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Kozzététel: Ez a betegut javsalat a BHD szindréma vagy annak gyanuja esetén a klinikai és diagnosztikai folyamat altaldnos attekintésére szolgal. Nem helyettesiti az egyéni klinikai és genetikai tandcsadast egy szakért6i kézpontban. Nem célja tovabba a BHD szindroma 6sszetett dllapotanak és minden
specifikus kihivasanak a kezelése. A specifikus klinikai irdnyelvek, diagnosztikai kritériumok és ndmenklatura rovid idén belil valtozhatnak, ezért csak hivatkozasként szerepelnek ebben a dokumentumban.

- a genetikai vizsgalati eredmények egyéni és

A csiravonal genetikai vizsgdlatra jogosult
alapos tajékoztatdsra van
szlikséguk a vizsgalat el6tt és azt kdvetben az

- a BHD szindréma klinikai megjelenése és

- a diagnézis jogi, tarsadalmi, biztositasi és

Erintett személy ismeretlen BHD-szindroma csiravonalbeli genetikai Genetikai tanacsadas
genetikai statusszal vizsgalatara alkalmas személy
Olyan személy, akinél a BHD- A BHD-szindrémat fontoléra kell venni olyan személy személyeknek
szindréma egyik gyakori esetében, akinél az alabbi allapotok koziil egy vagy
megnyilvanuldsat diagnosztizaltak tobb fennall: alabbiakrol:
(pl. veserdk, fibrofolliculomak, - légmell (pneumothorax), kiilonésen ha visszatéré
pneumothorax-légmell), de még vagy csaladi halmozdédast mutat természetes lefolyasa
nem esett at genetikai vizsgalaton. - tébb tidéciszta - megfigyelés, dvintézkedések és
- vesedaganat, kiiléndsen, ha tobbszoros és/vagy nyomonkovetés
kétoldali - specifikus szovédmények kezelése
- bérelvaltozasok (fibrofolliculomak / trichodiscomak) - a genetikai tanacsadas folyamata
Nem érintett személy az arcon és a nyakon.
ismeretlen genetikai ) ; ) csaladi vonatkozasai
statusszal A BHD-szindréma genetikai vizsgalata felnétt, nem

érintett személy esetében relevans lehet, ha:

A csaladban ismert BHD-szindroma

vagy a csaladi kortorténet - ismert BHD-szindréma a csalddban
dsszhangban van a BHD- - a csaladi kortorténet a fent emlitett tiinetek/allapotok

szindrémaval. kombinacidjat tartalmazza.

Lasd még: ,Kaszkadvizsgalat”.

Lépcsozetes (kaszkad) genetikai vizsgalat (vérrokonok
vizsgalata)

A kaszkad genetikai vizsgalat olyan folyamat, amely sordn genetikai tandcsadast
és csiravonal genetikai vizsgalatot biztositanak azon csalddtagok szamara,
akiknél fennall a BHD szindréma 6roklésének kockazata. A csaladi anamnézis
alapjan a klinikai genetikus dont arrol, mely csalddtagok esetében indokolt a
csiravonal genetikai vizsgalata. A klinikai genetikus utmutatast ad arrél, hogyan
vehetnek részt ezek a csalddtagok genetikai tandcsadason. Ezen csaladtagok
vizsgalata és sziikség esetén megfelel6 klinikai vizsgalatok elvégzése
életet menthet és javithatja az életmindséget.

A BHD szindréma autoszomalis domindans médon 6roklédik: A BHD szindromas
személynek 50% esélye van arra, hogy tovabbadja az allapotot gyermekének.

Kiskortak elvileg nem jogosultak Iépcsézetes vizsgalatra, mivel a BHD szindréma
ritkan jelentkezik gyermekkorban, és a sz(irés 20 éves kor el6tt nem ajanlott. A
vizsgalatot javasolt halasztani, amig a kiskoru elég id6s nem lesz ahhoz, hogy
onalléan, tajékozott dontést hozhasson.
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Kiindulo allapotfelmérés és
utankovetés

A diagnéziskor formalis bérgydgyaszati
vizsgalatot célszer( elvégezni.

Kiindulasi tiddvizsgalat nagy felbontasu
komputertomografiaval (HRCT) 20 éves kor utan
mérlegelhetd.

A veserdk sz(irése lehetdség szerint
kontrasztanyagos MRI-vel (vagy ultrahanggal, ha
MRI nem lehetséges) 20 éves kortél kezdédben,
élethossziglan 1-2 évente ajanlott. Gyakoribb
sz(rés javasolt, ha uj, kisméret( elvaltozas kertil
felismerésre, annak novekedési itemének
meghatarozdasa érdekében.

pénzligyi vonatkozésai
- érzelmi tdmogatas, beleértve a sorstarsi
segitséget: www.genturis.eu - patient-area.

