Slima persona ar Genétiska konsultésana Kaskades testésana

nezinamu (asinsradinieku testesana)
genétisko statusu ’
I L} b4 b/ : \
/ \ oy W 1

Sakotnéjais novértéjums un

/ ) J‘;\,V) uzraudziba
im ¥ A A F
S
\ oW w
Atbilstiba BHD Geneétisko
sindroma genétiskas testu veiksana
testésanas kriterijiem Bridinajumi

Rezultatu pazinosana

BHD
syndrome

Vesela persona ar

nezinamu Personalizéta terapija
geneétisko statusu
Gimenes planosana
%
S
(o)
@
S
% 0,
| O
Atbalsts no lidzcilvekiem un /) 2]\
emocionalais atbalsts
i
-,y . . Finanséts no Eiropas Savienibas lidzekliem. Izteiktie uzskati un viedokli ir tikai autoru viedokli un ne by - © Jelena Meek
. - 5 3 gl
® ::--1'_‘:\ European GE‘: netic TUTT"I our R1 Sk Syhdrﬂm es vienmér atspogulo Eiropas Savienibas vai finanséjuma pieskiréja (Eiropas Veselibas un digitalo 6‘ ‘) www.gentur‘is.eu 17-02-2025 version 2.0
.c;-...;. v Reference ( ERN GENTUR IS) jautajumu izpildagentaras (HaDEA)) nostaju. Ne Eiropas Savieniba, ne finanséjuma pieskiréjs nav :‘:/—’ i{’ A d11-3 2025'
LY ul Network atbildigi par siem uzskatiem. 9y ccepte -3


Z356129
Cross-Out


Atruna: Sis pacienta cel3 ir paredzéts ka visparéjs parskats par BHD sindroma klinisko un diagnostisko celu. Tas neaizstaj individualu klinisko un genétisko konsultaciju ekspertu centra. Tas ari nav paredzéts, lai risinatu visas specifiskas BHD sindroma sarezgitas slimibas problémas. Specifiskas kliniskas
vadlinijas, diagnostiskie kritériji un nomenklatdra var mainities isa laika, tapéc uz tiem $aja pacienta cela tiek tikai atsaukts.

Slima persona ar nezinamu Atbilstiba BHD sindroma genétiskas

geneétisko statusu testésanas kriterijiem

Persona, kurai diagnosticéta BHD BHD sindroms jaapsver personai, kurai ir viens vai

sindromam raksturiga izpausme vairaki no Sadiem stavokliem:

(nieru vézis, fibrofolikulomas, - pneimotorakss, ipasi, ja atkartojas vai ir gimené

pneimotorakss), bet kurai vel nav - vairakas plausu cistas

veikta genétiska testésana. - nieru audzéjs, ipasi, ja tas ir vairakkartéjs un/vai
abpuséjs

- vairaki adas izaugumi (fibrofolikulomas /
trihodiskomas) uz sejas un kakla.

BHD sindroma testésana pieaugusam veselam

Vesela persona ar nezinamu cilvékam var but nozimiga, ja:
genétisko statusu - gimené zinams BHD sindroms
BHD sindroms zinams gimené vai - gimenes anamnéze ir iepriek$ minéto izpausmju

gimenes anamnéze atbilst BHD kombinacija.
sindromam. Skatit ari “Kaskades testésana”.

Genétiska konsultésana

Personam, kuras ir piemeérotas genéetiskajai

testésanai, nepieciesama rapiga informacija

pirms un péc testésanas par:

- BHD sindroma kliniskajam izpausmém un
dabisko gaitu

- uzraudzibu, piesardzibu un turpmako
noverosanu

- specifisku komplikaciju arstésanu

- genétiskas konsultéSanas procesu

- genétisko testu rezultatu sekam individuala
[iment un gimenes locekliem

- juridiskajiem, socialajiem, apdrosinasanas un
finansu aspektiem

- emocionalo atbalstu, tostarp lidzcilvéku
atbalstu: www.genturis.eu,
section patient-area.

Kaskades testesana (asinsradinieku testésana) Sakotnéjais novértéjums un Bridinajumi

Kaskades testésana ir process, kura tiek nodrosinata genétiska konsultacija un uzraudziba Pacientiem jasniedz

genétiska testésana attiecigajiem gimenes locekliem, kuriem pastav risks Diagnozes noteik$anas bridi bitu jaapsver informacija par

mantot BHD sindromu. Pamatojoties uz gimenes vésturi, kliniskais genétikis formals dermatologisks novért&jums. iespéjamiem riskiem, kas

noteiks, kuriem gimenes locekliem genétiska testésana bltu piemérota. saistiti ar noteiktam

Kliniskais genétikis sniegs noradijumus, ka attiecigie gimenes locekli var sanemt Sakotnéjo plaudu izmeklé$anu ar augstas iedarbibam (pieméram,

genétisko konsultaciju. So gimenes loceklu testéSana un turpmaka izékirtspéjas datortomografiju (HRCT) var iespéjamo saistibu starp

uzraudziba ar atbilstosiem kliniskiem pasakumiem, ja nepieciesams, var apsvért péc 20 gadu vecuma. pneimotoraksu un

glabt dzivibas un uzlabot dzives kvalitati. straujam atmosféras
Nieru véZa uzraudziba ar magnétiskas spiediena izmainam,

