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Person med ukendt genetisk 
status
En person diagnosticeret med en 
almindelig manifestation af BHD 
syndrom (nyrekræft, 
hudforandringer (fibrofolliculomer), 
lungekollaps ), som endnu ikke har 
fået foretaget genetisk testning.

Ikke-ramt person med 
ukendt genetisk status
BHD-syndrom kendt i familien eller 
familiehistorie, der stemmer overens 
med BHD-syndrom.

Berettiget til genetisk udredning for 
BHD syndrom
BHD syndrom bør overvejes hos en person med 
en eller flere af følgende tilstande:
- lungekollaps, især hvis gentagen eller ved

familiær ophobning
- lungecyster
- nyretumor, især hvis flere og/eller i begge nyrer
- hudforandringer foreneligt med

fibrofolliculomer/trichodiscomer i ansigt og på
hals

Testning for BHD syndrom hos en voksen ikke-
ramt person kan være relevant, hvis:
- kendt BHD syndrom i familien
- familiehistorie med en kombination af

ovennævnte manifestationer.
Se også “Kaskadetestning”.

Genetisk rådgivning
Personer, der er berettiget til genetisk 
udredning, skal have grundig information før 
og efter gentest vedrørende:
- kliniske manifestationer og naturhistorie ved

BHD syndrom
- opfølgning og forholdsregler
- behandling af specifikke komplikationer
- processen for genetisk rådgivning
- implikationer af genetiske testresultater på

individuelt niveau og for familiemedlemmer
- juridiske, sociale, forsikringsmæssige og

økonomiske aspekter af diagnosen
- følelsesmæssig støtte inklusive støtte fra

ligesindede:  www.genturis.eu, -
patientområde.

Germline genetisk test og videregivelse af resultater
Generel information om genetisk test kan findes på:

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

Germline genetisk test bør som minimum omfatte FLCN-genet. Dette er almindeligvis inkluderet i 
bredere paneler, der anvendes ved udredning for arvelig nyrekræft.

Videregivelse af testresultater bør ledsages af genetisk rådgivning.

Diagnosen BHD syndrom stilles, når en person får påvist en sygdomsfremkaldende variant i FLCN-
genet. Hvis der ved genetest ikke påvises en variant i FLCN, kan en klinisk diagnose stilles baseret på 
kliniske kriterier (ét hovedkriterium eller to mindre kriterier, se retningslinje).
De nyeste diagnostiske kriterier for BHD syndrom kan findes på ERN GENTURIS hjemmeside  
(www.genturis.eu, section BHD syndrome guideline). 

Kaskadetestning (testning af blodsbeslægtede)
Kaskadetestning er processen med at tilbyde genetisk rådgivning og gentest til 
relevante familiemedlemmer med risiko for at arvet BHD syndrom. Baseret på 
familiehistorien vil den kliniske genetiker afgøre, hvilke familiemedlemmer 
genetisk rådgivning og gentest er relevant for. Genetikeren vil give vejledning 
om, hvordan relevante familiemedlemmer kan få genetisk rådgivning. 
Udredning af disse familiemedlemmer og opfølgning med passende 
kliniske tiltag hvor nødvendigt, kan redde liv og forbedre livskvaliteten.
BHD syndrom nedarves autosomalt dominant:
En person med BHD syndrom har 50% sandsynlighed for at videregive 
tilstanden til sit barn.

BHD syndrom manifesterer sig sjældent i barndommen, og opfølgning 
anbefales ikke før 20-årsalderen. På den baggrund tilbydes gentest i 
udgangspunktet ikke til mindreårige. Gentest udsættes, indtil den mindreårige 
er gammel nok til selv at træffe en informeret beslutning.

Baselinevurdering og opfølgning 
En formel vurdering ved hudlæge bør 
overvejes ved diagnosen.

En baseline lungescanning med 
højopløsnings-computertomografi (HRCT) 
kan overvejes efter 20-årsalderen.

