VHL (von Hippel-Lindau) szindromaval él6k gondozasi fiizete

A VHL szindréma egy nagyon ritka (1/100 000) 6rokletes genetikai rendellenesség, aminek a betegségként
torténd megjelenése (manifesztaldodasa) barmelyik életkorban (5 és 65 év kozott) bekdvetkezhet. A betegség
jellemzdje a véredények abnormalis burjanzdsa kilonb6z6 szervekben, pl. szem, kisagy, gerinc, mellékvese
(pheochromocytoma), vese. Altaldban sebészi beavatkozast igényel, ami, ha megfelel idében és kell§
szaktudassal torténik, akkor azt kbvetGen az érintett tinetmentes normalis életet folytathat.

Magyar VHL Tarsasag

www.vhl.hu

Koszonetnyilvanitas: a flizet az NCA-ORSZ-11-0149 palyazat tamogatasaval késziilt.
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Az USA-ban miikodé VHL Tdarsasag altal javasolt protokoll a VHL szindromaval érintettek gondozasara.
A kontroll vizsgalatokat személyre szabottan a kezel6 orvos hatarozza meg.

- A szlilész tajékoztatdsa a csaldad VHL érintettségérdl

Fogamzdastol

o - A gyerekgydgyasz tdjékoztatasa a csalad VHL érintettségérdl.
Sziiletéstdl - A gyerekgyodgyasz végezze el a kovetkezd neuroldgiai vizsgalatokat: nystagmus, strabismus, fehér pupilla és olyan jelek,

amelyek értelmezhet6k egy retina specialista szdmara. Rutin Ujszll6tt kori hallasvizsgalat.

) Evente:
1 eves - Szem/retina vizsgélat indirekt ophthalmoscoppal a retinalis megbetegedésekben — kiiléndsen a VHL mutaciét hordozd
korban gyermekek esetében - jartas szakember &ltal.

Evente:

- Fizikai és neurologiai vizsgalat, kiilonds figyelemmel a vérnyomasra fekve és allva, neurolégiai zavarok, mystagmus,
strabismus, fehér pupilla és olyan jelek, amelyek értelmezhet6k egy retina specialista szdmara.

2-10 éves kor | - Szem/retina vizsgalat indirekt ophthalmoscoppal, kitagitottt pupillak mellett.
kozott - Mellékvese (pheochromocytoma?) 24 dras vizelet vagy vérvizsgalat metanephrinre és normetanephrinre.

- 8 éves kortdl, ha sziikséges korabban hasi ultrahang vizsgalat. Hasi MRI vagy MIGB, csak, ha biokémiai eltérés van.

- 2-3 évente: Teljes hallasvizsgélat

Félévente:
- Szem/retina vizsgalat indirekt ophthalmoscoppal, kitagitottt pupillak mellett.

Evente:

- Fizikai és neuroldgiai vizsgalat, kiilonos figyelemmel a vérnyomadsra fekve és dllva, neuroldgiai zavarok, nystagmus,
strabismus, fehér pupilla és olyan jelek, amelyek értelmezheték egy retina specialista szdmara

11-19 éves - Mellékvese 24 6ras vizelet vagy vérvizsgdlat metanephrinre és normetanephrinre. Hasi MRI vagy MIGB, csak, ha

kor kézott biokémiai eltérés van (kivéve terhességet).

- Hasi ultrahang vizsgalat.

Kétévente:

- Koponya és gerinc MRI gadolinium kontraszttal (terhesség alatt nem).
- Hasi CT kontraszttal és a nélkiil: vese, mellékvese és hasnyalmirigy

- Hallasvizsgalat.

20 évestdl - A protokoll u.az mint 11-19 éves kor kdzott, kivéve, hogy a szemvizsgalat mar csak évente ajanlott.
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Kontroll — 24 éras vizelet, v. vérvizsgalat (metanephrin, normetanephrin)

(hasi CT v. MRI kontraszttal és a nélkiil)
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Kontroll — hasi CT v. MRI kontraszttal és a nélkiil (vese, mellékvese, hasnyalmirigy)
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