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Zastrzezenie: Sciezka ta ma na celu ogdliny przeglad klinicznej i diagnostycznej drogi pacjenta z zespotem BHD lub jego podejrzeniem. Nie zastepuje indywidualnej konsultacji klinicznej i genetycznej w osrodku specjalistycznym. Nie ma réwniez na celu oméwienia wszystkich szczegélnych wyzwan
zwigzanych ze ztozonym charakterem zespotu BHD. Specyficzne wytyczne kliniczne, kryteria diagnostyczne i nomenklatura moga ulec zmianie w krétkim czasie, dlatego sa jedynie wspomniane w tej sciezce pacjenta.

Osoba chora na zespo6t BHD
0 hieznanym statusie
genetycznym

Kwalifikacja do badan genetycznych linii

zarodkowych w kierunku zespotu BHD
Zespot BHD nalezy rozwazy¢ u osoby z jedng lub

Osoby

Osoba, u ktérej zdiagnozowano wiecej z nastepujacych cech:
typowa manifestacje zespotu BHD

(rak nerki, wtokniaki przymieszkowe,
odma optucnowa), ktéra nie przeszta

jeszcze testéw genetycznych.

- liczne torbiele ptucne

obustronny
- liczne guzki skérne (widkniaki

przymieszkowe / trichodiscoma) na twarzy i

Osoba podejrzana o zespo6t szyi.

BHD o nieznanym statusie

- odma optucnowa, szczegdlnie jesli jest
nawracajaca lub wystepuje w rodzinie

- guz nerki, szczegdlnie jesli jest mnogi i/lub

Badanie w kierunku zespotu BHD u dorostej

Poradnictwo genetyczne
kwalifikujagce  sie  do
genetycznych linii zarodkowych potrzebuja

badan

doktadnych informacji przed i po badaniu

dotyczacych:

- objawoéw klinicznych i naturalnego

przebiegu zespotu BHD

- monitorowania, Srodkéw ostroznosci i
dalszego postepowania

- leczenia konkretnych powiktan

- procesu poradnictwa genetycznego
- konsekwencji wynikéw testow

genetycznych na poziomie indywidualnym i
dla cztonkéw rodziny

genetycznym

osoby niedotknietej moze byc istotne, jesli:

Zespo6t BHD wystepujacy w rodzinie
lub historia rodzinna zgodna z

zespotem BHD. powyzszych objawdw.

- zesp6t BHD wystepuje w rodzinie
- historia rodzinna obejmuje kombinacje

- aspektow prawnych, spotecznych,
ubezpieczeniowych i finansowych diagnozy

- wsparcia emocjonalnego, w tym wsparcia
grup pacjenckich: www.genturis.eu, w

sekcji patient-area.

Zobacz takze ,Badanie kaskadowe”.

Badanie kaskadowe (badanie krewnych biologicznych)
Badanie kaskadowe to proces polegajacy na zapewnieniu poradnictwa
genetycznego oraz badania genetycznego odpowiednim cztonkom rodziny,
ktdrzy sa narazeni na odziedziczenie zespotu BHD. Na podstawie historii
rodzinnej genetyk kliniczny podejmuje decyzje, dla ktérych cztonkéw rodziny
badanie genetyczne bedzie zasadne. Genetyk kliniczny udziela réwniez
wskazowek, jak cztonkowie rodziny moga uzyskac poradne genetyczna.
Przeprowadzenie badan u tych cztonkéw rodziny oraz wdrozenie
odpowiednich dziatan klinicznych, gdy jest to konieczne, moze uratowac
zycie i poprawic jakos¢ zycia.

Zespot BHD dziedziczony jest w sposéb autosomalny dominujgcy: Osoba z
zespotem BHD ma 50% prawdopodobienstwo przekazania choroby swojemu
dziecku.

Osoby niepetnoletnie zasadniczo nie kwalifikuja sie do badania kaskadowego,
poniewaz zespét BHD rzadko ujawnia sie w dziecinstwie, a monitorowanie nie
jest zalecane przed ukoriczeniem 20. roku zycia. Badanie jest odktadane do
momentu, gdy osoba bedzie petnoletnia i bedzie w stanie samodzielnie podja¢
Swiadoma decyzje.

Ocena podstawowa i monitorowanie
Formalna ocena dermatologiczna powinna by¢
rozwazona w momencie postawienia diagnozy.

Podstawowe badanie ptuc za pomocg tomografii
komputerowej o wysokiej rozdzielczosci (HRCT)
moze by¢ rozwazone po ukonczeniu 20. roku
zycia.

Monitorowanie pod katem raka nerki za pomoca
rezonansu magnetycznego (MRI) z kontrastem
dozylnym, jesli to mozliwe (lub ultrasonografii,
jesli MRI nie jest mozliwe), powinno rozpoczac sie
w wieku 20 lat i by¢ kontynuowane przez cate
zycie co 1-2 lata. Czestsze badania przesiewowe
nalezy rozwazy¢ w przypadku wykrycia nowej,
matej zmiany, aby okresli¢ tempo jej wzrostu.

