Protocolo para o diagnostico,
estudo genético e vigilancia de
individuos com sindrome de

Birt-Hogg-Dubé

Esta norma de orientagdo para o diagndstico, vigilancia e tratamento de
individuos com sindrome de Birt-Hogg-Dubé foi elaborada tendo por base
a melhor evidéncia disponivel e o consenso de especialistas nesta drea,
sendo atualizada regularmente para refletir as alteragdes na evidéncia.

A expetativa é que os médicos sigam esta norma, salvo se existir razdo
clinica que motive uma orientagdo distinta para um paciente especifico.
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Protocolo para o diagndstico, estudo genético e vigilancia de individuos com sindrome de Birt-Hogg-Dubé

O diagnéstico de sindrome de BHD deve ser considerado se Forga * Recomendagao
. Pneumotdrax espontaneo primario. Forte la
. Cistos pulmonares multiplos. Forte 1b
. Neoplasia renal bilateral ou multifocal. Forte 1c
. Carcinoma de células renais, abaixo dos 50 anos ou familiar. Forte 1d
. Muiltiplas papulas cutdneas consistentes com fibrofoliculomas/tricodiscomas. Forte 1e
. Qualquer combinagdo das manifesta¢Bes acima referidas num individuo ou na familia. Forte 1f
. Pneumotdrax espontaneo primario, se recorrente ou familiar. Forte 6a
. Multiplos cistos pulmonares na auséncia de causa conhecida. Forte 6b
. Neoplasia renal bilateral ou multifocal. Forte 6¢
. Carcinoma de células renais de inicio precoce (geralmente definido como <45 anos) ou Forte 6d
familiar. 6e
. Muiltiplas papulas cutaneas consistentes com fibrofoliculomas/tricodiscomas e pelo Forte
menos uma confirmada histologicamente. of
. Qualquer combinagdo das manifestagdes acima referidas num individuo ou na familia, Forte
com ou sem histéria familiar conhecida de sindrome de BHD.
Protocolo de vigilancia Exame Idade Intervalo
Carcinoma de células renais Ressonancia magnética renal 20 anos e A cada 1-2 anos Forte 11, 13,13a,13b, 14
para toda a
vida
Fibrofoliculomas / Ponderar referenciagdo para Ao Quando Forte 18
tricodiscomas consulta de Dermatologia diagnostico necessario

* Esta classificagdo baseia-se em artigos publicados e consenso de especialistas: forte — consenso de especialistas E evidéncia consistente,
moderado — consenso de especialistas COM evidéncia inconsistente E/OU novas evidéncias que provavelmente apoiardo a recomendagdo,

fraca — decisdo da maioria de especialistas SEM evidéncia consistente.



