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Prefata

Aceste informatii au fost compilate pentru a ajuta persoanele cu VHL, familiile lor si alte persoane interesate sa inteleaga
VHL. Informatiile prezentate aici sunt destinate ca supliment la discutile cu medicii si cu alti prestatori de servicii
medicale. Acest manual poate inlocui conversatiile personale si sfaturile personale cu privire la ntrebarile privind
tratamentul.

Unul dintre scopurile principale ale acestui manual este de a oferi persoanelor afectate si familiilor lor o mai mare
incredere in viitor. Odata cu detectarea timpurie si tratamentul adecvat, astazi exista mai multe sperante decét oricand
pentru familiile cu sindromul von Hippel-Lindau. Cercetarile recente privind VHL si bolile asociate au condus la metode
mai bune de diagnosticare si tratament. Cunoasterea creste rapid prin schimbul deschis de informatii in intreaga lume
intre familii, profesionistii din domeniul sanatatii si comunitatea de cercetare.

Alianta VHL doreste s& multumeascad medicilor si personalului medical pentru revizuirea de catre experti a acestui
manual:

Dr. Ashok Asthagiri, Universitatea din Virginia (CNS/ELST)

Dr. Ignacio Blanco, Spitalul Germans Trias (Genetica)

Dr. Gennady Bratslavsky, SUNY Upstate (Rinichi)

Dr. Emily Y. Chew, National Eye Institute (Institutul National al Ochilor), Bethesda, Maryland (Retina)
Dr. Wendy Chung, Universitatea Columbia (Genetica)

Dr. Lorenzo Cohen, MD Anderson Cancer Center (Psihosocial)

Dr. Jean-Michael Corréas, Universitatea Paris-Descartes (Rinichi)

Dr. Graeme Eisenhofer, Uniklinikum Dresden (Glande suprarenale)
Dr. Charis Eng, Clinica Cleveland (Genetica)

Dr. Alain Gaudric, Universitatea din Paris (Retina)

Dr. Paul Gidley, MD Anderson Cancer Center (CNS/ELST)

Dr. Rachel Giles, Centrul Medical Universitar din Utrecht (Genetica)
Dr. Sven Glasker, Universitatea din Bruxelles (CNS/ELST)

Dr. Michael Gorin, Universitatea din California, Los Angeles (Retina)
Dr. Raymond Grogan, Universitatea din Chicago (Glande suprarenale)
Dr. Pascal Hammel, Hbpital Beaujon (Pancreas)

Dr. Emily Hershenson, Institutul National de Sanatate (Psihosocial)
Dr. Thai Ho, Clinica Mayo, Scottsdale (Oncologie)

Dr. Othon lliopoulos, Spitalul General Massachusetts (Oncologie)

Dr. Eric Jonasch, MD Anderson Cancer Center (Oncologie)

Dr. Eric Kauffman, Institutul de Cancer Roswell Park (Rinichi)

Dr. Electron Kebebew, Institutul National al Cancerului (Pancreas)

Dr. Jacques Lenders, Centrul Medical Nijmegen (Adrenal)

Dr. Steven Libutti, Centrul Medical Einstein-Montefiore (Pancreas)

Dr. W. Marston Linehan, Institutul National al Cancerului (Rinichi)

Dr. Russell Lonser, Universitatea de Stat din Ohio (CNS/ELST)

Dr. Rimas Lukas, Universitatea din Chicago (CNS/ELST)

Dr. Eamonn Mabher, Universitatea din Cambridge (Genetica)

Dr. Surena Matin, MD Anderson Cancer Center (Rinichi)

Dr. lan McCutcheon, MD Anderson Cancer Center (CNS/ELST)

Sarah Nielsen, MS, CGC, Universitatea din Chicago (Genetica)

Dr. Karel Pacak, Institutele Nationale de Sanatate (Glande suprarenale)
Dr. Nancy Perrier, MD Anderson Cancer Center (Adrenal)

Dr. Susan Peterson, MD Anderson Cancer Center (Psihosocial)

Dr. Kimryn Rathmell, Universitatea Vanderbilt (Oncologie)

Dr. Stéphane Richard, Centrele de experti Rare Cancer, Paris (Genetica)
Dr. Armand Rodriguez (Psihosocial)

Dr. Brian Shuch, Universitatea Yale (Rinichi)

Dr. Catherine Stolle, Spitalul de Copii din Philadelphia (Genetica)

Dr. Martin Walz, Kliniken Essen-Mitte (Glande suprarenale)



Si asistenta expertilor voluntari: Joyce Graff, MA, Tina Gruner, RD, CDE; Dan Kavanaugh, MS; Elizabeth Krieg, MS,
CGC; si Mark Pallansch.

Revizia 5, 2015, ofera actualizari privind standardele de examinare si informatii mai detaliate despre o viata sanatoasa.
Este clar ca cel mai bun mod de a gestiona VHL este sa identificati problemele din timp, sa le monitorizati si sa le tratati
corespunzator, cu invazie si daune minime, si sa va concentrati asupra sanatatii pe termen lung. Alianta VHL asteapta
cu nerabdare sa colaboreze cu dvs. si cu echipa dvs. medicala.

Aceasta carte este disponibila Tn versiune tiparitd sau electronica de la distribuitorii majori de carti din intreaga lume.
Acest text este disponibil si pe Internet, atat ca serviciu Web, cét si pentru descarcare sub forma de fisiere pdf sau e-
book. Consultati www.vhlromania.ro sau vhl.org/handbook.

Va rugam sa retineti ca VHL Handbook Kids ‘Edition, (Manualul - Edifia pentru copii) este special destinat copiilor si
familiilor acestora, manualul fiind de asemenea disponibil in mai multe limbi in format tiparit, e-book sau pdf.

in tot acest manual, cuvintele care pot fi noi pentru cititori sunt tiparite pentru prima data in fiecare sectiune cu caractere
italice. Definitiile acestora si alti termeni medicali referitori la VHL apar in sectiunea de glosar a acestui manual.

Sugestiile si comentariile care pot face si mai utile editiile viitoare ale acestui manual sunt intotdeauna binevenite. Va
rugam sa ne scrieti la contact@vhlromania.ro.
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SECTIUNEA 1
Ce este VHL?

