
 

  



 دوب- هاگ- سندرم بیرت

 دوب چیست؟- هاگ- سندرم بیرت

های ریه خیم( متعدد، کیستیک وضعیت ارثی است که با تومورهای پوستی غیرسرطانی )خوش ،(BHD) دوب-هاگ -سندرم بیرت

کلی تا بزرگسالی   طورخیم و سرطان کلیه( همراه است. علائم این سندرم بهو افزایش خطر ضایعات کلیه )کیست، تومورهای خوش 

 .شوندظاهر نمی

در شایع پوستی  تومورهای  بیرت  ترین  می-هاگ-سندرم  نامیده  فیبروفولیکولوما  رنگدوب  تومورهای  اینها  گوشتی  شوند.  یا  پریده 

وستی مرتبط با این سندرم، تریکودیسکوم هستند. محققان به دنبال  شوند. سایر تومورهای پ های مو ایجاد میهستند که در فولیکول

جای اینکه تومورهای متفاوتی باشند، ممکن است مراحل مختلفی از یک  ها بهها و تریکودیسکوم این هستند که آیا فیبروفولیکولوم 

های ریه هستند و با سیگار کشیدن مرتبط  دوب، معمولاً در قاعده-هاگ -های ریه در سندرم بیرتفرآیند واحد باشند یا خیر. کیست

کنند و در حال حاضر اعتقاد بر این است که خطر ابتلا به سرطان  های ریه مشکلی در تنفس ایجاد نمیطورکلی، کیستنیستند. به

شدن ریه، نشت هوا خودی )جمع توانند پاره شوند؛ بنابراین، خطر پنوموتوراکس خودبه ها میحال، کیستدهد. بااینریه را افزایش نمی

- یابد. انواع مختلفی از انواع تومور کلیه )هیستولوژی( در افراد مبتلا به سندرم بیرت ها به داخل حفره قفسه سینه( افزایش میاز ریه 

کروموفوب و انکوسیتوما هستند. در این  ،(HOTs) ترین آنها تومورهای انکوسیتی هیبریدیدوب، دیده شده است که شایع-هاگ 

از یک مکان یافت میسند شوند )که چند کانونی نامیده  رم، تومورها روی هر دو کلیه )به نام دوطرفه( و تومورهایی که در بیش 

 .یابند شود(، معمول است. سرعت رشد این تومورها پایین است، اما اگر درمان نشوند، احتمالاً گسترش میمی

 شود؟ می (BHD) دوب- هاگ-چه چیزی باعث سندرم بیرت

های این سندرم، از یک بیماری ژنتیکی است. این بدان معنی است که خطر سرطان و سایر ویژگی (BHD) دوب-هاگ -ندرم بیرتس

این ژن، پروتئینی به نام فولیکولین ) FLCN یابد. جهش )تغییر( در یک ژن خاص به نامنسلی به نسل دیگر در یک خانواده، انتقال می

باعث همه موارد سندرمکند(،  را ایجاد می یک ژن سرکوبگر تومور  FLCN شود کهشود. در حال حاضر تصور میمی BHD تقریباً 

پروتئین تومور در بدن، ساخت  تومور است. نقش طبیعی یک ژن سرکوبگر  از تشکیل  با محدودکردن رشد سلولی  هایی است که 

 .ادامه دارد BHD کند. تحقیقات برای کسب اطلاعات بیشتر در موردجلوگیری می

 رسد؟دوب چگونه به ارث می- هاگ- سندرم بیرت

دوب، از یک  -هاگ-طور معمول، هر سلول دارای دو نسخه از هر ژن است: یک نسخه از مادر و یک نسخه از پدر. سندرم بیرتبه

برای ایجاد این بیماری کافی  افتد، اما  کند که در آن جهش تنها در یک کپی از ژن اتفاق میالگوی توارث اتوزومال غالب پیروی می

است. ممکن است والدین دارای جهش ژنی، یک نسخه از ژن طبیعی خود یا یک نسخه از ژن دارای جهش را به همراه داشته باشند؛  

ه  درصد احتمال دارد که آن جهش را به ارث ببرد. برادر، خواهر یا والدین فردی ک۵۰بنابراین، کودکی که والدینی دارای جهش دارد،  