BHD sindroms tiek mantots autosomali dominéjosa veida: Personai ar BHD rezonanses izmekl&umu (MRI) un intravenozo pieméram, nirSanu vai

sindromu ir 50% iespé&ja nodot So stavokli savam bérnam. kontrastvielu, ja iespéjams (vai ar lidojumiem ar lidmasinu).
ultrasonografiju, ja MRI nav iespéjams), jasak no

Nepilngadigie principa nav pieméroti kaskades testésanai, jo BHD sindroms reti 20 gadu vecuma un jaturpina visu mizu ik péc Pacientiem jazina

izpauZzas bérniba, un uzraudziba nav ieteicama pirms 20 gadu vecuma. 1-2 gadiem. Ja tiek konstatéta jauna neliela pneimotoraksa simptomi:

Testésana tiek atlikta lidz bridim, kad nepilngadigais ir pietiekami vecs, lai pats veidojuma paradisanas, bitu jaapsver biezaka sapes kratis un elpas

varétu pienemt informétu lemumu. izmeklésana, lai noteiktu augsanas atrumu. trakums.

Geneétisko testu veikSana un rezultatu pazinosana

Visparigu informaciju par genétiskajiem testiem var atrast 3eit:

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

Veicot genétisko testésanu, batu jaapsver vismaz FLCN géna parbaude. Sis géns biezi tiek ieklauts
plasakos panelos, kas tiek izmantoti parmantotu nieru vézu diagnosticésanai.

Testésanas rezultatu pazinosana japapildina ar genétisko konsultaciju.

Lai diagnosticétu BHD sindromu, individam jabut slimibu izraisoSam FLCN géna variantam.
Alternativi, ja genétiskaja testa netiek konstatétas izmainas, diagnozi var noteikt, pamatojoties uz
kliniskiem kriterijiem (viens galvenais kritérijs vai divi mazak nozimigi kritériji, skatit vadlinijas).
Jaunakie BHD sindroma diagnostikas kritériji pieejami ERN GENTURIS timek|a vietné

(www.genturis.eu, sadala BHD syndrome guideline).

Personalizéta terapija
Personalizéta terapija BHD sindroma gadijuma vienmér ir saistita ar
[émumu par kirurgisku iejaukSanos vai novérosanu (uzraudzibu).

Nieru audzéju kirurgiska iznemsana parasti tiek apsvérta, nemot véra to
lielumu un atrasanas vietu. Kopuma arstésanas protokoliem jaatbilst
standarta onkologiskajai praksei.

Adas bojajumu nonemsana ar standarta metodém butu jaapsver, un tas
var prasit nosttijumu pie dermatologa. Adas bojajumu nonemsana batu
jaapsver, ja pacients uzskata, ka tas ietekmé dzives kvalitati, tacu
jabridina, ka bojajumi var atkartoties.

Pacienti janomierina, ka BHD sindroms ilgtermina neietekmé plausu
funkciju. Plausu funkcija tiek traucéta tikai islaicigi akuta plausu kolapsa
(pneimotoraksa) epizodes laika.

Atbalsts no lidzcilvékiem un emocionalais atbalsts
Pacienti un vinu gimenes locekli var atkartoti meklét lidzcilvéku atbalstu un emocionalo atbalstu dazados dzives posmos, pieméram: diagnosticejot jaunu vézi, planojot gimeni, pienemot |Emumu par nieru operaciju.

Lidzcilvéku un emocionalais atbalsts var bat nepieciesams sados jautajumos:

- ka tikt gala ar stresu, kas saistits ar novélotu diagnozi? - ka izturét ilgstosu véza terapiju?

- ka tikt gala ar trauksmi par netestétu bérnu stavokli vai vainas sajltu, ja bérni ir diagnosticétas izmainas

- ka pienemt savu kermena izskatu, ja ir adas bojajumi?

- ka pienemt lemumu par genétisko testésanu?
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Gimenes planosana
BHD sindroms ir iedzimta slimiba.
Daziem cilvékiem tas var ietekmét
gimenes planosanas [émumus. Ja
tas ir aktuali, reproduktiva
konsultacija batu janodrosina jau
agrina pacienta aprupes posma.

Atkariba no valsts var but
pieejamas iespéjas veikt
pirmsdzemdibu testésanu un
genétisko testésanu pirms embrija
implantacijas. Finansialie resursi
reproduktivajam iespéjam valsts
veselibas apripes sistéma, ka ari
juridiskais reguléjums atskiras
katra valsti.

- ka informét gimenes loceklus par vinu genétisko risku?

- ka sadzivot ar véZza risku un citam kliniskam izpausmém?

- ka tikt gala ar socialajam sekam, pieméram, gratibam sanemt hipotekaro kreditu vai ierobezojumiem noteiktas profesijas (pieméram, lidmasinas pilota amata) vai briva laika aktivitatés (pieméram, nirsana)?

Pacientu organizacijas ir atrodamas vietné: https:/://www.genturis.eu/l=eng/patient-area/patient-associations.html
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