Sindromul Von Hippel-Lindau, pe scurt VHL, este una dintre cele peste 7.000 de tulburari rare mostenite cunoscute.
VHL este o mutatie genetica. Acesta induce frecvent atét tumori non-maligne céat si tumori maligne sau cancere care se
pot raspandi si deveni metastatice. Tumorile se vor dezvolta in pana la zece parti diferite ale corpului. Multe dintre
aceste tumori implica o dezvoltare anormala a vaselor de sange in organe diferite din corp. Majoritatea acestor tumori
sunt benigne, ceea ce Tnseamna ca ele vor ramane in acelasi organ unde s-au dezvoltat. Cu toate acestea, tumorile
VHL la rinichi si pancreas pot creste pana la un stadiu in care devin "maligne”, cu alte cuvinte, cancerul se poate
raspandi in alte parti ale corpului. Directivele de examinare VHL (vhl.org/screening-guidelines) au fost dezvoltate pentru
a preveni metastaza tumorilor VHL.

n timp ce in mod normal vasele de sange se dezvoltd precum crengile unui copac, in cazul persoanelor cu VHL in
creier, maduva spinarii sau retind, pot aparea mici noduri de vase capilare. Acesti mici noduli se numesc
hemangioblastoame sau angioame. In alte parti ale corpului, tumorile VHL poart& alte denumiri.

Aceste tumori pot cauza ele insele probleme, sau problemele se pot dezvolta datorita dimensiunilor sau localizarii lor.
Din aceste motive ele trebuie monitorizate cu atentie de o echipa medicala.

Sindromul VHL este diferit la fiecare pacient. Chiar in aceeasi familie, oamenii pot prezenta numai una sau mai
multe caracteristici ale VHL. Deoarece este imposibil sa se prezica exact care manifestare sau manifestari ale VHL
vor aparea la fiecare persoana si la ce varsta, este important sa continuati sa verificati toate posibilitatile pe toata durata
de viata a unei persoane.

Dr. Eugen von Hippel, un oftalmolog german, a descris hemangioblastoamele la ochi in 1893-1911. Numele lui a fost
initial folosit numai in asociere cu sindromul VHL al retinei.

Dr. Arvid Lindau, un patolog suedez, a fost primul care a descris hemangioblastoamele creierului si ale coloanei
vertebrale in 1926. Descrierea lui includea o compilare sistematica a tuturor celorlalti pacienti publicati, inclusiv aceia ai
lui Hippel, si prezenta modificarile de la diferite organe abdominale. Acum se stie cd ambii medici descriau de fapt
diferite aspecte ale aceleiasi boli.

Sindromul Von Hippel Lindau (VHL) este diferit de majoritatea celorlalte boli, deoarece nu prezintd nici un simptom
primar singular, nu apare exclusiv la un singur organ si nu apare in mod deosebit la o grupa specifica de varsta. Boala
este ereditara, dar problemele de sanatate ale familiilor implicate si specializarile medicilor curanti sunt atat de diferite
incat e posibil sa nu se descopere cauzele comune timp de mai multi ani. In plus, aparitia si gravitatea bolii sunt atéat de
variate incat mai multi membri ai aceleiasi familii pot avea doar probleme relativ minore in timp ce altii pot avea o boala
serioasa.

Prin monitorizarea atenta, diagnosticarea precoce si tratament adecvat, cele mai nocive consecinte ale acestei
gene pot fi mult reduse, sau, in unele cazuri, chiar impiedicate integral.

Cercetatorii au descoperit, de asemenea, ca apare un numar semnificativ de noi cazuri. Aproximativ 20% din
persoanele prezente la centrele din intreaga lume sunt primii din familia lor care au VHL. Inc& nu intelegem de ce se
intdmpla acest lucru, dar primeaza nevoia de diagnosticare diferentiata atenta la toti oamenii, nu doar a celor din familiile
despre care se stie ca prezinta risc de VHL.
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Ce este cancerul?

Cancerul poate fi un cuvant inspaimantator. Cancerul nu este o boald; este un grup de peste 100 de boli diferite. Desi
fiecare cancer difera de celelalte in multe feluri, fiecare cancer este o boala a unora dintre celulele corpului. Este
important sa ne dam seama ca nu toate tumorile VHL au potentialul de a se raspandi in alte parti ale corpului sau de a
forma metastaze.

Celulele sanatoase care alcatuiesc tesuturile organismului cresc, se divid si se Tnlocuiesc intr-un mod ordonat. Acest
proces pastreaza corpul in stare buna. Uneori, insa, celulele normale isi pierd capacitatea de a-si limita si directiona
cresterea. Se divid prea repede si cresc fara nici o ordine. Se produc prea multe tesuturi si incep sa se formeze tumori.
Tumorile pot fi benigne sau maligne.

» Tumorile benigne nu se raspandesc. Tumorile VHL ale creierului, maduvei spinarii si retinei sunt benigne.
* Tumorile maligne pot invada si distruge tesuturile si organele sanatoase din apropiere. Celulele maligne de
cancer se pot raspandi, de asemenea, sau metastaza, in alte parti ale corpului si formeaza noi tumori. Tumorile
VHL din rinichi si pancreas pot deveni maligne.

Deoarece VHL poate provoca tumori maligne in sistemele de organe viscerale, este considerat unul dintr-un grup de
factori de risc de cancer familial, care sunt transmisi genetic. Obiectivul este de a detecta tumorile devreme, de a urmari
semnele ca o tumora devine agresiva in comportamentul ei si de a inlatura sau dezactiva tumora inainte ca ea sa
invadeze alte tesuturi. Tumorile benigne pot si ele necesita tratament sau indepartare cand cresterea acestora
determina pierderea functiei. Deoarece aceste tumori se afla in interiorul corpului, sunt necesare tehnici de imagistica
medicala pentru a le gasi si a le urmari.