درصد احتمال دارد که جهش مشابهی داشته باشد. گاهی اوقات در مبتلایان، مواردی وجود دارد که تغییر  ۵۰دارای جهش است نیز 

 .گویند ژنتیکی، ارثی نبوده و به آن جهش اکتسابی می

https://www.cancer.net/node/31256


از ژن برای ایجاد مورها زمانی ایجاد  دهد که توحال، تحقیقات فعلی نشان میکافی است. بااین BHD وجود جهش در یک نسخه 

نسخه یک ژن خاص( وجود داشته باشد. سپس، با  ) FLCN شوند که یک جهش دوم اکتسابی )جهش سوماتیک( در آلل طبیعیمی

 .شوددهد که منجر به تشکیل تومور میسلول توانایی خود را برای سرکوب رشد تومور از دست می ، FLCN تغییر هر دو نسخه از ژن 

مند  هایی برای افراد علاقهدهد. گزینه مل جهش ژنی هستند، خطر ابتلا به این سندرم سرطان ارثی را افزایش میزمانی که والدین حا

از لانه  یک روش پزشکی است که همراه با لقاح آزمایشگاهی (PGD) گزینیبه داشتن فرزند، وجود دارد. تشخیص ژنتیکی قبل 

(IVF) بردن این بیماری را توسط  ارث دهد تا احتمال بههش ژنتیکی شناخته شده، اجازه میشود. این روش، به افراد دارای جانجام می

اندازه مشخصی رسید، یک سلول  شوند. هنگامی که جنین بهها در آزمایشگاه برداشته و بارور میفرزندانشان، کاهش دهند. تخمک

هایی که جهش ندارند را، انتخاب  توانند، جنینوالدین میگیرد. سپس شود و از نظر وضعیت ارثی، مورد آزمایش قرار میبرداشته می

گزینی، بیش از یک دهه است که مورداستفاده قرار گرفته و اخیراً برای چندین سندرم مستعد  کنند. تشخیص ژنتیکی پیش از لانه

ت که باید قبل از شروع در حال، این یک روش پیچیده با شرایط مالی، فیزیکی و عاطفی اسسرطان ارثی استفاده شده است. بااین

 .نظر گرفته شود. برای اطلاعات بیشتر، با یک متخصص باروری در یک کلینیک باروری، صحبت کنید

 دوب چقدر رایج است؟ - هاگ- سندرم بیرت

حال، تخمین زده شده  دارند مشخص نیست. بااین BHD هایی کهدوب، نادر است. تعداد دقیق افراد و خانواده-هاگ -سندرم بیرت

 .نفر است ۲۰۰۰۰۰در هر  ۱ها، است که تعداد ناقل

 شود؟دوب چگونه تشخیص داده می- هاگ- سندرم بیرت

خصوص شود، بهدوب می-هاگ-هنگامی که فردی دارای تومورهای پوستی )فیبروفولیکولوم( مرتبط باشد، مشکوک به سندرم بیرت

خود یا سرطان کلیه داشته باشند. این سندرم، همچنین در س خودبه اش سابقه کیست ریه، پنوموتوراکاگر آن فرد یا اعضای خانواده

ویژه اگر اعضای خانواده انواع مختلفی از سرطان کلیه یا انواع خاصی از هایی با موارد متعدد سرطان کلیه مشکوک است، بهخانواده

برای افرادی که مشکوک  FLCN ر ژن را داشته باشند. آزمایش ژنتیکی برای جستجوی جهش د BHD سرطان کلیه شناخته شده با

 .هستند، در دسترس است BHD به

 چیست؟  BHD احتمال سرطان مرتبط با

یا   (RCC) های کلیوی کروموفوبکارسینوم سلول  ،HOTs ویژهدوب، با افزایش خطر ابتلا به سرطان کلیه، به-هاگ -سندرم بیرت

طورکلی در صورت همراهی  توانند رخ دهند و بهنشده نیز میبندیپاپیلاری و طبقهانکوسیتوما مرتبط است. تومورهای سلول شفاف، 