Opfølgning for nyrekræft med MR-scanning 
med intravenøs kontrast, hvor det er muligt 
(eller ultralyd, hvis MR ikke er muligt), bør 
påbegyndes ved 20-årsalderen og fortsætte 
hele livet med intervaller på 1-2 år. 
Hyppigere screening bør overvejes, hvis en 
ny lille læsion identificeres, for at fastslå 
væksthastigheden.

Forsigtighed
Patienter bør informeres om 
potentielle risici forbundet 
med specifikke påvirkninger 
(f.eks. den mulige 
sammenhæng mellem 
lungekollaps og hurtige 
ændringer i atmosfærisk tryk, 
såsom dykning eller rejser i fly 
uden justering af 
kabinetrykket).

Patienter bør være 
opmærksomme på 
symptomerne på 
lungekollaps: Brystsmerter og 
åndenød.

Individualiseret behandling
Individualiseret behandling af BHD syndrom relaterer sig  til 
beslutningen om operation versus afventende overvågning.
Kirurgisk fjernelse af nyretumorer overvejes normalt, afhængigt af 
størrelse og placering. Generelt bør behandlingsprotokoller følge 
standard onkologisk praksis.

Hudforandringer kan påvirke patientens livskvalitet. Fjernelse af 
hudforandringer ved hjælp af standardmetoder bør da overvejes, og kan 
kræve henvisning til hudlæge. Patienten bør informeres om, at 
forandringerne sandsynligvis vil vende tilbage.

Patienter bør beroliges med, at BHD syndrom ikke påvirker 
lungefunktionen på lang sigt. Lungefunktionen påvirkes kun midlertidigt 
under en akut episode med lungekollaps.

Familieplanlægning 
BHD-syndrom er en arvelig 
tilstand. For nogle har dette 
betydning for familieplanlægning. 
Når det er relevant, bør henvisning 
til reproduktiv rådgivning tilbydes 
tidligt i patientforløbet.

Afhængigt af landet kan der være 
muligheder for prænatal testning 
og præimplantation genetisk 
testning. Økonomiske ressourcer 
til reproduktive muligheder i det 
offentlige sundhedssystem og den 
juridiske ramme varierer fra land til 
land.

Støtte fra ligesindede og følelsesmæssig støtte
Patienter og deres familier kan have behov for støtte fra ligesindede og følelsesmæssig støtte gentagne gange og på forskellige tidspunkter, f. eks. når en ny kræftsygdom diagnosticeres, i forbindelse med 

familieplanlægning eller når der skal træffes beslutning om nyrekirurgi.
Støtte fra ligesindede og følelsesmæssig støtte kan være relevant i forhold til

Patientorganisationer kan findes på 
https:/://www.genturis.eu/l=eng/patient-area/patient-associations.html 

Ansvarsfraskrivelse: Denne forløbsbeskrivelse er tænkt som en generel oversigt over det kliniske og diagnostiske forløb ved eller ved mistanke om BHD syndrom. Forløbsbeskrivelsen bør ikke erstatte individuel klinisk og genetisk rådgivning på et ekspertcenter. Den har heller ikke til hensigt at adressere 
alle specifikke udfordringer ved den komplekse tilstand BHD syndrom. Specifikke kliniske retningslinjer, diagnostiske kriterier og nomenklatur kan ændre sig med kort varsel, og i denne forløbsbeskrivelse henvises derfor kun til disse.

- hvordan man håndterer stress relateret til forsinket diagnose - igangværende kræftbehandling - beslutning om genetisk testning - hvordan man informerer familiemedlemmer om deres genetiske risiko

- hvordan man håndterer angst omkring status for børn, der ikke er testet, eller skyldfølelse hvis børn er berørt

- hvordan man håndterer kropsopfattelse relateret til hudforandringer

- hvordan man håndterer risikoen for kræft og andre kliniske manifestationer

- hvordan man håndterer sociale konsekvenser såsom boliglån eller mulige begrænsninger i bestemte erhverv (f.eks. pilot) eller fritidsaktiviteter (f.eks. dykning)

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