Nu toate tumorile necesita o interventie chirurgicala atunci cand sunt gasite. Este in derulare cercetarea spre a afla mai
multe despre cum sa va dati seama cand o tumora devine ingrijoratoare si necesita actiune. Pacientii pot ajuta
cercetatorii sa afle mai multe despre cat timp putem urmari in conditii de siguranta tumorile, impartasind experientele
proprii ale familiei lor prin intermediul bazei de date Cancer in Our Genes International Patient (CGIP) la
vhl.org/databank.
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Hemangioblastomul cerebelului (44-72%),
trunchiul cerebral (10-25%), maduva
spinarii (13-50%)

Hemangioblastomul retinei 25-60%
Hemangiomul ficatului (7%) si adenomul
ficatului (3%)

Tumorile sacului endolimfatic (urechea
interna) 11-16%

Leziuni benigne ale plamanilor (procent
necunoscut)

Chistul sau chistadenomul de pancreas

Feocromocitomul J\ (17-56%) sau tumori neuroendocrine (8-
sau paragangliomul ‘ 17%); in ansamblu 35-70%
10-20% e ‘
‘ / ‘ Carcinomul celulei renale sau chisturile
Chistadenomul benign al epididimului (25- S (e renale 25-60%
60% dintre barbati) si APMO (se & &

estimeazé 10% dintre femei)

Figura 1. Leziunile principale cauzate de VHL si frecventa acestora
Procentele prezentate aici au fost compilate de catre US National Institutes of Health (Institutele Nationale de Sanatate din SUA)
pornind de la un lot international mare de pacienti.

Manifestari ale VHL cu aparitie frecventa

Varsta de debut variaza de la familie la familie si de la o persoana la alta. Cifrele prezentate in Tabelul 1 includ varsta
la diagnosticul simptomatic, in special in literatura de specialitate timpurie si varsta la diagnosticul pre-simptomatic
datorita unui protocol de examinare. Prin tehnici de diagnosticare mai bune, diagnosticele se pot pune mai devreme.
Acest lucru nu inseamna ca trebuie luate masuri atunci cand sunt detectate leziuni precoce, dar trebuie sa se tina
seama de evolutia acestor leziuni si sa se actioneze la momentul potrivit.

Feocromocitomul este foarte frecvent in unele familii, Tn timp ce carcinomul celulelor renale este mai frecvent in alte
familii. Membrii unei familii pot diferi in functie de tipurile de tumori de familie pe care le exprima.

Tumorile pancreatice neuroendocrine pot fi mai agresive la persoanele cu o modificare a exonului 3 al genei.

Manifestarile rare includ hemangioblastomul cerebral (creierul superior) si aparitii rare ale hemangiomurilor la ficat,
splina si plamani.
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Tabelul 1. Aparitia si varsta de debut a VHL
Date compilate dintr-un studiu pe articole aparute intre 1976 si 2004 cu includerea datelor de la Alianta VHL.

d}/érstelg la Cea mai obisnuita varsta Frecventa la pacienti
iagnosticare de diagnosticare ’ ;
Sistemul Nervos Central
Hemangioblastom al retinei 0-68 ani 12-25 ani 25-60%
Tumori ale sacului endolimfatic 12-46 ani 24-35 ani 10-25%
Hemangioblastom al cerebelului 9-78 ani 18-25 ani 44-72%
Hemangioblastom al trunchiului cerebral 12-36 ani 24-35 ani 10-25%
Hemangioblastom al maduvei spinarii 12-66 ani 24-35 ani 13-50%
Viscere
Carcinom sau chisturi ale celulei renale 16-67 ani 25-50 ani 25-60%
Feocromocitom* 4-58 ani 12-25 ani 10-20%**
Tumora sau chist pancreatic 5-70 ani 24-35 ani 35-70%
Chistadenomul epididimului 17-43 ani 14-40 ani 25-60%
dintre barbati
APMO sau chistadenomul ligamentului larg 16-64 ani 16-46 ani est. 10% dintre femei

* Include cele 20% dintre aceste tumori care apar in afara glandei suprarenale, numite si paragangliom.
** Frecventa feocromocitomului variaza mult in functie de genotip. Vezi Tabelul 2.

Hemangioblastoame, chisturi si tumori

Hemangioblastoamele (numite si angioame si angioblastoame) sunt tumori benigne care apar in creier, maduva spinarii
si retina la persoanele cu VHL si au un aspect de noduri formate din vase mici de sange. (Vezi figura 1.)

Cand hemangioblastoamele apar in creier sau maduva spinarii, presiunea pe care o exercitd poate provoca ea insasi
simptome. Hemangioblastoamele pot apdsa pe nervi sau tesutul cerebral si pot provoca simptome cum ar fi dureri de
cap, probleme cu echilibrul la mers sau slabiciunea bratelor si picioarelor.

Daca hemangioblastomul creste, peretii vaselor sanguine pot slabi si pot aparea anumite scurgeri de sange cauzand
daune tesuturilor inconjuratoare. Scurgerea de sange sau de lichid din hemangioblastoamele retinei (numite si
hemangioblastoame capilare retinale sau angioame retiniene) pot interfera cu vederea. Detectarea precoce,
monitorizarea atenta a ochiului si tratamentul atunci cadnd este necesar, sunt foarte importante pentru mentinerea vederii
sanatoase.

In jurul hemangioblastoamelor se pot dezvolta chisturi. Chisturile sunt saculete umplute cu lichid care pot exercita ele
insele presiune sau pot crea blocaje care pot provoca simptome. Chisturile si tumorile pot aparea, de asemenea, in
rinichi, pancreas si glandele suprarenale. Aceste chisturi nu produc frecvent simptome, ci trebuie monitorizate pentru
modificari. Semnele precoce ale tumorilor suprarenale pot fi tensiunea arteriala ridicata, atacuri de panica sau transpiratii
intense. Semnele precoce ale chisturilor si tumorilor pancreatice pot include afectiuni digestive precum balonarea sau
perturbarea functiei intestinului si vezicii urinare. Unele dintre aceste tumori sunt benigne, dar altele sunt canceroase.

Detectarea precoce si monitorizarea atenta sunt deosebit de importante pentru aceste sisteme de organe, de obicei cu
un RMN anual, asistat de o tomografie computerizata sau de o ecografie.
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Care sunt cauzele imbolnavirii cu VHL?

