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Ansvarsfriskrivning: Denna patientresa eller process dr avsedd som en allman oversikt dver vad som vantar for individer med BHD-syndrom eller misstanke darom. Den bor inte ersatta individuell medicinsk och genetisk radgivning vid ett expertcenter. Den &r inte heller avsedd att vara heltdckande
avseende alla specifika utmaningar som ar kopplade till den komplexa sjukdomen BHD-syndrom. Specifika kliniska riktlinjer, diagnostiska kriterier och nomenklatur kan @ndras med kort varsel och redogérs darfor inte for har i detalj.

Paverkad person med okand
genetisk status

En person som diagnostiserats med
en vanlig manifestation av BHD-
syndrom (njurcancer, fibrofolliculom,
pneumothorax), som annu inte
genomgatt genetisk testning.

Opaverkad person med
okand genetisk status
BHD-syndrom kant i familjen eller
familjehistoria som Overensstammer

Berattigad till genetisk testning for
BHD-syndrom

BHD-syndrom bor 6vervadgas for en person med

ett eller flera av f6ljande tillstand:

- lungkollaps (pneumothorax), sarskilt om
aterkommande eller om fler i slakten
drabbats.

- flera lungcystor

- njurtumor, sarskilt om multipel och/eller
bilateral

- flera hudknolar (fibrofolliculom /
trichodiscom) i ansiktet och/eller pa halsen.

Testning for BHD-syndrom hos en vuxen
opaverkad person kan vara relevant om:

- BHD-syndrom &r kant i familjen

- familjehistoria med en kombination av ovan

Genetisk radgivning

Personer som ar berattigade till genetisk

testning av eventuellt arftligt syndrom

behover noggrann information fore och efter

testning om:

- kliniska manifestationer och vanligt forlopp
av BHD-syndromet

- overvakning, forsiktighetsatgarder och
uppfoljning

- behandling av specifika komplikationer

- processen for genetisk radgivning

- konsekvenser av genetiska testresultat pa
individuell niva och for familjemedlemmar

- juridiska, sociala, forsakringsmassiga och
ekonomiska aspekter av diagnosen

- emotionellt stod inklusive stéd fran andra
patienter: www.genturis.eu - patient-area.

med BHD-syndrom. namnda manifestationer.

Se dven “Kaskadtestning”.

Kaskadtestning (testning av familjemedlemmar med
biologiskt slaktskap)

Kaskadtestning ar processen att erbjuda genetisk radgivning och genetisk
testning till familjemedlemmar som I6per risk att arva BHD-syndromet. Baserat
pa familjehistoriken avgor en klinisk genetiker vilka familjemedlemmar som ar
aktuella for genetisk testning. Genetikern ger vagledning om hur dessa
familjemedlemmar kan ga vidare med genetisk radgivning. Testning av dessa
familjemedlemmar och uppféljning med lampliga kliniska atgarder dar det
behovs kan radda liv och forbattra livskvaliteten.

BHD-syndromet arvs autosomalt dominant: En person med BHD-syndrom har 50
% sannolikhet att 6verfora tillstandet till sitt barn.

Minderariga ar i princip inte aktuella for kaskadtestning, eftersom BHD-
syndromet sallan visar sig under barndomen och kontroller inte
rekommenderas fore 20 ars alder. Testning skjuts upp tills den minderariga ar
tillrdckligt gammal for att sjalv kunna fatta ett informerat beslut.

Forsiktighetsatgarder
Patienter bor informeras om
potentiella risker som ar
forknippade med specifika
exponeringar (t.ex. mojlig

En initial lungundersékning med koppling mellan

datortomografi kan évervigas efter 20 ars pneumotorax och snabba
alder. forandringar i atmosfarstryck,

sasom vid dykning eller
flygresor).

Grundldaggande bedomning och

overvakning
En formell dermatologisk bedémning bor
Overvagas vid diagnos.