Figyelmeztetések

A betegeket tdjékoztatni
kell azokrél a lehetséges
kockazatokrol, amelyek
bizonyos behatasokkal
kapcsolatosak (példaul a
Iégmell és a lIégkori
nyomas gyors valtozasa
kozotti lehetséges
0sszefliggés, mint példaul
buvarkodas vagy replilés
esetén).

A betegeknek tisztdban
kell lennitik a Iégmell
tlneteivel: mellkasi
fajdalom és légszom;.

Tarsas és érzelmi tamogatas
A betegek és csaladtagjaik ismételten, kiilonb6z6 idépontokban kereshetnek tarsas és érzelmi tamogatast, példaul: Uj daganatos megbetegedés diagndzisakor, csaladtervezés esetén, vesemlitétrél sz6l6 dontés soran.

Csiravonal genetikai vizsgalat és az eredmények kozlése

Altalanos informaciok a genetikai vizsgalatokrol elérheték itt:

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

A csiravonal genetikai vizsgalatnak legalabb a FLCN gén vizsgélatét kell tartalmaznia. Ez altaldban
szerepel az 6rokl6dd veserdkokra iranyulé szélesebb panelvizsgalatokban.

A genetikai vizsgalat eredményeinek kozlését genetikai tanacsadasnak kell kisérnie.

A BHD szindréma diagnézisahoz az egyénnek betegséget okozé varianst kell hordoznia az FLCN
génben. Alternativa, ha a csiravonal genetikai vizsgalat nem mutat ki eltérést, klinikai diagnézis is
feldllithato a klinikai kritériumok alapjan (egy fé kritérium vagy két minor kritérium - lasd az

iranyelvet).

A BHD szindréma legfrissebb diagnosztikai kritériumai megtalalhatok az ERN GENTURIS weboldalan
(www.genturis.eu, a kdvetkezé szekciéban BHD syndrome guideline).

Személyre szabott terapia

A BHD szindroma esetében a személyre szabott terdpia mindig a mutéti
beavatkozas és az dvatos megfigyelés (surveillance) kozotti dontéshez
kapcsolddik.

A vesedaganatok sebészi eltavolitasa altaldban mérlegelés targyat képezi,

a daganat méretétél és elhelyezkedésétél fliggéen. Altalanossagban a
kezelési protokolloknak a szokésos onkoldgiai gyakorlatot kell kovetnitik.

A bdrelvéltozasok eltavolitasat szokasos mdédszerekkel szintén érdemes
megfontolni, amihez bérgydgydaszhoz torténd beutalasra lehet sziikség. Az
eltavolitas akkor javasolt, ha a beteg ugy érzi, hogy az elvéltozasok rontjak
az életmindségét, ugyanakkor figyelmeztetni kell, hogy ezek az
elvéltozasok nagy valészinliséggel kitjulhatnak.

A betegeket meg kell nyugtatni, hogy a BHD szindréma hosszu tavon nem
befolydsolja a tidé mikddését. A tlidéfunkcid csak dtmenetileg romlik egy
akut Iégmell epizdd sorén.

A térsas és érzelmi tdmogatds segithet az aldbbi helyzetek kezelésében:
- a diagnozis késésével jaro stressz feldolgozasa - a folyamatban lévé daganatterapia alatt -
- a szorongas kezelése a nem vizsgalt gyermekek éllapota miatt, vagy a blintudat érzése, ha a gyermekek érintettek

- a bérelvaltozésokkal kapcsolatos testképzavar kezelése
- a tarsadalmi kovetkezmények kezelése, mint példaul jelzaloghitel, vagy bizonyos munkakorok (pl. repiilégép-pilota) és szabadidds tevékenységek (pl. buvarkodas) korlatozasa

Betegszervezetek elérheték az alabbi weboldalon:

a genetikai vizsgalatrél sz616 dontés meghozatala
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Csaladtervezés

A BHD szindréma 6roklédé allapot.
Egyesek szamara ez hatdssal lehet a
csaladtervezésre. Amennyiben
relevans, a betegellatas korai
szakaszaban reprodukcios
tanacsadasra torténd beutalast kell
felajanlani.

Az adott orszdg jogi és egészségligyi
rendszerétdl fliggéen lehetéség
nyilhat prenatalis vizsgalatokra és
preimplantécios genetikai
tesztelésre. A reprodukcios
lehet&ségekhez kapcsolodd
pénziigyi tamogatas a
kozegészségligyi rendszerben,
valamint a jogi szabalyozas
orszagonként eltérd.

- a csaladtagok tajékoztatdsa a genetikai kockazatukrol

- a daganatos megbetegedés és egyéb klinikai tlinetek kockazatédnak feldolgozasa

https:/://www.genturis.eu/l=eng/patient-area/patient-associations.html
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