Sindromul Von Hippel-Lindau este cauzat de o modificare a uneia dintre cele doua copii ale unei gene numita gena
VHL. Aceasta gena modificatd poate fi transmisa copiilor dupa un model de mostenire autosomal dominant, ceea ce
inseamna ca nu se limiteaza la un singur sex, ci poate aparea atat la barbati, cat si la femei. De asemenea, inseamna
ca este necesara o singura mutatie genetica pentru ca boala sa apara. Fiecare copil primeste cate o gena din fiecare
pereche de la fiecare périnte. Daca un parinte are o modificare (mutatie) la o gena dominanta, fiecare copil are o sansa
de 50% s& mosteneasca gena si, ulterior, sé dezvolte manifestari ale genei mutante.

Desi unii oameni cu VHL au putine tumori si practic niciun simptom, VHL nu sare peste generatii. Daca nu exista o
mutatie de novo, fiecare copil cu VHL trebuie sa aiba un parinte cu VHL. (Vezi figura 2.)

Tata afectat Mama afectata

nn

Afectat | Neafectat | Afectat | Neafectat

Figura 2. Mostenirea unei gene autozomale dominante
Un copil primeste cate o gena in fiecare pereche de la fiecare parinte. Daca un parinte are o gena dominanta (D), fiecare copil are o
sansa de 50% de a mosteni aceasta afectiune.

Oricine are un parinte cu VHL si cei mai multi oameni cu un frate sau o sord cu VHL au o sanséa de 50% de a avea VHL.
Oricine are o matusa, un unchi, var sau bunic cu VHL poate fi, de asemenea, in pericol. Singura modalitate de a stabili
cu siguranta ca cineva nu are o gena VHL modificata este prin testarea ADN-ului. (Vezi Obtinerea Testelor ADN.) Chiar
si in cazul persoanelor care au o modificare a genei VHL, exista o variatie ampla a varstei la care incep sa se dezvolte
tumori VHL, a sistemului de organe in care acestea apar si a gravitatii implicarii. VHL poate provoca tumori diferite
la diferite persoane, chiar si in cadrul aceleiasi familii.

Tn cele mai multe cazuri, modificarea genei VHL a avut loc cu foarte mult timp in urma; mutatia initiala a fost transmisa
in mai multe generatii intr-o familie. VHL intr-o familie din Padurea Neagra din Germania si din Pennsylvania a fost
documentata mergand Thapoi in timp pana la inceputul anilor 1600. Exista anumiti oameni, poate chiar 20%, care sunt
primii din familia lor cu o modificare a genei VHL. Nici unul dintre parinti nu este afectat, dar acesti oameni au un caz
de VHL. Ei sunt considerati "de novo", pentru prima data. Aceasta "noua mutatie" este cauzata de o schimbare a genei
fie la un spermatozoid de la tata, un ovul de la mama sau la copierea genei in timpul uneia din primele etape de divizare
a embrionului. Aceasta modificare a genei VHL poate fi acum transmisa viitorilor copii ai acestei persoane afectate. De

asemenea, este necesara o examinare medicala a acestor copii.

Prospectul si foaia de lucru Your Family Health Tree (Arborele Sénétatii Familiei Tale), publicate de Alianta VHL, discuta
mai detaliat genetica VHL. Acestea explica modul in care puteti compila informatii despre istoricul familiei, ceea ce
poate fi un instrument important pentru echipa dvs. medicala. Informatiile despre istoricul familiei sunt importante pentru
a intelege starea dumneavoastra si a ajuta cercetatorii sa afle mai multe despre VHL.
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Obtinerea testelor ADN

Oricine are o ruda de gradul 1 sau 2 cu VHL este "in grupul de risc" VHL. Rudele de gradul inti sunt parintii, copiii,
surorile si fratii. Rudele de gradul doi sunt matusile, unchii, bunicii si nepotii. Fiecare copil al unei persoane cu VHL are
o probabilitate de 50% sa dezvolte VHL. Singura modalitate de a stabili daca cineva are VHL este prin testarea ADN-
ului. In orice familie dat&, este mai bine (cea mai sigura informatie) sa incepeti testarea ADN a unei persoane afectate
de manifestari VHL. Acesta este un test al sangelui care trebuie procesat intr-un laborator de testare clinica (laborator)
care dispune de echipamentul si de reactivii necesari pentru testul VHL si care a fost certificat conform cu
Amendamentele de Imbunétatire a Laboratoarelor Clinice (CLIA) sau de Colegiul Patologilor Americani (CAP) in Statele
Unite sau a care obtinut ratinguri de calitate echivalente in alte tari.

Daca prin testul ADN se constata modificarea genei VHL, rezultatele sunt pozitive: aceasta persoana are VHL. Daca
testarea ADN arata ca ambele copii ale genei VHL sunt nemodificate, testul este negativ sau neconcludent: este putin
probabil ca aceastd persoana sa aiba VHL. Existd intotdeauna o marja de eroare si metodele curente de testare
genetica nu pot detecta toate modificarile posibile care pot perturba gena VHL. Intr-un laborator certificat CLIA sau CAP,
posibilitatea de eroare este sub 1-2%, ceea ce se considerda maximul de siguranta posibil in natura. Oricine prezinta
risc de VHL si nu a primit un rezultat negativ al testului ADN trebuie sa continue sa urmeze in mod constiincios un
program de examinare pentru a asigura diagnosticarea precoce a oricaror probleme legate de VHL. Tn Statele Unite,
odatd cu promulgarea Legii privind Ingrijirile Accesibile din 2010 (Affordable Care Act), companiile de asigurari de
sanatate nu mai pot refuza acoperirea daca exista un diagnostic pozitiv de VHL, iar prima suplimentara care poate fi
perceputd este de asemenea limitata prin lege. Este Tnsa important de retinut ca aceasta protectie nu se aplica altor
forme de asigurare, cum ar fi asigurarea de invaliditate pe termen lung, politele de ingrijire pe termen lung si asigurarea
de viata.