 بخش  سرطان تر، خواهند بود. )برای اطلاعات بیشتر در مورد انواع مختلف و انواع سلولی سرطان کلیه، بهانواع تهاجمی  ،BHD با

 .درصد است۳۰تا  ۱۵سایت مراجعه کنید.( خطر تخمینی سرطان کلیه در افراد مبتلا به این سندرم، حدود  وبدر این  کلیه

 دوب چیست؟ - هاگ- های غربالگری برای سندرم بیرتگزینه
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کنند  وجود ندارد. با توجه به خطر ابتلا به سرطان کلیه، برخی از پزشکان پیشنهاد می BHD هیچ دستورالعمل غربالگری خاصی برای

ای دوب یا سابقه خانوادگی این سندرم را دارند، پس از بیست سالگی، تصویربرداری مقطعی دوره-هاگ -که افرادی که سندرم بیرت

ها)به نام  ها(. به دلیل شباهت بافت این تومورهای داخلی و کلیهداشته باشند، )استفاده از امواج صوتی برای ایجاد تصویری از اندام 

بافت طبیعی، ممکن است این تومورها با سونوگرافی قابل تشخیص نباشند، به همین دلیل، اکثر متخصصان اسکن دوره  ایزواکو( با  

)هر   شکم۲ای  کامپیوتری  توموگرافی  اسکن  غربالگری(  برای  شکمتیسی-سال  می (CAT یا CT) اسکن  پیشنهاد   .کنندرا 

و ارزیابی اولیه توسط متخصص پوست )پزشک متخصص در مشکلات پوستی( برای   (MRI) تصویربرداری  رزونانس مغناطیسی

 .ارزیابی پوست و متخصص ریه )پزشک متخصص در مشکلات ریوی( برای ارزیابی هر کیست ریه، نیز پیشنهاد می شود

تغییر کند. مهم   BHD های جدید و اطلاعات بیشتر در موردهای غربالگری، ممکن است در طول زمان با توسعه فناوری ستورالعمل د

 .های غربالگری مناسب، صحبت کنیدهای سلامتی خود در مورد آزمایشاست که با تیم مراقبت

 .بیشتر بدانید ،مواردی  که هنگام  انجام آزمایش ها، رویه ها و اسکن های رایج باید انتظار داشته باشید راجع به

 های سلامتی بپرسیدسؤالاتی که باید از تیم مراقبت

شود، یک نفر را  های سلامتی خود صحبت کنید. پیشنهاد میمراقبتاگر در مورد خطر ابتلا به سرطان کلیه نگران هستید، با تیم  

  ها، همراه خود، بیاورید.برداری به قرار ملاقاتبرای یادداشت

 :های سلامتی خود بپرسیدسؤالات زیر را از تیم مراقبت

 خطر ابتلا به سرطان کلیه در من چقدر است؟  •

 برای کاهش خطر ابتلا به سرطان چه کنم؟ •

 من برای غربالگری سرطان چیست؟  های گزینه  •

دوب را داشته باشند،  -هاگ -کنید که خانواده شما ممکن است سندرم بیرتاگر در مورد سابقه خانوادگی خودنگران هستید و فکر می

 :سؤالات زیر را بپرسید

 ؟ تواند با یک بیماری ژنتیکی مرتبط باشداگر من دچار فروپاشی ریه/پنوموتوراکس شده باشم، آیا می •

 دهد؟آیا سابقه خانوادگی من خطر ابتلا به سرطان کلیه را افزایش می •

 دوب، سازگار است؟ - هاگ-آیا تومورهای پوستی من یا اعضای خانواده من، با تشخیص سندرم بیرت •

یک دیگر به نظر شما باید ارزیابی خطر ابتلا به سرطان را انجام دهم؟ اگر بله، آیا من را به یک مشاور ژنتیک یا متخصص ژنت •

 کنید؟ معرفی می

 در نظر بگیرم؟  آزمایش ژنتیک را •
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 منابع مرتبط 

 ژنتیک سرطان 

 آزمایش ژنتیک 

 هنگام ملاقات با یک مشاور ژنتیک چه انتظاری دارید؟ 

 
 

 جمع آوری سابقه سرطان خانوادگ

اک گذاری نتایج آزمایش ژنتیک با خانواده   به اشتر
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