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INDLEDNING

Personer med Birt-Hogg-Dubé (BHD) syndrom kan udvikle lungecyster, lungekollaps, hudforandringer
og/eller knuder i nyrerne. Hidtil har der ikke veeret generel enighed om, hvordan BHD syndrom bgr
handteres, hvorfor den kliniske behandling af personer med BHD-syndrom har varieret mellem
centre. En retningslinje kan hjalpe personer, som har eller kan have BHD syndrom med at fa adgang
til relevante sundhedsydelser.

HENSIGT

Retningslinjen vedr. BHD syndrom er skrevet for at hjeelpe sundhedspersonale med at give de mest
opdaterede anbefalinger til diagnosticering, vejledning og opfglgning for mennesker med BHD
syndrom. Denne retningslinje er udarbejdet pa baggrund af den bedste tilgaengelige evidens,
konsensus fra eksperter, der tager sig af mennesker med BHD syndrom, og input fra mennesker med
BHD syndrom. Den vil blive opdateret for at afspejle a&endringer i evidens.

FORMAL OG AFGRZANSNING

Retningslinjen har til formal at give den optimale udredning, opfglgning og vejledning for mennesker
med BHD syndrom.

SAMMENFATNING AF RETNINGSLINJER

Diagnosen BHD syndrom bgr overvejes i tilfaelde af:

e pneumothorax (lungekollaps) uden klar arsag.

e cysterilungerne uden kendt arsag.

e knuderiden ene eller begge nyrer.

o nyrekraeft fgr 50-arsalderen eller flere tilfeelde af nyrekraeft i familien.

e hudforandringer i ansigtet/pa overkroppen foreneligt med fibrofolliculomer/trichodiscom.

e enhver kombination af ovenstdende symptomer hos samme person eller blandt
familiemedlemmer.

Genetisk udredning for BHD syndrom begr tilbydes i tilfeelde af:

e gentagne pneumothoraces (lungekollapser) uden klar arsag.

e en familiehistorie med lungekollaps uden klar arsag.

e lungecyster uden kendt arsag.

e knuder i den ene eller begge nyrer.

e nyrekreeft med tidlig debut eller familizer ophobning.

e hudforandringer, hvor mindst én ved biopsi er bekraeftet at vaere
fibrofolliculom/trichodiscom.

¢ enhver kombination af ovenstaende tegn eller symptomer hos den samme person eller
medlemmer af familien.

Overvagning af personer med BHD syndrom bgr omfatte:

e regelmaessig screening for knuder i nyrerne
o fra 20 ar og livslangt.
o hvert1.-2.3ar
o helst ved MR med kontrast, ellers med ultralyd.
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Nyre Alle med BHD syndrom er i risiko for knuder i nyrerne, som hvis de ikke
opdages og behandles kan udvikle sig til kraeft. Alle skal tilbydes
nyrescreening.

Screening for nyrekraeft bgr
* begynde ved 20-arsalderen.
e veere livslang.
e udfgres hvert 1. til 2. ar ved MR, fortrinsvis med kontrast. Ultralyd
kan anvendes, hvis MR ikke er tilgeengelig eller passende.

Kirurgi bgr normalt udfgres, nar den stgrste knude er 3 cm. Nyrebesparende
operation bgr ideelt set udfgres, nar det er muligt: Det er her kun knuden og
en lille del af det omgivende normale nyrevaev, som fjernes. Andre
behandlinger kan overvejes, hvor det er relevant.

Lunger Flyrejser med kommercielle flyselskaber er generelt sikre for personer med
BHD-syndrom. For aktiviteter, der kan udggre en risiko for lungekollaps, bgr
ekspertradgivning sgges. Disse omfatter arbejde som pilot, flyvning i fly uden
justering af kabinetrykket eller flaskedykning.

Kirurgiske behandlinger bgr overvejes ved gentagne tilfaelde af lungekollaps.
Hud En undersggelse i dermatologisk specialafdeling (dvs. i hudafdeling) bgr
overvejes for personer, der nyligt er diagnosticeret med BHD syndrom.

For nogle patienter pavirker fibrofolliculomer/trichodiscomer livskvaliteten.
En patient, som gnsker behandling af fibrofolliculomer/trichodiscoma bgr
tilbydes henvisning til hudlaege.

Andre | gjeblikket er der ingen sikre holdepunkter for, at BHD-syndrom medfgrer
kreeftformer @get risiko forandre kreeftformer.

PSYKOLOGISKE BEHOV

At veere diagnosticeret med BHD syndrom pavirke bade mentalt og socialt velveere, hvilket er
vaesentligt at vaere opmaerksom pa: Forsinket diagnose, usikkerhed om fremtidige helbredsproblemer
og/eller frygt for at fa kraeft kan forarsage angst eller depression. At leve med en medfgdt tilstand kan
medfgre sociale udfordringer. Der kan vaere g@konomiske bekymringer, f.eks. vedrgrende
forsikringsomkostninger. Hudforandringer kan have betydning for den enkeltes selvbillede. BHD
syndrom kan pavirke familieforhold, og der kan vzere skyldfglelse og bekymringer, nar man planlaegger
at stifte familie.

At imgdekomme de psykologiske behov hos patienter og familier med BHD syndrom bgr udggre et
nggleelement ved udredning og vejledning. Laeger bgr spgrge om trivsel ved hver klinisk kontakt og
veere opmaerksomme pa tegn pa angst og depression. Patienter bgr henvises til professionel stgtte,
hvis det er ngdvendigt. Peer-to-peer-stgtte gennem patientstgttegrupper kan ogsa spille en ngglerolle.
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