Pentru a efectua teste ADN pentru o familie, este important sa colaborati cu un genetician sau cu un consilier genetic.
Tn primul rand, persoana din familie diagnosticata clinic cu VHL trebuie s& prezinte o prob& de sange pentru testare.
Laboratorul va verifica daca se poate stabili modificarea la aceasta persoana prin efectuarea unei testari complete a
genei VHL, uneori cu includerea unor teste suplimentare pentru a cauta deterioréri mai mari de informatii. Daca este
efectuat in mod corespunzator, acest test are peste 99% sanse de succes Tn gasirea de mutatii la pacientii cu mutatii
ale liniei germinale a genei VHL. Odatéa ce se gaseste o mutatie, modificarea exacta a genei VHL la aceasta persoana
va fi aceeasi mutatie care este transmisa in cadrul acestei familii. Avand aceste informatii, o altd persoana din aceeasi
familie care nu este diagnosticata clinic cu VHL poate trimite o proba de sénge si laboratorul poate verifica prezenta
acelei mutatii in ADN-ul acestei a doua persoane. Acest prim test al familiei devine o foaie de parcurs pentru testele
ulterioare din acea familie.

Persoanele care au fost testate inainte de anul 2000, folosind o metoda numita “linkage analysis” ("analiza legaturii"),
ar putea dori sa fie retestate utilizdnd secventierea ADN sau metode mai moderne care sunt cu mult mai fiabile. Au
existat situatii in care rezultatele analizei legaturii s-au dovedit a nu fi fost corecte.

Pentru persoanele care sunt primele din familiile lor diagnosticate cu VHL sau pentru persoanele adoptate sau alte
persoane care nu au rude de sange cunoscute care pot ajuta la testare, poate dura putin mai mult si poate costa ceva
mai mult s& obtina rezultatele dintr-un test complet. Pentru persoanele aflate in aceasta situatie, este important sa
aleaga un laborator experimentat, cu echipe de cercetare care studiaza VHL, care poate oferi un raport mai detaliat.

Cel mai bine este sa initiem testarea ADN-ului prin intermediul unui genetician sau consilier genetic pentru a garanta o
discutie aprofundata a impactului personal al rezultatelor, fie ca sunt pozitive sau negative, si posibilele ramificatii ale
asigurarii. Pentru a gasi un genetician sau un consilier genetic, contactati Asociatia Bolnavilor de VHL
(www.vhIromania.ro). in mod normal, centrele medicale mari au propriul departament de genetica a cancerului. In acest
caz, acestea sunt cele mai bune locuri pentru a evalua riscul dvs. de a dezvolta VHL. De asemenea, este important sa
consultati compania dvs. de asigurari de sanatate cu privire la acoperirea pentru testarea ADN-ului.

Daca o femeie gravida efectueaza teste genetice, ea poate cere ca acele teste sa includa si un test VHL, in special
daca exista VHL n familie sau antecedente de tumori asociate cu VHL la alti membri ai familiei.

Cercetatorii au identificat patru categorii de VHL care pot fi utile Tn prezicerea riscului relativ dintr-o familie pentru
anumite manifestari ale VHL. Aceste categorii nu sunt absolute, deci este important sa se efectueze testul de examinare
pentru toate caracteristicile VHL. (Vezi tabelul 2.)
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Daca diagnosticul ADN este neclar, va rugdm sa contactati Asociatia Bolnavilor de VHL (www.vhiromania.ro) sau Alianta
VHL (info@vhl.org) pentru discutii aprofundate si pentru a se lua in considerare participarea la un studiu in vederea
intelegerii acestor situatii.

Tabelul 2. Clasificarea genotip - fenotip n familiile cu sindromul von Hippel-Lindau:

Surse: Hes F, Zewald R, Peeters T, et al. Corelari genotip-fenotip in familile cu deletii ale genei von Hippel-Lindau (VHL). Hum
Genet. 2000; 106 (4): 425-431.; Maher ER, Webster AR, Richards FM si colab. Expresia fenotipica in sindromul von Hippel-Lindau:
corelari cu mutatiile liniei germinale a genei VHL. Journal of medical genetics. 1996;33(4):328-332.; Chen F, Slife L, Kishida T,
Mulvihill J, Tisherman SE, Zbar B. Corelarea genotip-fenotip in sindromul von Hippel-Lindau: identificarea unei mutatii asociate cu
VHL de tip 2A. Journal of medical genetics, 1996;33(8):716-717).

(Genotype-phenotype classifications in families with von Hippel-Lindau disease: Sources: Hes F, Zewald R, Peeters T, et al. Genotype-phenotype correlations in families
with deletions in the von Hippel-Lindau (VHL) gene. Hum Genet. 2000;106(4):425-431.; Maher ER, Webster AR, Richards FM, et al. Phenotypic expression in von Hippel-
Lindau disease: correlations with germline VHL gene mutations. Journal of medical genetics. 1996;33(4):328-332.; Chen F, Slife L, Kishida T, Mulvihill J, Tisherman SE,
Zbar B. Genotype-phenotype correlation in von Hippel-Lindau disease: identification of a mutation associated with VHL type 2A. Journal of medical genetics.
1996;33(8):716-717.)

Nota: Pentru tumorile sacului endolimfatic, chistadenomul epididimului si al ligamentului larg nu au fost alocate subtipuri specifice
VHL.

Subtip VHL Tipul de mutatie VHL Manifestari cu risc ridicat Manifestari cu risc redus
Tipul 1 Deletii, insertii, trunchieri, Hemangioblastoamele sistemului Feocromocitom
mutatie cu sens gresit nervos central

Hemangioblastomul retinei
Carcinomul celulelor renale

Tipul 1B Deletii ale genelor contigue Hemangioblastoamele sistemului Feocromocitom, carcinomul celulelor renale
care cuprind VHL nervos central (riscul poate creste daca C3 sau F10
Hemangioblastomul retinei rdmane crescut)
Tipul 2A Mutatie cu sens gresit; de ex. | Hemangioblastoamele sistemului | Carcinomul celulelor renale

p.Y98H, p.Y112H, p.V116F nervos central
Hemangioblastomul retinei

Feocromocitom
Tipul 2B Mutatie cu sens gresit; de ex. | Hemangioblastoamele sistemului
p. R167Q, p. R167W nervos central,

Hemangioblastomul retinei
Carcinomul celulelor renale

Tipul 2C Mutatie cu sens gresit; de ex. | Numai feocromocitom
p. V84L p. L188V

Detectarea timpurie

Deoarece VHL variaza atat de mult, nu exista un set constant de simptome. Fiecare caracteristica posibila a bolii este
detectata intr-un mod diferit.

