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DEFINICIA VON HIPPEL-LINDAU
(VHL)
.

0 VHL je autozomalne dominantné ochorenie prejavujuce sa
tvorbou cyst a nadorov v réznych castiach a strukturach tela

Q VHL patri medzi fakomatozy

O 2 kategoérie VHL - s génom pre feochromocytom
- bez génu pre feochromocytom

Q 20 % pripadov VHL - zmeneny gén je vysledkom novej mutacie
pri tvorbe reprodukénych buniek (vajicka alebo
spermie) alebo v skorom Stadiu vyvoja plodu
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GENETICKY ZAKLAD VHL
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Gendém €Eloveka - 23 parov chromozomov (20 - 25000 génov)

QO Treti chromozom - cca 1600 génov

Gén supresor (VHL gén) - spojeny s VHL chorobou

0 Lokalizacia na kratkom ramienku 3 chromozomu

O Neposkodeny VHL gén brani vzniku onkologickych ochoreni
0 Chybanie, poSkodenie, alebo mutacia - tvorba nadorov a cyst
0O lzolovanie patologického génu v roku 1993
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GENETICKY ZAKLAD VHL
O

Autosomal dominant
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POHLAD DO HISTORIE

Na objaveni VHL choroby sa zasluzili
O Eugen von Hippel (1895)

0 Arvid Lindau (1926)

Moderné dejiny diagnostiky a lie€by VHL tvori rozvoj

O zobrazovacich technik |
O molekularnej genetiky

O neurochirurgie

O dialyzaCnej lieCby

Sledovanie ochorenia v nasom regione
O Prim. MUDr. MaSek (od r.1985)

O Prim. MUDr.Smatanova (od r. 1993)

Q Prim. MUDr. Cisarik, prim. MUDr. Balaz




EPIDEMIOLOGICKY VYSKYT VHL
S

Prevalencia: 1z 35000 pérodov za rok (USA)
1 - 9/100000 (uvadza Maher/2009)
9,9/100000 obyvatelov regionu Puchov, llava
O Nezavislost na pohlavi
0 Vek stanovenia diagnozy: od 0 — 60 (az70) rokov
O Rovnaké postihnutie vSetkych ras, etnickych skupin
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KEDY MA LEKAR PODOZRENIE
NA OCHORENIE?
O

Pacient bez pozitivnej rodinnej anamnézy
0 Zhorsenie az strata zraku, hemangioblastom na sietnici
O Neurologické tumory v mladom veku

0 Sonograficky nalez na oblickach (spojenie tumorov a cyst,
obojstranny nalez !)

O Feochromocytom v mladom veku
Pacient s pozitivhou rodinnou anamnézou

QO Vzdy, ak ochorenie nebolo vyluCené genetickym vysetrenim
a pacient ma prejavy VHL



DIAGNOSTIKA VHL

Ddésledna rodinna anamnéza
Neurologickeé a oCné vysetrenie
SONO brucha
Laboratérne vySetrenia: - FW, KO (anémia, polycystémia)
- nadorové markery
- vySetrenia pri feochromocytome

Laboratorne prejavy byvaju zjavné az po rozvinuti sekundarnych
prejavov ochorenia vyplyvajucich z organového zlyhania.

CT, MR
Genetické vySetrenie
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INTERDISCIPLINARNA

SPOLUPRACA
o0

Celozivotné sledovanie pacienta a jeho lieCba timom lekarov
- onkogenetik
- neuroldg, neurochirurg
- nefroldg
- urolog a gynekolog
- oftalmolog
- endokrinoldg
- radiolog
- pediater
- psycholog...



KLINICKY OBRAZ VHL

Cerebellar
Retinal hemangioblastoma

angiomata

Endolymphatic Spinal cc_>rd
sac tumors hemangioblastoma
pumonary Klinické prejavy zavisia od:
emangiomas
O Lokalizacie nalezu - postihnutia
hgrirangiomas Pheochromocytoma Orgénov (pre raStan Ie’ utlak’
. Renal hemangioblastoma néS|edné Zlyhévar“e)

Multiple Renal cell carcinoma

ancreatic cysts Multipl | cysts I I n7/i
pancreatic cy R fEndlisis O Onkologickej aktivity
hemangioblastoma , , y
(maligne/benigne lézie)
; ; 7\

Bilateral papdlary Bilateral papillary

cystadg nama of cystadenomas of

helepidicyris O the broad ligament

Epididymal cysts I




ORGANOVE POSTIHNUTIE
PRI VHL \

Sietnica oka

Hemangioblastom (HBL) - zhluk privodnych aj odvodnych
dilatovanych ciev
Terapia: Parcialny zasah - fotokoagulacia, kryokoagulacia
Radikalne rieSenie - enukleacia




ORGANOVE POSTIHNUTIE PRI VHL

Nervovy systéem

a Postihnutie mozgu, mozocka, prediienej N
miechy a miechy

O NajCastejSie HBL

Prejavy:

Q Intarakranialna hypertenzia, poruchy
videnia, stability, chddze...

