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Pri posameznikih s sindromom Birt-Hogg-Dubé (BHD) se lahko razvijejo pljucne ciste, kolaps pljug,
drobne izbokline na koZi obraza in/ali tumorji ledvic. Doslej ni bilo splosno sprejetega soglasja glede
obravnave posameznikov s sindrom BHD, zato se lahko klini¢na praksa med centri razlikuje. Smernice
lahko pomagajo posameznikom s sindromom BHD in tistim, s sumom nanj, pri dostopu do ustrezne
oskrbe.

CILJ SMERNIC

Smernice za sindrom BHD so bile ustvarjene v pomo¢ zdravstvenim delavcem pri postavitvi diagnoze
ter pri dajanju najsodobnejsih priporocil za obravnavo in spremljanje posameznikov s sindromom
BHD. Temeljijo na trenutno najboljSih razpoloZljivih dokazih, soglasju strokovnjakov z izkusnjami v
obravnavi posameznikov s sindromom BHD in prispevkov ljudi s sindromom BHD. Smernice bodo
posodobljene tako, da bodo odrazale spremembe v dokazih.

OBSEG IN NAMEN

Smernice so namenjene zagotavljanju optimalne diagnostike, kliniéne obravnave in spremljanja ljudi
s sindromom BHD.

POVZETEK SMERNIC

Kdaj pomisliti na sindrom BHD?

e Pnevmotoraks (kolaps pljuc) brez jasnega vzroka.

e Vel cist v plju¢ih brez znanega vzroka.

e Vel tumorjev v eni ali obeh ledvicah.

e Rak ledvic pred 50. letom starosti ali rak ledvic, ki je prisoten pri vec ¢lanih druZine.

e Kozne izbokline na obrazu ali zgornjem delu trupa, diagnosticirane kot
fibrofolikulomi/trihodiskomi.

e Katera koli kombinacija zgornjih znakov pri isti osebi ali ¢lanih njene druzine.

Kdaj ponuditi genetsko testiranje za sindrom BHD?

e Ponavljajoci se pnevmotoraksi (kolapsi pljuc) brez jasnega vzroka.

e Druzinska anamneza plju¢nega kolapsa brez jasnega vzroka.

e Vec pljucnih cist brez znanega vzroka.

e Vel tumorjev v eni ali obeh ledvicah.

e Zgodnji pojav ali druzinska anamneza raka ledvic.

e Vel koZnih izboklin, od katerih je s koZno biopsijo vsaj ena potrjeno
fibrofolikulomom/trihodiskomom.

e Katera koli kombinacija zgornjih znakov ali simptomov pri isti osebi ali ¢lanih njene
druzine.

Spremljanje posameznikov s sindromom BHD in nosilcev okvare v genu FLCN naj vklju€uje:

e redni pregledi za ledvi¢ne tumorje:
o od 20. leta dalje (dozZivljenjsko),
o nal-2leti,
o najbolje magnetno resonancno (MR) slikanje s kontrastom, sicer ultrazvok.
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KLJUCNA PRIPOROCILA

Ledvice Vsi s sindromom BHD so bolj ogrozeni za nastanek tumorjev ledvic, ki se lahko
razvijejo v raka, ¢e niso pravocasno odkriti in zdravljeni. Vsakemu je treba
ponuditi presejalne preglede ledvic.

Presejanje za raka ledvic:
e zaCetek pri 20 letih,
e doZivljenjsko,
e na 1 do 2 leti z uporabo MR slikanja, po moznosti s kontrastom. Ce
MR slikanje ni na voljo ali ni primerno, se lahko uporabi ultrazvok.

Operacijo je treba obicajno opraviti, ko je najvecji ledvi¢ni tumor velik 3 cm.
Ce je mogoce, je najbolje opraviti delno odstranitev ledvice (nephron-sparing
surgery). Pri tej vrsti operacije se odstrani le tumor in majhen del normalne
okoliske ledvice. Po potrebi se lahko razmisli o drugih nacinih zdravljenja.

Pljuca Komercialni letalski leti so na splo$no varni za ljudi s sindromom BHD. Glede
dejavnosti, ki lahko predstavljajo tveganje za nastanek pnevmotoraksa
(kolapsa pljuc), je treba poiskati nasvet strokovnjaka. Taksne dejavnosti so
npr. delo pilota, letenje v letalu brez tlaka ali potapljanje.

V primeru ponavljajocih se pnevmotoraksov (kolapsov pljuc) je treba
razmisliti o kirurSkem zdravljenju.

Koza Pri ljudeh, pri katerih je na novo ugotovljen sindrom BHD, je treba razmisliti o
pregledu koze pri specialistu dermatologu.

Pri nekaterih bolnikih fibrofolikulomi/trihodiskomi vplivajo na kakovost
7ivljenja. Ce bolnik potrebuje zdravljenje svojih
fibrofolikulomov/trihodiskomov, morajo zdravniki razmisliti o moznostih
zdravljenja in napotitvi k dermatologu.

Drugi raki Trenutno ni trdnih dokazov, da sindrom BHD povzroca druge vrste raka.

PSIHOLOSKE POTREBE

Pomembno je upostevati vpliv sindroma BHD na duSevno in socialno pocutje. Zapoznela diagnoza,
negotovost glede prihodnjih zdravstvenih tezav in/ali strah pred rakom lahko povzrodijo anksioznost ali
depresijo. Zivljenje z dolgotrajnim zdravstvenim stanjem ima lahko tudi nekatere socialne izzive. Lahko
se pojavijo financne skrbi, kot so stroski zavarovanja. Posebnosti koZe lahko tudi povzrocijo, da se ljudje
pocutijo neprijetno glede svojega videza. Sindrom BHD lahko vpliva tudi na druZinske odnose. Pri
nacrtovanju druzine se lahko pojavijo obcutki krivde in skrbi.

Obravnavanje psiholoskih potreb bolnikov in druzin s sindromom BHD bi moralo biti eden od kljuc¢nih
elementov njihove oskrbe. Zdravniki bi morali ob vsakem obisku povprasati o pocutju in biti pozorni na
znake anksioznosti in depresije. Po potrebi je treba bolnike napotiti na strokovno obravnavo. Vzajemna
podpora skupin za podporo pacientom lahko prav tako igra pomembno vlogo.
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