Daca exista un istoric familial al VHL, este important sa va informati medicul (medicii) sau medicul pediatru al copilului
dumneavoastra si sa incepeti examinarea precoce fnainte de aparitia oricaror simptome. Majoritatea leziunilor VHL sunt
mult mai usor de tratat cand sunt mici. Folosind informatiile furnizate in Recomandari generale pentru examinare: Linii
directoare sugerate pentru examinare (mai jos), discutati cu medicul dumneavoastra despre cel mai bun moment pentru
a incepe examinarea si programul potrivit pentru vizitele de revenire. Alianta VHL recomanda informarea medicului
pediatru cu privire la istoricul VHL al familiei si inceperea examinarilor oculare la copiii expusi riscului pana la varsta de
1-3 ani. Aproape toata lumea la un moment dat sau altul s-a intrebat daca nu ar fi mai bine sa nu stii - poate ca daca
nu mergem la testare, totul va fi bine. Pentru un timp aceasta poate parea adevérat. insa o serie de complicatii posibile
ale VHL sunt "tacute" - e posibil ca nici macar sa nu aveti simptome pana cand problema nu s-a dezvoltat ajungand la
un nivel critic. E ca si cum v-ati neglija casa sau masina. Puteti scapa pentru o vreme, dar mai apoi totul vine din urma
si costurile sunt mari dintr-o data. Cu toate acestea, spre deosebire de casa sau masind, tratamentul nu poate face
decéat sa opreasca simptomele care au aparut; nu este intotdeauna posibila reversarea modificarilor si revenirea la
normal. Exista dovezi clare, documentate, ca veti raméane mai sanatos/sanatoasa un timp mai indelungat daca
urmati testele de examinare recomandate si sunteti vigilenti.
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Detectarea persoanelor afectate prin analiza ADN a unei probe de sange este acum posibila pentru aproape toate
familiile VHL. Acuratetea testelor si utilitatea acestora in majoritatea familiilor cresc in mod rapid. Testarea ADN poate
fi utilizaté pentru a determina care membri ai familiei trebuie urmariti indeaproape. De asemenea, ea poate determina
care membri pot fi siguri ca nu poarta gena VHL modificatd. Daca membrii familiei nu au gena VHL modificata
identificata anterior in familie, nu vor mai avea nevoie de teste suplimentare sau de examinari anuale. De
asemenea, acestia nu au o gena modificata pe care sa o poata transmite copiilor lor.

Daca sunteti pozitiv pentru VHL sau daca testarea genetica nu functioneaza inca pentru mutatia VHL suspectata, dar
ati fost diagnosticat/a clinic, va trebui sa continuati testele medicale periodice de examinare. O examinare de selectare
normald nu inseamna neaparat ca VHL nu este prezent, deoarece prima dovada a existentei VHL poate aparea mai
tarziu in viata. Ocazional, o persoana poate fi afectata atat de usor incat VHL ar putea sa para ca sare peste o generatie.
VHL a fost diagnosticat pentru prima data chiar la persoane cu varsta de 80 de ani, adesea deoarece copiii sau nepotii
lor au dezvoltat tumori VHL.

Chiar daca nu exista istoric familial de VHL, atunci cand se descopera oricare dintre trasaturile VHL, trebuie sa se ia in
considerare o diagnosticare cu VHL si sa se efectueze o evaluare completa de diagnosticare a altor zone ale corpului.
Este foarte posibil ca cineva s fie primul din familie care sa aiba VHL. In unele studii, 20% dintre pacienti au fost primii
din familia lor care aveau VHL. Se estimeaza, de asemenea, ca la aproximativ 10% dintre persoanele diagnosticate
clinic cu VHL nu au fost detectate mutatii ADN. Acesti oameni au VHL, dar testarea curenta a ADN nu a reusit sa
gaseasca modificarea ADN-ului lor. Tn unele cazuri, mutatia VHL este prezent& numai in anumite celule, insa nu in toate
celulele, facand din persoana un "mozaic" VHL.

in functie de rezultatul examinarii, medicul va va spune ce semne speciale trebuie urmarite indeaproape. In general,
problemele de vedere sau de auz, varsaturile, durerile de cap, problemele de echilibru, slabiciunea progresiva a bratelor
sau picioarelor sau durerea persistenta care ramane intr-un singur loc si dureaza mai mult de 1-2 zile trebuie verificate
de medicul dvs.

Odata ce VHL a fost diagnosticat in orice parte a corpului, este important sa se efectueze examinarea pentru posibilele
dovezi ale existentei bolii si in alte parti ale corpului si sa se revina pentru o examinare suplimentara conform
programului recomandat de echipa dvs. medicala.

Recomandari generale pentru examinare

Echipa dvs. medicala va colabora cu dvs. pentru a dezvolta programul adecvat de examinare si monitorizare pentru
dvs. si familia dvs.

Examinarea este testarea Tnainte ca simptomele sa apara, spre a ne asigura ca toate problemele sunt detectate din
timp. Consultati Linii directoare sugerate pentru examinare mai jos (www.vhlromania.ro si vhl.org/screening-guidelines).
Monitorizarea verifica problemele cunoscute pentru a va asigura ca acestea sunt tratate in cel mai bun timp pentru a va
asigura sanatatea pe termen lung. Dumneavoastra si echipa medicala veti stabili intervalul potrivit pentru verificari, in
functie de situatia dvs. particulara.
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Este important sa incepeti s examinati copiii expusi riscului cat mai curénd posibil. Folosind testarea ADN-ului, este
posibil sa se identifice care sunt copiii cu VHL si care au nevoie de examinare si care copii nu poartd mutatia VHL si nu
vor trebui sa fie supusi examinarii de selectare.

