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Ulevaade
Birt-Hogg-Dubé (BHD) siindroom on haruldane geneetiline haigus, millele on iseloomulik

nahapaapulite teke. Nahapaapulid esinevad 85% patsientidest. Need on healoomulised
karvafolliikuli kasvajad, mida kutsutakse fibrofollikuloomideks. BHD siindroom tdstab riski
healoomuliste tststide tekkeks kopsus, suurenenud on risk pneumotooraksi (6hkrind, dhk
satub kopsukelmeddnde) tekkeks. Suurenenud on risk neerukasvajate tekkeks. Simptomid on
indiviiditi varieeruvad.

Tekkepohjused

BHD slindroomi alavorm 1 tekib heterosligootsest muutusest FLCN (17p11.2) geenis. FLCN
geen annab juhised proteiini follikuliin tootmiseks. Proteiini tapne funktsioon on teadmata.
FLCN on tuumor-supressor geen. Tuumor-supressorid aitavad kontrollida rakkude kasvamist
ja jagunemist. Follikuliin asub paljudes kudedes, sealhulgas ajus, siidames, platsentas,
testistes, nahas, kopsudes, neerudes. On pakutud erinevaid funktsioone, mida follikuliin vGiks
taita. Follikuliin vdib olla oluline endotsiitoosis voi fagotsiitoosis. Proteiinil vGib olla ka oluline
roll rakkude struktuuri tagamisel ja rakkudevahelises interaktsioonis. Arvatakse, et kopsus on
follikuliinil roll kopsukoe parandamises ja taastamises.

BHD siindroomi alavorm 2 tekib heterosligootsest muutusest PRDM10 (11q24.3) geenis.
Ainult Gks perekond selle geeni muutusega on raporteeritud.

Kliiniline pilt
Kliiniline pilt varieerub indiviiditi. Tabelis 1 on vélja toodud levinumad siimptomid.

Tabel 1. Birt-Hogg-Dubé siindroomi peamised stiimptomid

Naha kasvajad/paapulid >80% Healoomulised nahakasvajad.

Kopsuemfiiseem >80% Kopsu  6huruumi  suurenemine,  mida
pbhjustab  kopsualveoolide  vaheseinte
hévimine.

Kopsutsiistid >80% Véivad péhjustada pneumotooraksi teket.

Mitmete lipoomide esinemine 30-80% Rasvkoe healoomulised kasvajad.

Reetina pigmentatsiooni isedrasused 30-
80%

Neerurakuline kartsinoom 5-30% Keskmine vanus diagnoosimisel on 50.



Pneumotooraks 5-30% Ohkrind, 6hk satub kopsukelmedénde. Viib
kokkuvajunud kopsuni. Enamasti esineb 20-
40 eluaasta vahel.

Medullaarne kilpnaarmevahk 5-30%

Korvalkilpnaarme adenoom 5-30% Healoomuline.

Autosoomne dominantne
Parandumine parandumisviis

Haigus parandub autosoom-dominantselt, jarglastel on

Terve vanem Haige vanem
50% tdendosus parida haigusseoseline muutus (joonis ,
1). Esineb ka de novo muutusi ehk vanematel ei esine 1. 1
haigust, kuid patsient voib haigust edasi parandada _'ﬁ,
oma jarglastele. my ?.
Jalgimine ja ravi

Diagnoositakse kliinilise labivaatluse ja geenitestiga. /l

Geneetilist testimist haaratud perekonnas soovitatakse

alustada 21. eluaastast. \

BHD siindroomi korral peaks tegema 1] : ,
m n ulm

kompuutertomograafia (KT) kopsudest, et tuvastada <&

kopsutsliste ja valistada pneumotooraks. BHD . _
Terve laps Haige laps  Haige laps Terve laps

sindroomiga patsientidel on eluaegne risk saada | Terve

neerukasvaja ehk alates 20. eluaastast peaks iga 1-2 B Haige
aasta tagant kdima k&hu/vaagna MRT-s. Alates 40.

e . Joonis 1. Autosoomne dominantne
eluaastast vGiks kaaluda iga 3 aasta tagant kdia psrandumisviis. Modifitseeritud. Wikimedia
kolonoskoopias ja iga aasta kilpnddrme ja Commons, 2023

korvasiiljenaarme ultraheliuuringus.

Ravi on individuaalne. Kasutatakse laserteraapiat haigusest haaratud nahal. Pneumotooraksi
korral voib vajadus olla operatsiooniks. Neerude neoplaasia korral on vaja kolded eemaldada.

Prognoos
Prognoos soltub vanusest diagnoosimisel (kasvajate ennetusest) ja neerude haaratusest. Tihti

esinevad pneumotooraksid vdivad alandada patsientide elukvaliteeti.
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