Terapia:

Q Chirurgicka - mikrochirurgia
- radikalna (totalna extirpacia)
- dekompresivna (odlahCovaci zakrok,

kauterizacia laserom)
0 Radioterapia, gamandz




ORGANOVE POSTIHNUTIE PRI VHL

Pankreas (okolo 50-ky)

a Cysty, adenémy, adenokarcinomy,
neuroendokrinny nador

Terapia: Chirurgicka

Nadoblicky

a Tumory viacpocCetne, hormonalne aktivne
(feochromocytém)
Terapia: Chirurgicka (Co najskor)
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ORGANOVE POSTIHNUTIE PRI VHL
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Pohlavné organy

O Muzské - cysty, adendmy a adenokarcinomy
semennika a nadsemennika

a Zenské - cysty vajeénikov a vajcovodov

Klinicky: hormonalne poruchy a Casta neplodnost

Iné organy
PecCen (cysty, karcinomy, metastazy)
Slezina

Pluca

MocCovy mechur
Koza

Stitna Zlaza (Ca)
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ORGANOVE POSTIHNUTIE
PRI VHL
O

OBLICKY
Cysty (59 - 63%)
Prejavy: bolesti, dyspepsia, polycystémia, 1 TK,
hematuria, pokles Hb, infekcia, dysuria
Renalny karcindm (40%) - hlavna pricCina smrti pri VHL
Prejavy: vo vCasnych stadiach bez priznakov,
neskor bolest, hematuria, subfebrilie, | hmotnosti,
obojstrannost, multifokalnost, metastazovanie
Solidne tumory (24 - 45%) - adendm, adenokarcindm
Wilmsov tumor - Casty vyskyt u deti s VHL

Renalne zlyhanie - strata funkCného tkaniva pri cystach a nadoroch



ORGANOVE POSTIHNUTIE
PRI VHL

OBLICKY

CT obraz Pitevny nalez




LIECBA LEZII OBLICIEK
O

Parcialny chirurgicky zasah (nefron setriaci)
a Odstranenie lézii, zachovanie funkéného tkaniva obliCiek
(dostatoCna uvodna lieCba pri renalnom karcinéme)
Radikalny chirurgicky zasah
QO Totalna nefrektdmia jednej alebo oboch obliCiek
- pri mnohopocetnosti a bilateralnosti benignych lezii
- pri invazivnom karcinédme obliCiek
Transplantac¢na taktika
Q Pacient s VHL zaradenie do TS programu uz o 2 roky
Q Pri beznom tumore az po uplnom vylieCeni po 5 rokoch



PSYCHIKA PACIENTA S VHL

I

Celozivotny
onkologicky pacient
L1 Dozivotny stres

L] Strach

L] Pocity viny

Ll I1zolacia

L1 Rozpad osobnosti
L1 Odmietanie lieCby
Ll Invalidita

U Fyzicky dopad
0 Mentalny dopad
O Psychicky dopad
0 Socialny dopad
U Financny dopad

U Individualny pristup

0 Empatia

O Altruizmus

0 Zmiernenie bolesti

0 Socialne poradenstvo
0 Zmiernenie komplikacii
U Podpora viery a nadeje
O PrediZenie Zivota

O ZlepsSenie kvality Zivota



N
KDE MOZE PACIENT ZISKAT o¥%s
INFORMACIE ? VHL

FAMILY

G ALLIANCE

QO Od lekarov, ktori sa podielaju na diagnostike a lieCbe ochorenia
a Zinternetovych zdrojov a literatury
Q Od medzinarodné zdruzenia rodin VHL
- S0 zdruzenim sa kontaktuje cca 14500 ludi z celého sveta zo 102
Krajin na 6 kontinentoch
- Vydava prirucku o VHL v mnohych jazykoch v tlacenej a;
elektronickej forme