Alianta VHL si Consiliul Clinic Consultativ recomanda sa incepeti examinarea copiilor de la varsta de 1 an.
Asigurati-va ca pediatrul stie ca copilul este expus riscului de VHL. La aceasta varsta frageda se recomanda in special
examinari complete ale ochiului, inclusiv examinarea retinei.

Examinarea se poate face folosind tehnici nedureroase si care nu implica radiatii sau substante de contrast: o examinare
medicala detaliatd a ochilor de catre un specialist in retind; o examinare fizica completa, care sa includa tensiunea
arteriala si examinarea neurologica; o testare a auzului la audiolog; un RMN (imagistica) al creierului; o ecografie
abdominala; si o colectare de urina de 24 de ore incep de obicei la o varsta cuprinsa intre 5 si 15 ani sau mai devreme
daca apar simptome sau semne.

Participarea la Baza de Date Internationala de Pacienti VHLA Cancerul este in genele noastre (CGIP) - Cancer in Our
Genes International Patient (CGIP) Databank, https://www.vhl.org/give/participate-in-research/, permite participantilor
sa genereze reamintiri de prezentare la examinare.

Linii directoare sugerate pentru examinare

Liniile directoare sunt actuale in momentul publicarii (2015). Va rugam sa consultati site-ul Aliantei VHL pentru cele mai
recente linii directoare: www.vhlromania.ro si vhl.org/screening-guidelines.

Prin examinare (screening) ne referim la testarea persoanelor cu risc de boala von Hippel-Lindau (VHL) care inca nu
au simptome sau despre care se stie ca au VHL dar inca nu au simptome intr-o anumita zona. Chiar si fara aceste
simptome, organele neafectate trebuie totusi sa fie examinate.

Uneori medicii familiarizati cu anumiti pacienti si cu istoricul familiei pot aplica modificari ale schemelor de examinare.
Odata ce o persoana prezinta una din manifestarile cunoscute ale VHL sau dezvoltd un simptom, planul de
urmarire ar trebui sa fie stabilit impreuna cu echipa de medici. Ar putea fi necesare testari mai frecvente pentru
a urmari dezvoltarea leziunilor cunoscute.

Persoanele carora li s-a efectuat un test ADN si nu sunt purtatoare ale genei modificate VHL si nu au fost diagnosticate
clinic cu VHL nu au nevoie de testarea de examinare. Chiar daca prezinta gena VHL, odata ce o persoana a atins varsta
de 60 ani si tot nu apare vreo dovada a prezentei VHL la aceste teste de examinare, frecventa testelor de imagistica
poate fi redusa, anume o data la doi ani pentru RMN.

Revizuirile din liniile directoare pentru examinare pe 2014 includ o schimbare a recomandarilor de la CT la RMN pentru
a reduce expunerea la radiatii pentru toti oamenii. CT ar trebui evitata pentru toate persoanele pre-simptomatice si ar
trebui sa fie rezervat pentru ocazii cand este cu adevarat necesar sa se raspunda la un aspect al diagnosticarii.

Pentru a monitoriza zonele cele mai critice ale creierului si maduvei spinarii in modul cel mai eficient si rentabil, RMN-
urile SNC (Sistemul Nervos Central) trebuie sa includa creierul, coloana vertebrald cervicala, toracica si lombara.
Scanarile ar trebui comandate la un minim RMN de 1.5T cu si fara contrast, cu sectiuni fine prin fosa posterioara, si
atentie acordata urechii interne/stanca temporalului pentru a exclude atat tumorile sacului endolimfatic (ELST) céat si
hemangioblastoamele sistemului nervos central.

Examinarile oculare sunt importante incepand cu varsta de 1 an pentru a detecta orice leziuni ale retinei (in interiorul,
in fundul ochiului). Daca sunt descoperite din timp, majoritatea acestor leziuni pot fi tratate cu un laser si nu duc la
pierderea functionala a vederii. Cu toate acestea, daca ochiul nu este examinat decat cand se observa o modificare a
vederii, este posibil ca vederea acelui ochi sa nu mai poata fi salvata.

Testele audiometrice regulate sunt incluse in protocolul de examinare pentru a furniza un punct de referinta in cazul
semnelor sau simptomelor de pierdere a auzului, tinitus (sunet in urechi) si/sau vertij (ameteli, pierderea echilibrului).
Cand capacitatea auditivd scade, poate fi necesara o actiune rapida pentru a salva auzul. Se efectueaza un studiu al
informatiilor audiometrice pentru a se stabili daca semnele timpurii de ELST pot fi detectate numai prin teste
audiometrice.

RMN este metoda de examinare preferata pentru abdomen. O ecografie de calitate nu poate nlocui RMN pentru
abdomen mai mult de o data la doi ani. "Calitatea" este definitd ca un aparat ce produce imagini de buna calitate, cu un
operator experimentat in imagistica organelor studiate. Obiectivul este detectarea chiar si a tumorilor mici, greu de
identificat pe o ecografie.
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La orice varsta

- Informati familiile ca, daca opteaza pentru aceasta, ele si geneticianul lor pot contacta unul din laboratoarele clinice
de testare a ADN-ului familiarizate cu testarea ADN-ului in vederea detectarii VHL. in cazul in care markerul de familie
este detectabil, testarea ADN-ului poate identifica acei membri ai familiei care nu sunt expusi riscului si pot intrerupe
examinarea. Testarea poate fi utila si in calculul riscurilor pentru membrii familiei care poarta gena modificata si necesita
teste periodice de examinare. Factorii de risc nu sunt indicatori categorici a ceea ce se va intdmpla, ci doar evidentiaza
zone cu probabilitate de risc mai mare sau mai mica. Detectarea timpurie si tratamentul adecvat sunt cele mai bune
mijloace de aparare.

Din momentul conceptiei

- Informati obstetricianul despre orice istoric familial VHL. Daca mama are VHL, vezi si discutia despre sarcina din acest
manual si protocolul de examinare. O viitoare mama care urmeaza a fi testatd genetic poate solicita includerea unui test
VHL n acea serie de teste.