Overvakning av njurcancer med magnetisk
resonanstomografi (MRT) med intravens
kontrast, dar detta ar mojligt (eller ultraljud om
MRT inte ar genomforbart), bor paborjas vid 20
ars alder och fortsatta livet ut med intervall pa
1-2 ar. Tatare undersokningar bor 6vervagas
om en ny liten férandring upptacks, for att
faststalla tillvaxthastigheten.

Patienter bor vara medvetna
om symtomen pa
pneumothorax: bréstsmarta
och andfaddhet.

Stod fran andra i liknande situation

Genetisk testning av arftligt syndrom och besked om resultat
Allman information om genetisk testning finns pa:

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

Genetisk testning av arftligt syndrom bor atminstone inkludera FLCN-genen, som ofta ingar i storre
provtagningspaket for arftlig njurcancer.

Besked om testresultat bor alltid atfoljas av genetisk radgivning.

For att stalla diagnosen BHD maste individen ha en sjukdomsorsakande variant i FLCN-genen.
Alternativt, om ingen féréandring upptacks vid genetisk testning , kan en klinisk diagnos stallas
baserat pa kliniska kriterier (ett huvudkriterium eller tva andra kriterier — se riktlinjerna).

De senaste diagnostiska kriterierna for BHD-syndrom finns pa ERN GENTURIS webbplats
(www.genturis.eu, under avsnittet BHD syndrome guideline).
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Individanpassad behandling Familjeplanering

BHD-syndromet ar ett arftligt
tillstand. For vissa personer har det
betydelse for familjeplanering. Nar
det ar aktuellt bor remiss till
reproduktiv radgivning erbjudas
tidigt i patientens vardprocess.

Individanpassad behandling vid BHD-syndrom handlar om
stallningstagande till kirurgi eller fortsatta kontroller (aktiv
monitorering).

Kirurgisk borttagning av njurtumorer 6vervags vanligtvis beroende pa
tumorens storlek och placering. | allmanhet bor
behandlingsprotokollen félja standardpraxis inom onkologi.
Beroende pa land kan det finnas
mojligheter till prenatal testning
och preimplantatorisk genetisk
testning. Tillgangen till
reproduktiva alternativ inom det
offentliga sjukvardssystemet och
de juridiska ramarna varierar
mellan lander.

Borttagning av hudféréandringar med standardmetoder bor dvervagas,
vilket kan krava remiss till en hudlakare. Borttagning bor 6vervagas ndr
patienten upplever att livskvaliteten paverkas, men det ar viktigt att
informera om att férandringarna sannolikt kommer aterkomma.

Patienter bor fa veta att BHD-syndromet inte paverkar lungfunktionen
pa lang sikt. Lungfunktionen paverkas endast tillfalligt under en akut
episod av lungkollaps.

Patienter och deras familjer kan behéva bade emotionellt och praktiskt stod fran andra i liknande situationer, till exempel: - vid diagnos av en ny cancer - i samband med familjeplanering - vid beslut om njurkirurgi.

- stress kopplad till fordréjd diagnos

- pagaende cancerbehandling
- oro kring statusen for barn som inte testats eller kdnsla av skuld om barnen ar drabbade

Stod fran andra kan vara vardefullt for att hantera:

- sociala konsekvenser sasom bolan eller méjliga begransningar i vissa yrken (t.ex. pilot) eller fritidsaktiviteter (t.ex. dykning)
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Genetic Tumour Risk Syndromes

Patientorganisationer finns att hitta pa:

- beslut om genetisk testning
- oro for cancer och andra kliniska manifestationer

- hur man informerar familjemedlemmar om deras genetiska risk
- kroppsuppfattning relaterad till hudférandringar

https:/://www.genturis.eu/l=eng/patient-area/patient-associations.html
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https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/clinical-practice-guidelines/written-by-ern-genturis/bhd-syndrome-guideline.html
https://www.genturis.eu/l=eng/patient-area.html
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