ZAVER | @

O Prognoza VHL zavisi na lokalizacii a type lézii
a Trvalé postihnutie - oslepnutie, hluchota, poskodenie mozgu,
obliCiek (dialyzaCna lieCba)
a Fatalny koniec
- neskora detekcia karcinomov (s metastazami)
- komplikacie mozgovych nadorov
O Genetické vySetrenie €lenov postihnutych rodin
- urci diagnozu
- urci riziko posSkodenia potomstva
- zabrani traumatizacii ¢lenov rodin, ktori ochorenie nezdedili



MANAZMENT STAROSTLIVOSTI
O PACIENTOV A RODINY S VHL

Lekar nefrologickej ambulancie:

0 Prebera starostlivost o pacientov s VHL od detského nefrologa
Diagnostikuje nové ochorenia (primarna diagnostika VHL)
Zaznamenava a skuma rodokmene pacientov, hlada pévodcu
mutacie a pozitivnych pribuznych

Indikuje genetickeé vysetrenia

Vedie skriningovy program (sekundarna diagnostika)
Stanovuje lieCebny, diétny a pohybovy rezim

Pri ubytku funkéného tkaniva indikuje lieCbu CHRI
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MANAZMENT STAROSTLIVOSTI
O PACIENTOV A RODINY S VHL

Sestra nefrologickej ambulancie a dialyzacného strediska:

a
a
Q

(I

Pozna stratégiu sledovania pacientov a rizikovych pribuznych
Predvolava pacientov a pribuznych na nefrologické vySetrenia
Podla skriningového programu objednava odborné vysetrenia
a vykonava odbery

Sumarizuje vysledky a predklada ich lekarovi
Vykonava edukaciu pacienta a rodiny
Podiela sa na priprave pacienta ku zaradeniu do CHDP "




VHL V BIODIAL PUCHOV
O

Sledovanie 4 rodin (bez pribuznosti, s inymi prejavmi ochorenia)
a 3 rodiny z regionu Puchov, jedna z Trnavy (pévodom z BB)

Pravidelné sledovanie klinicky chorych pacientov
O Z clenov 4 sledovanych rodin celkovo 22 klinicky chorych
O V sucasnosti 8 klinicky chorych

Lie€ba na ambulancii a dialyze

O Konzervativna (pri ubytku funkcného tkaniva obliCiek)
0 Dialyzacna (doteraz len u 2 Clenov sledovanych rodin)
O T.C. PDL u pacientky po obojstrannej nefrektomii



KAZUISTIKA DIALYZOVANEJ
PACIENTKY S VHL

FAMILY 2
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KAZUISTIKA DIALYZOVANEJ
PACIENTKY S VHL

1993 -

geneticke vySetrenie

- cysty lavej oblicky

1994 -
1998 -

1999 -

hemangiom sietnice, laserkoagulacia

absces v lavej mozoCkovej hemisfére, septicky stav
(resekcia a evakuacia)

TU pravej nadoblicky (CT brucha)

- cysty pankresu a obliCiek, progresia zmien



KAZUISTIKA DIALYZOVANEJ
PACIENTKY S VHL
e

2002 - zvacsenie pankreasu a obliCiek
- adenomy obliCiek
2003 - HBL mozocCka s pooperacnou atrofiou
- znizenie kognitivnych funkcii na podklade organickych zmien
2007 - extirpacia adenomov obliCiek
- renalny karcinom lavej oblicky - nefrektomia
2008 - svetlobunkovy karcindm pravej oblicky - nefrektomia
- zahajenie dialyzacnej liecby



KAZUISTIKA DIALYZOVANEJ
PACIENTKY S VHL
e

2009 - zakrvacanie cysty pankreasu
- cysty na oboch prsnikoch
2011 - recidiva HBL mozgu s extrakranialnym prerastanim
- rozsiahlejSie pooperacné zmeny lavej hemisféry mozocka
2012 - prebiehaju vysetrenia, pacientka je zatial bez klinickych tazkostl
- priprava pacientky na zaradenie %
do Cakacej listiny na TS obliCky




ZAVER I
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Vyvoj VHL choroby je velmi zavazny a neda sa predpovedat.

Cca 20% pacientov s VHL ochorie z dévodu novej mutacie génu

(s ochorenim treba pocitat  aj pri negativnej rodinnej anamnéze).
HIbsSie vedomosti o ochoreni napomo6zu skorej diagnoze a su
prinosom pre vsetkych zainteresovanych.

Cielom prace bolo na VHL upozornit' aj sestry dialyzaCnych stredisk
a nefrologickych ambulancii.
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