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INTRODUKSJON

Personer med Birt-Hogg-Dubé (BHD) syndrom kan utvikle lungecyster, punktert lunge,
hudforandringer i ansiktet og/eller nyresvulster (nyreknuter). Sa langt har det ikke vaert noen
universell enighet om hvordan BHD-syndrom skal handteres, og dermed kan klinisk behandling for
personer med BHD-syndrom variere mellom ulike behandlingssteder. En retningslinjer kan hjelpe
personer som har, eller har mistanke om BHD-syndrom med 3 fa riktig helsetilbud.

MAL

BHD syndrom-retningslinjen er laget for & hjelpe helsepersonell med a gi de mest oppdaterte
anbefalingene for diagnostisering, veiledning og oppfglging av personer med BHD-syndrom. Denne
retningslinjen er utarbeidet pa bakgrunn av tilgjengelige vitenskapelige artikler, konsensus blant

eksperter som jobber med BHD-syndromet og innspill fra personer med BHD-syndrom.
Retningslinjen vil bli oppdatert etter hvert som vi vinner ny kunnskap om BHD-syndromet.

HENSIKT

Hensikten med retningslinjen er a gi optimal utredning, veiledning og oppfelging av personer med
BHD-syndrom.

SAMMENDRAG AV RETNINGSLINJER

Diagnosen BHD-syndrom bgr vurderes i tilfelle av:

e en pneumothorax (punktert lunge) uten klar arsak

e flere cyster i lungene uten kjent arsak

e flere svulster (knuter) i en eller begge nyrene

o nyrekreft fgr fylte 50 ar eller flere tilfeller av nyrekreft i familien

e hudforandringer i ansiktet eller overkroppen diagnostisert som
fibrofollikulomer/trichodiscomas

e enhver kombinasjon av symptomene over - hos samme person eller hos
familiemedlemmer

Genetisk utredning for BHD-syndrom bgr tilbys i tilfelle ved:

e gjentatte pneumothorax (punktert lunge) uten klar arsak

e en familiehistorie med punkterte lunger uten klar arsak

e flere lungecyster uten kjent arsak

o flere svulsterien eller begge nyrene

e tidlig debut eller en familiehistorie med nyrekreft

e hudforandringer hvor minst en er bekreftet som fibrofolliculoma/trichodiscomas ved
hudbiopsitesting.

e enhver kombinasjon av symptomene over - hos samme person eller hos
familiemedlemmer

Oppfelging av personer med BHD-syndrom og FLCN-mutasjonsbaerere bgr omfatte:

e regelmessig screening for nyresvulster
o fra 20 ar og livslang
o hvert1-2ar
o helst ved MR med kontrast eller med ultralyd
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Nyre Alle med BHD-syndrom er i faresonen for nyresvulster som, hvis de ikke
oppdages og behandles, kan utvikle seg til kreft. Alle skal ha tilbud om
nyrescreening.

Screening for nyrekreft bgr:
e begynne ved 20 ar
e vere livslang
e gjores hvert 1. til 2. ar ved bruk av MR fortrinnsvis med kontrast.
Ultralyd kan brukes dersom MR ikke er tilgjengelig eller
hensiktsmessig

Kirurgi bgr vanligvis gjgres nar den stgrste nyresvulsten er 3 cm.
Nefronbesparende kirurgi bgr ideelt sett utfgres nar det er mulig. Da fjernes
kun svulsten og en liten del av den normale omkringliggende nyrevevet.
Andre behandlinger kan vurderes der det er hensiktsmessig.

Lunge Flyreiser med kommersielle flyselskaper er generelt trygge for personer med
BHD-syndrom. For aktiviteter som kan utgjgre en risiko for pneumothorax
(punktert lunge) bgr ekspertrad sgkes. Disse inkluderer a jobbe som pilot, fly
i trykklgse fly eller dykking.

Kirurgiske behandlinger bgr vurderes for behandling av tilbakevendende
pneumothorax (punktert lunge).

Hud En hudundersgkelse hos hudlege, bgr vurderes for personer som nylig er
diagnostisert med BHD-syndrom.

For noen pasienter pavirker fibrofollikulomer/trichodiscomer livskvaliteten.
En pasient som gnsker behandling bgr tilbydes henvisning til hudlege.

Andre kreftformer | Forelgpig er det ingen sterke holdepunkt for at BHD-syndrom forarsaker
andre kreftformer.

PSYKOLOGISKE BEHOV

Det er viktig @ vurdere hvordan BHD-syndrom virker bade pa mentalt- og sosialt velveere. Forsinket
diagnose, usikkerhet om fremtidige helseproblemer og/eller frykt for a fa kreft kan forarsake angst
eller depresjon. A leve med en langvarig helsetilstand kan ogsd ha noen sosiale utfordringer. Det kan
ogsa bidra til gkonomiske bekymringer. Hudforandringene kan videre fa betydning for selvbildet. BHD-
syndrom kan ogsa pavirke familieforhold. Nar en planlegger a fa barn kan en noen ganger fa
skyldfglelse og bekymringer for a gi genfeilen videre.

A imgtekomme de psykologiske behovene til pasienter og familier med BHD-syndrom, bgr utgjgre et
sentralt element i utredningen og veiledningen av disse pasientene. Leger bgr sp@rre pasientene om
hvordan de har det ved hver klinisk kontakt og vaere oppmerksomme pa tegn knyttet til redusert
livskvalitet, angst og depresjon. Pasienter bgr henvises til profesjonell oppfglging ved behov. Peer-to-
peer-stptte (likemannsstgtte) via for eksempel pasientforeninger kan ogsa spille en viktig rolle.
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