Wsparcie grup pacjenkich i emocjonalne

Srodki ostroznosci
Pacjenci powinni by¢
informowani o
potencjalnych
zagrozeniach zwigzanych
z okreslonymi czynnikami
narazenia (np. mozliwym
zwigzkiem odmy
optucnowej z nagtymi
zmianami cisnienia
atmosferycznego, jak
podczas nurkowania lub
podrézy lotniczych).

Pacjenci powinni znac
objawy odmy optucnowe;j
takie jak: bél w klatce
piersiowej oraz dusznosc¢.

Badania genetyczne linii zarodkowych i ujawnianie wynikow
Ogodlne informacje na temat badan genetycznych mozna znalez¢ na stronie:

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

Badania genetyczne powinny co najmniej uwzglednia¢ gen FLCN. Gen ten jest czesto zawarty w
szerszych panelach stosowanych w przypadku dziedzicznych nowotworéw nerek.

Ujawnianie wynikow badan powinno odbywac sie w trakcie konsultacji genetyczne;j.

Aby postawi¢ diagnoze zespotu BHD, osoba musi posiada¢ wariant chorobotworczy genu FLCN.
Alternatywnie, jesli badanie genetyczne nie wykryje zadnych zmian, diagnoza kliniczna moze zostac
postawiona na podstawie kryteriéw klinicznych (jedno kryterium gtéwne lub dwa kryteria

pomocnicze — patrz wytyczne).

Najnowsze kryteria diagnostyczne zespotu BHD mozna znalez¢ na stronie internetowej ERN

GENTURIS (www.genturis.eu, w sekcji BHD syndrome guideline).

Terapia spersonalizowana

Terapia spersonalizowana w przypadku zespotu BHD zawsze wigze sie z
decyzja pomiedzy zabiegiem chirurgicznym a czujnym oczekiwaniem
(monitorowaniem).

Chirurgiczne usuniecie guzéw nerek jest zazwyczaj rozwazane, w
zaleznosci od ich wielkosci i lokalizacji. Ogélnie rzecz biorac, protokoty
leczenia powinny opierac sie na standardowej praktyce onkologiczne;j.

Usuniecie zmian skérnych przy uzyciu standardowych metod powinno
by¢ rozwazone, co moze wymagac skierowania do dermatologa.
Usuniecie zmian skérnych nalezy rozwazy¢, gdy pacjent odczuwa
pogorszenie jakosci zycia, jednak nalezy go uprzedzi¢, ze zmiany moga
nawracac.

Pacjenci powinni by¢ uspokojeni, ze w dtuzszej perspektywie zespét BHD
nie wptywa na funkcje ptuc. Funkcja ptuc jest zaburzona tylko
tymczasowo podczas ostrego epizodu odmy optucnowe;.

Planowanie rodziny
Zespot BHD jest chorobg
dziedziczna. Dla niektérych oséb
moze to miec znaczenie przy
planowaniu rodziny. W razie
potrzeby nalezy na wczesnym
etapie leczenia pacjenta
zaproponowac poradnictwo
reprodukcyjne.

W zaleznosci od kraju mogg istniec
mozliwosci wykonania badan
prenatalnych oraz badan
genetycznych
przedimplantacyjnych.
Dostepnosc srodkéw finansowych
na opcje reprodukcyjne w
publicznym systemie opieki
zdrowotnej oraz ramy prawne
réznig sie w zaleznosci od kraju.

Pacjenci i ich rodziny moga wielokrotnie szuka¢ wsparcia grup pacjenckich i emocjonalnego w réznych momentach, na przyktad: — przy diagnozie nowotworu — w przypadku planowania rodziny - przy podejmowaniu

decyzji o operacji nerki.

- radzenia sobie ze stresem zwigzanym z op6znieniem diagnoz
- radzenia sobie z lekiem o status nieprzebadanych dzieci lub poczuciem winy, jesli dzieci sg dotkniete choroba

Wsparcie grup pacjenckich i emocjonalne moze dotyczy¢:

- trwajacej terapii onkologicznej

- radzenia sobie z postrzeganiem wlasnego ciata w zwigzku ze zmianami skérnymi
- radzenia sobie z konsekwencjami spotecznymi, takimi jak kredyt hipoteczny lub potencjalne ograniczenia w wykonywaniu okreslonych zawodoéw (np. pilot samolotu) czy aktywnosciach rekreacyjnych (np. nurkowanie)
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- podejmowania decyzji o badaniach genetycznych

- radzenia sobie z ryzykiem nowotworu i innymi objawami klinicznymi

Patient organisation can be found on: https:/://www.genturis.eu/I=eng/patient-area/patient-associations.html

- informowania cztonkéw rodziny o ich ryzyku genetycznym
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