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BEVEZETES

A Birt-Hogg-Dubé (BHD) szindromaban szenveds egyéneknél tlidcisztak, légmell, arcon-nyakon
jelentkez6 bérelvaltozasok és/vagy vese daganatok alakulhatnak ki. Eddig nem volt altalanosan
elfogadott konszenzus a BHD-szindréma kezelésének mddjardél, ezért a BHD-szindrémaban szenvedék
klinikai ellatasa kozpontonként eltéré lehet. Az irdnyelvek segithetnek a BHD-szindrémdban
szenvedbknek és a BHD-szindrdmdval gyanusitott személyeknek megfelel6 ellatashoz jutni.

IRANYELV CELJAI

A BHD-szindréma irdnyelvet azért hoztdk létre, hogy segitse az egészségligyi szakembereket abban,
hogy a legfrissebb ajanlasokat adjak a BHD-szindrémas betegek diagnosztizalasara, kezelésére és
nyomonkovetésére. Ez az iranymutatds a rendelkezésre alld legjobb bizonyitékokbdl, a BHD-
szindrémas betegeket gondozd szakértGk konszenzusabdl és a BHD-szindrdmdban szenveddktél
szarmazé informacidk alapjan készilt. Folyamatosan frissiteni fogjuk, hogy tikrézze a bizonyitékok
valtozasait.

HATALY ES CEL

Az irdnymutatas célja a BHD-szindromads betegek optimalis diagndzisanak, klinikai kezelésének és
nyomonkovetésének biztositasa.

IRANYMUTATAS GSSZEFOGLALASA

A BHD-szindrdma diagndzisat a kovetkez6 esetekben kell mérlegelni:

e pneumothorax (Iégmell) egyértelm(i ok nélkdl.

e tbbb ciszta a tiid6ben ismert ok nélkdl.

e daganat(ok) az egyik vagy mindkét vesében.

e 50 éves kor el6tti veserdk vagy a csaladban el6fordulé veserdk.

e fibrofolliculoma/trichodiscomaként diagnosztizalt arc- vagy felsétesti bérdudorok.
e afenti tiinetek barmely kombinacidja ugyanazon személynél vagy csaladtagjainal.

A BHD-szindroma genetikai vizsgalatat fel kell ajanlani a kbvetkez6 esetekben:

e ismételt pneumothorax (légmell), egyértelmi ok nélkdl.

e acsalddban el6fordult Iégmell egyértelm(i ok nélkl.

e tObb tiid6 ciszta ismert ok nélkiil.

e daganat(ok) az egyik vagy mindkét vesében.

e veserak korai megjelenése vagy a csaladban elSfordult veserak.

e Dbdrdudorok, amelyek kozil legaldbb egy fibrofolliculoma/trichodiscoma bérbiopszias
vizsgalattal igazolva.

e afenti jelek vagy tiinetek barmely kombinacidja ugyanazon egyénnél vagy csalddtagjainal.

A BHD-szindromas és FLCN-mutacidohordozok dvetésének ki kell terjednie:

¢ rendszeres vesedaganat-sz(irésre
o 20 éves kortodl, egész életen at.
o 1-2 évente.
o lehetéleg kontrasztos MR vizsgalattal, egyébként ultrahanggal kévetve.
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FOBB JAVASLATOK

Vese Mindenki, aki BHD-szindromaban szenved, ki van téve a vesedaganatok
kialakulasi kockazatanak, amelyeket ha nem észlelik és nem kezelik,
rosszindulatuva valhatnak. Mindenkinek fel kell ajanlani a vesesz(irést.

A veserdk szlirése soran:
e 20 évesen kezdje.
e tOrténjen egész életen at.
e 1-2 évente kell elvégezni lehetbleg kontrasztos MRI-vel. Ultrahang
hasznalhaté, ha az MRI nem 3ll rendelkezésre vagy nem megfeleld.

A mtétet altaldban akkor kell elvégezni, ha a legnagyobb vesedaganat 3 cm.
Idedlis esetben a nefron-kimélé m(tétet kell elvégezni, amikor csak
lehetséges. Itt csak a daganatot és a kornyezé normalis vese egy kis részét
tavolitjak el. Adott esetben mas kezelések is mérlegelheték.

Tudoé A kereskedelmi légitarsasagokon végzett jaratok altaldban biztonsagosak a
BHD-szindrdmdban szenveddk szdamara. A pneumothorax (Iégmell) kockazatat
jelent6 tevékenységek esetében tlid6gydgyaszati tanacsot kell kérni. A nagy
rizikbval jaré tevékenységek: pilotak, légiutas kisér6k, nyomasmentes
repul6gépen vald repiilés vagy a buvarkodas.

Megfontolandd a sebészeti kezelés a visszatérs légmellek kezelésére.
Bér A BHD-szindrémaval Ujonnan diagnosztizalt betegeknél szakért6i
bdrvizsgalatot kell végezni.

Egyes betegeknél a fibrofolliculomak/trichodiszkémak befolyasoljak az
életminiséget. Ha a beteg fibrofolliculoma/trichodiscoma kezelést kér,
bGrgyogyasszal egyeztetni kell a kezelési lehetGségeket.

Egyéb Jelenleg nincs erds bizonyiték arra, hogy a BHD-szindréma mdas daganatos
rosszindulatu megbetegedéseket okozna.
daganatok

PSZICHOLOGIAI SZUKSEGLETEK

Fontos figyelembe venni a BHD-szindréma hatdsat mind a mentalis, mind a szocidlis jolétre. A
késleltetett diagnozis, a jovGbeli egészségligyi problémakkal kapcsolatos bizonytalansag és/vagy a
rakbetegségtdl vald félelem szorongast vagy depressziot okozhat. A hosszu tavu egészségi allapottal
vald egylittélés bizonyos tarsadalmi kihivasokkal is jarhat. Pénzligyi aggalyok merilhetnek fel, példaul
a biztositas koltségei. A bért érinté elvaltozdsok miatt az érintettek sokszor 6ntudatosak a
megjelenésiik miatt. A BHD-szindroma hatdssal lehet a csaladi kapcsolatokra is. El6fordulhat blintudat
és aggodalmak, amikor csaladalapitdsi terveket készitenek.

A BHD-szindromas betegek és csaladok pszicholdgiai szikségleteinek kielégitése ellatasuk
kulcsfontossagu elemét kell, hogy képezze. Az orvosoknak minden klinikai érintkezéskor tajékozédniuk
kell a jolétrdl, és tisztdban kell lennilik a szorongds és a depresszid jeleivel. Szlikség esetén a betegeket
szakmai tdmogatdsra kell iranyitani. A betegtamogatd csoportokon keresztiil nyujtott érintett tarsak
tdmogatas szintén kulcsszerepet jatszhat a jélétben.
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