BETEGTAJEKOZTATO

a von Hippel-Lindau betegségrol

Mi a von Hippel -Lindau betegség?

A von Hippel-Lindau (VHL) betegség egy ritkan el6forduld oOrokletes rendellenesség,
amelyet egy hibas gén okoz. A hibas gén még nem jelent betegséget, csak a megbetegedés
kockézatat hordozza magéban. A betegséget az utdn a két orvos utan nevezték el, akik azt
felfedezték. A VHL betegségnek sulyos kovetkezményei lehetnek, ha viszont idoben felismerik,
akkor altalaban sikeresen kezelhetd.

Milyen kovetkezményekkel jarhat a VHL betegség?

A VHL betegség kiilonb6z6 szerveket érintheti, leggyakrabban a szemben, a kisagyban, a
vesében, a gerincben, a mellékvesében, a hasnyalmirigyben és a vérképzd szervekben jelentkezhet.

A szemben, a retindn a véredények megndvekedése (érdaganat) kovetkezik be és ez latasi
zavart okoz, amelynek, ha nem veszik észre iddben, és nem kezelik, sulyos kovetkezményei (akar
vaksag is) lehetnek.

Cisztak ¢és joindulatu érdaganatok (haemangioblastoma) a kisagyban, az agyban vagy a
gerincben is keletkezhetnek, amelyek tartos fejfajast, szemfenéki vérzést, hanyast,
végtaggyengeséget és jarasbizonytalansagot okozhatnak. Ezeket a cisztdkat CT vagy MR
vizsgalat soran lehet megtalalni.

Gyakoriak a vese cisztak, amelyek nem okoznak tiinetet. Néhany beteg esetében vesedaganat
is kifejlédhet, amelyet, ha idoben eltavolitanak nem jelent problémat.

Bizonyos esetekben a mellékvesén képzddik joindulata daganat (pheochromocytoma), amely
adrenalin termelése révén a nap bizonyos szakaszaiban kiugréoan magas vérnyomast okoz, ami
szélsOséges esetekben latasi zavarokat és megmagyarazhatatlan rosszullétet, hanyingert idéz el6.

A betegséget gyakran a vorosvértestek szamanak emelkedése jelzi.

A VHL betegség megnyilvanulasai nagyon eltéréek lehetnek még egy csaladon belill is, az
egyik csaladtagnak pl. szemproblémat, a masik csaladtagnak veseproblémat okoz ugyanaz a hibas
gén. Tovabba, mig az egyik csalddtagoknal mar fiatalon jelentkezik komplikacid, addig a masiknal
csak egy sokkal késdbbi életkorban.

Milyen életkorban léphet fel a VHL-betegség ?

Az életkor nagyon valtozo lehet, hiszen a hibas gén jelenléte csak a betegség kialakuldsanak
a lehetdségét hordozza magaban. Gyermekkorban ritkdn jelentkezik, gyakrabban fordul el6 a
kamaszkor vége felé, vagy a huszas életévekben, de a legtobb génhordozd csak 40 év folott
betegszik meg, sot lehet, hogy 60 éves koraig is tliinetmentes marad.

Milyen kezelés lehetséges?

A VHL-betegséget annal konnyebb kezelni, minél hamarabb felismerik. A szemben levd
angioma lézerrel kezelhetd. Az agyban vagy a gerincben levd daganatot miitétileg tavolitjak el, ha
tiinetet okoz. A vesecisztadk nem igényelnek kezelést, de ha daganat van a vesén, akkor hasonléan
mint a pheochromocytomat miitéttel kell eltavolitani.



Hogyan oroklodik a VHL-betgség?

A betegséget egyetlen hibas gén okozza. A gének parban fordulnak el6 a sejtben és minthogy
egy-egy oroklodik a sziiloktol, ezért a hibas gént hordozd egyénnek egy beteg és egy egészséges
VHL génje van. Igy a gyermekei vagy az egészséges, vagy a hibas gént 6roklik, tehat a betegség
oroklédésének 50%-os esélye van. Ez az 50% természetesen csak atlagot jelent, el6fordulhat, hogy
egy csaladon beliil mindegyik gyermek 6rokli a hibas gént, de az is lehet, hogy egyik sem. Ha valaki
nem 6rokolte a hibas gént, akkor az 6 csaladjaban késObb sem fog el6fordulni ez a betegség.

Milyen vizsgalatokat célszerii elvégezni?

Ellenorzo vizsgalatok:

A rendszeres vizsgalatok azért sziikségesek, mert a megbetegedés korai felismerése
sikeresebbé teszi a kezelést.

Azt a beteget, akinél mar megallapitottak a VHL-szindromat évente alavetik
szemvizsgalatnak, vizeletvizsgalatnak (catecholaminok) és par évenként hasi és gadolinium
kontrasztanyag alkalmazasaval agyi MRI vizsgalatnak.

Azt a személyt, akinek a sziil6jénél allapitottak meg VHL-érintettséget szintén rendszeresen
feliil kell vizsgalni 60 éves korig. Szemvizsgalat mar 5 éves kor folott, vizeletvizsgalat 10, agy 15
(habar agymiitétre csak panasz esetén kertil sor), vese 20 év folott ajanlott.

Természetesen VHL-gént hordozonak barmely tiinet fellépése esetén azonnal jelentkeznie kell
a kezel6 orvosnal! Egyéb betegség esetén is tajékoztatni kell az orvost a VHL érintettségrol.

Genetikai vizsgalatok

Vilagszerte egyre erdteljesebben folynak a kutatdsok VHL-szindroma természetének jobb
megismerése €s gyogyitasa céljabol. Ezeknek a kutatdsoknak az egyik jelentds eredménye, hogy
tudjuk, hogy melyik gén felelds a betegség kialakuldsdért. Ma mar Magyarorszagon is végeznek
genetikai vizsgalatot (Debreceni Orvostudomanyi Egyetem, Semmelweis Egyetem).

A VHL betegség tudomanyos kutatdsdnak sikerét, a felismerd és gyogyitd munka
hatékonysdgéit és az On egészségét nagymértékben szolgalja, ha minél tobb adat és ismeret 4ll a
tudosok rendelkezésére. Ezért kérlink minden érintettet, hogy a sajat és betegtarsai érdekében
segitse az adatgyiijtést és toltse ki a kutatdshoz felhasznalhato kérddivet.

Ha tovabbi kérdései, problémai vannak kérjiik forduljon bizalommal a
Magyar VHL Tarsasaghoz.
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