Protokol for diagnose, genetisk
udredning og opfalgning for
personer med Birt-Hogg-Dubeé

syndrom

Denne retningslinje for diagnosticering, opfglgning og vejledning for mennesker med Birt-

Hogg-Dubé syndrom er udarbejdet pa baggrund af den bedste tilgaengelige evidens og European i

konsensus fra eksperter pa omréadet, og vil blive opdateret regelmaessigt for at afspejle Reference =

andringer i evidens. Network (J \)
or rare or low prevalence

Forventningen er, at klinikere vil fglge retningslinjen, medmindre der for den enkelte patient

er en tvingende klinisk grund til at vaelge en anden behandling.
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Protokol for diagnose, genetisk testning og overvagning hos personer med Birt-Hogg-Dubé syndrom

Diagnosen BHD syndrom bgr overvejes ved Styrke * Henstilling
. Primaer spontan pneumothorax. Steerk la
. Multiple lungecyster. Steerk 1b
. Bilateral eller multifokal renal neoplasi. Steerk 1c
. Renalcellekarcinom, under 50 ar eller ved familizer ophobning. Steerk 1d
. Hudforandringer foreneligt med fibrofolliculomer/trichodiscomer. Steerk le
. Enhver kombination af ovennaevnte manifestationer hos et individ eller i familien. Steerk 1f
. Primaer spontan pneumothorax, hvis recidiverende eller familizer ophobning. Steerk 6a
. Multiple lungecyster uden kendt arsag. Steerk 6b
. Bilateral eller multifokal renal neoplasi. Steerk 6¢
. Tidlig debut (saedvanligvis defineret som <45 ar) eller familizer ophobning af Steerk 6d
renalcellekarcinom. Staerk 6e
. Hudforandringer foreneligt med fibrofolliculomer/trichodiscomer og mindst én
histologisk bekraftet. Staerk 6f
. Enhver kombination af ovennavnte manifestationer hos et individ eller i familien med
eller uden en kendt familiehistorie med BHD syndrom.
Opfglgningsprotokol ‘ Undersggelsesmodalitet \ Alder Interval
Renalcellekarcinom Renal MR 20 arog Hvert 1.-2. &r Steerk 11, 13,134, 13b, 14
livslangt
Fibrofolliculomer / Dermatologisk vurdering ved Ved diagnose Ved behov Steerk 18
trichodiscomer behov

* Denne bedgmmelse er baseret pa publicerede artikler og ekspertkonsensus: staerk — ekspertkonsensus OG konsistent evidens, moderat —

ekspertkonsensus MED inkonsistent evidens OG/ELLER ny evidens, der sandsynligvis understgtter anbefalingen, svag — ekspertflertalsbeslutning

UDEN konsekvent evidens.




