alaealine on piisavalt vana, et teha ise teadlik
otsus.

Patsiendid ja nende perelilkmed véivad vajada sarnase kogemusega inimeste tuge ja emotsionaalset toetust korduvalt, erinevatel ajahetkedel, naiteks: — uue vahidiagnoosi korral — pereplaneerimise kontekstis

- kuidas tulla toime stressiga, mis on seotud diagnoosi hilinemisega
- kuidas tulla toime drevusega seoses testimata laste seisundiga véi stititundega, kui lapsed on méjutatud

Algne hindamine ja jalgimine
Diagnoosimisel tuleks kaaluda pohjalikku
dermatoloogilist tilevaatust.

Esimest kopsude kuvamisuuringut kérge
lahutusvéimega kompuutertomograafiaga (HRCT)
voiks kaaluda peale 20. eluaastat.

Neeruvahi jalgimist MRT-ga koos intravenoosse
kontrastainega (voi ultraheliga, kui MRT pole
voimalik) tuleks alustada 20-aastaselt ja jatkata
kogu elu 1-2 aastase intervalliga. Kui avastatakse
uus vdike kolle, tuleks kaaluda sagedasemaid
uuringuid, et maarata selle kasvukiirus.

Hoiatused
Patsiente tuleb
teavitada voimalikest
riskidest, mis on
seotud teatud
riskiteguritega (nt
ohkrinna voimalik teke
seoses kiirete
muutustega
atmosfaariréhus,
naiteks sukeldumisel
voi lennureisil).

Patsiendid peaksid
olema teadlikud
pneumotooraksi
simptomitest: valu
rinnus ja hingeldus.

Iduliini geneetiline testimine ja tulemuste avalikustamine
Uldist teavet geneetilise testimise kohta leiate jargnevalt lingilt:

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

Iduliini geneetilise testimise puhul tuleks minimaalselt testida FLCN geeni. See geen on tavaliselt
kaasatud laiematesse geenipaneelidesse, mida kasutatakse parilike neeruvahkide puhul.

Testitulemuste avalikustamine peaks toimuma koos geneetilise néustamisega.

BHD stindroomi diagnoosimiseks peab inimesel olema haigust pohjustav variant FLCN geenis. Kui
iduliini geneetilises testis muudatusi ei tuvastata, saab diagnoosi panna kliiniliste kriteeriumide
alusel (Uks peamine kriteerium voi kaks vaiksemat kriteeriumi, vt juhendit).

Koige uuemad BHD slindroomi diagnostilised kriteeriumid on leitavad ERN GENTURIS veebilehel
(www.genturis.eu, jaotises BHD syndrome guideline).
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Personaalne ravi
Personaalne ravi BHD stindroomi puhul on alati seotud otsusega, kas
opereerida voi jalgida ja oodata.

Neerukasvajate kirurgilist eemaldamist kaalutakse tavaliselt so6ltuvalt
nende suurusest ja asukohast. Uldiselt peaksid raviprotokollid jargima
standardseid onkoloogilisi tavasid.

Nahamoodustiste eemaldamist tuleks kaaluda tavaparaste meetoditega,
mis voib vajada suunamist dermatoloogi juurde. Nahamoodustiste
eemaldamist tuleks kaaluda juhul, kui patsient tunneb, et see méjutab
tema elukvaliteeti, kuid patsienti tuleb hoiatada, et moodustised véivad
taastekkida.

Patsiente tuleb rahustada, et BHD siindroom ei méjuta pikaajaliselt
kopsufunktsiooni. Kopsufunktsioon on hairitud ainult ajutiselt dgeda
ohkrinna episoodi ajal.

Sarnase kogemusega inimeste tugi ja emotsionaalne toetus

- neeruoperatsiooni lile otsustamisel.
Sarnase kogemusega inimeste tugi ja emotsionaalne toetus voivad olla vajalikud jargmistes olukordades:

- vahiravi ajal

- kuidas tulla toime kehapildiga, mis on seotud nahakahjustustega

- kuidas otsustada geneetilise testimise lle
- kuidas tulla toime vahi ja teiste kliiniliste ilmingute riskiga

- kuidas toime tulla sotsiaalsete tagajargedega, nagu laen véi véimalikud piirangud teatud ametites (nt lennupiloot) voi vaba aja tegevustes (nt sukeldumine)

Patient organisation can be found on: https:/://www.genturis.eu/I=eng/patient-area/patient-associations.html
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kuidas teavitada pereliikmeid nende geneetilisest riskist

Pereplaneerimine

BHD stindroom on parilik haigus.
Méne inimese puhul véib haigusel
olla mdju pereplaneerimisele. Kui
see on asjakohane, tuleks
patsiendi raviteekonna alguses
pakkuda suunamist
reproduktiivnéustamisele.

Séltuvalt riigist voivad olla
saadaval voimalused siinnieelseks
testimiseks ja
preimplantatsiooniliseks
geneetiliseks testimiseks.
Reproduktiivsete valikute
rahastamine avalikus
tervishoiuslisteemis ning iguslik
raamistik erinevad riigiti.
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https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/clinical-practice-guidelines/written-by-ern-genturis/bhd-syndrome-guideline.html
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