Birt-Hogg-Dubés
syndrom

Birt-Hogg-Dubés syndrom &r ett érfiligt syndrom
som kdnnetecknas av hudféréndringar, lungcystor
som kan leda till lungkollaps, samt en férhéjd risk
for njurcancer. Symtomen varierar i omfattning och
svarighetsgrad. Syndromet uppkommer vanligen i
vuxen éalder.

Det finns inga sidkra uppgifter om hur ménga som har Birt-
Hogg-Dubés syndrom i Sverige.

Symtom

Godartade hudtumdrer i form av smé upphdéjda, vitaktiga
knolar (fibrofollikulom) &r vanligen det forsta tecknet pa
Birt-Hogg-Dubés syndrom. De brukar uppkomma mellan
20 och 40 ars alder. Aven andra hudforandringar forekom-
mer vid syndromet. Hudforéndringarna 6kar i antal och ut-
bredning med aldern. En del personer med syndromet fér
dock inga hudsymtom.

Majoriteten av alla med syndromet har vitskefyllda blasor
(cystor) i lungorna. Aven lungkollaps (pneumothorax) ir
vanligt och uppkommer oftast for forsta gangen i 20-
till 40-arséldern. Lungkollaps innebér att lungan faller ihop
eftersom det kommer in luft i lungsidcken. Det &r vanligt med
aterkommande lungkollapser.

En del personer far cystor i njurarna, men dessa ger oftast
inga symtom. Mellan 20 och 35 procent av alla med syn-
dromet fér njurcancer. Tumoérerna diagnostiseras vanligen
i femtioérsaldern eller senare.

Tumorer i andra organ och védvnader har rapporterats hos
personer med Birt-Hogg-Dubés syndrom, men det ar dnnu
inte kdnt om uppkomsten av dessa ar kopplade till
syndromet.

Orsak

Birt-Hogg-Dubés syndrom orsakas av en fordndring i en gen
som har betydelse for flera viktiga funktioner i cellerna.
Genforandringen kan medfora bristande kontroll av celltill-
véxt och celldelning, vilket kan ge upphov till tumorer.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Birt-Hogg-Dubés syn-
drom. Behandlingen inriktas pé att férebygga medicinska
komplikationer.

Personer med syndromet kan behdva kontakt med en hud-
lakare, lunglékare, urolog och cancerspecialist.

De karaktidristiska hudfordndringarna ar godartade och kréa-
ver ingen behandling. Om de upplevs som kosmetiskt stor-
ande kan de behandlas med laser.

Lungcystor som inte ger symtom kréver vanligen inte be-
handling, medan lungkollaps krdver omhéndertagande pa
sjukhus. Vid dterkommande lungkollapser kan en fore-
byggande operation goras.

Njurarna undersoks med 3 ars mellanrum fran 20 ars alder,
1 syfte att upptécka eventuell njurcancer i ett tidigt skede.
Behandlingen av njurtumérer skiljer sig ét, bland annat bero-
ende pa typen av tumor. Lakemedel, stralbehandling och
operation dr olika behandlingsalternativ.

Rokning utgdr en riskfaktor for lungkollaps och njurcancer.
Personer med 6kad risk for lungkollaps bor ocksé undvika
dykning. Aven flygresor kan &ka risken. Vid graviditet ir
risken for lungkollaps forhdjd.

Personer med Birt-Hogg-Dubés syndrom och deras nirsté-
ende kan behova psykologiskt och socialt stod.

Resurser

Kunskap om Birt-Hogg-Dubés syndrom och resurser for dia-

gnostik finns pé genetiska enheter vid universitetssjukhusen.
Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for sill-

synta diagnoser (CSD). De kan ge végledning och infor-

mation om séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ar en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hilsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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