Din momentul nasterii

- Informati pediatrul cu privire la orice istoric familial VHL. Pediatrul poate cauta semne de tulburari neurologice,
nistagmus, strabism, pupild alba si alte semne ce ar putea necesita o trimitere la un specialist in retina. Includeti o
examinare de rutina de auzului pentru noul nascut.

Vérsta intre 1 si 4 ani

Anual:

- examen ocular/de retina cu un oftalmoscop indirect, efectuat de un oftalmolog specializat in diagnosticarea si
managementul bolii retiniene, in special pentru copiii despre care se stie ca poartd mutatia VHL.

- examen pediatric pentru a se cduta semne de tulburari neurologice, nistagmus, strabism, pupila alba si anomalii ale
tensiunii arteriale, ale vederii sau auzului.

Vérsta intre 5 si 15 ani

Anual:

- Examinarea fizica si evaluarea neurologica efectuata de pediatrul informat despre VHL, acordand o atentie deosebita
tensiunii arteriale, atat in pozitie culcata cét si in picioare, probleme de auz, tulburari neurologice, nistagmus, strabism,
pupila albd si alte semne <care ar putea necesita o trimitere la un specialist in retina.
- Examen ocular/de retina cu un oftalmoscop indirect de catre oftalmolog sau optometru informat despre VHL, folosind
un examen dilatat.

- Test pentru metanefrine fractionate, in special normetanefring, intr-un test de sdnge de determinare a "normetanefrinei
fara plasma" sau un test de urind de 24 de ore. Ecografie abdominala anuald incepand cu varsta de 8 ani sau mai
devreme, daca este indicat. RMN abdominal sau scanare MIBG numai daca s-au gasit anomalii biochimice.

La fiecare doi sau trei ani:

- Evaluare audiologicad completa de catre un audiolog. Se face anual daca se constata o pierdere a auzului, tinitus sau
vertij.

- In cazul infectiilor repetate la nivelul urechii, RMN cu contrast intre canalul auditiv intern, folosind sectiuni subtiri,
pentru a se verifica eventualitatea ELST.

La varsta 16 ani si dupa aceea

Anual:

- Examinarea ochiului/retinei cu un oftalmoscop indirect de catre un oftalmolog informat despre VHL, folosind un examen
dilatat.

- Ecografie de calitate si cel putin o data la doi ani o scanare RMN a abdomenului cu si fara substante de contrast pentru
evaluarea rinichilor, pancreasului, glandelor suprarenale, insa nu Tn timpul sarcinii. Examinarea fizica de catre un medic
informat despre VHL.

- Testarea metanefrinelor fractionate, in special normetanefrina, in testul de sdnge pentru metanefrine fara plasma sau
testul de urina de 24 de ore. RMN abdominal sau scanare MIBG daca au fost gasite anomalii biochimice. (Va rugam sa
consultati VHL in sectiunea Glandele Suprarenale (feocromocitom) pentru detalii privind testarea feocromocitoamelor.)
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La fiecare doi ani:

- scanarile RMN cerute ca ar trebui sa fie nu mai putin de RMN 1.5T cu si fara substanta de contrast pentru creier,
coloana vertebrala cervicald, toracica si lombara, cu sectiuni subtiri prin fosa posterioara si atentie acordata urechii
interne/stancii temporale pentru a se verifica prezenta atat a ELST cét si a hemangioblastoamelor sistemului nervos
central.

- Evaluare audiologica de catre un audiolog.

In timpul sarcinii
- Verificarea periodica a retinei pentru a se anticipa evolutia potential mai rapida a leziunilor

- Testul pentru feocromocitom la Tnceputul, la mijlocul si spre sfarsitul sarcinii pentru a se asigura ca nu exista un
feocromocitom activ in timpul sarcinii sau in special la travaliu si la nastere.

- In cea de-a 4-a luna de sarcind, RMN - fard contrast - pentru a se verifica daca exista orice leziuni cunoscute ale
creierului si coloanei vertebrale. Daca exista leziuni cunoscute ale retinei, creierului sau ale maduvei spinarii, luati in
considerare varianta unei nasteri prin cezariana.
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Diagnostic si Tratament

Echipa dvs. de medici va va sfatui cu privire la cele mai bune teste de diagnosticare ce trebuie utilizate si cel mai bun
parcurs de tratament pentru sindromul VHL identificat la examinarea dvs. Exista o serie de tratamente foarte eficiente
si mereu sunt descoperite altele.

Pe langa examinarea fizica efectuata de medicul dumneavoastra, evaluarea zonelor suspecte va implica probabil o
combinatie de imagistica prin rezonantd magneticd (RMN), scanare prin tomografie computerizata (CT), scanare prin
tomografie cu emisie de pozitroni (PET), scanare cu ultrasunete (ecografie) si angiografie. Obiectivul este de a se oferi
imagini de diagnosticare atat ale vaselor de sange, cat si ale tesuturilor moi ale corpului. Acest lucru poate implica
injectarea de substante de contrast sau de coloranti in fluxul sanguin pentru a ajuta medicii s& vada mai clar vasele
sanguine in imagini. Diverse tehnici sunt de asemenea utilizate pentru a se determina densitatea tesuturilor examinate,
ceea ce ajutd echipa medicalda sa determine daca este vorba de un tesut normal, un chist sau o tumora.
Tratamentele implica, de obicei, o anumitéa interventie chirurgicala pentru a se elimina tumorile potential maligne Tnainte
de a deveni nocive pentru alte tesuturi. Luarea in calcul a unei alternative chirurgicale este intotdeauna o alegere intre
cel mai mic dintre doud rele. Chirurgia prezintd intotdeauna un anumit nivel de risc, dar si mentinerea
hemangioblastomului sau a tumorii prezinta riscuri. Poate doriti sa-I intrebati pe medicul dumneavoastra ce sanse exista
pentru un rezultat nefavorabil. Aflarea faptului ca avem de a face cu o lista de lucruri, care totalizeaza impreuna mai
putin de 4%, spre deosebire de un nivel de risc unic de 50%, ajuta la punerea in perspectiva a riscului. E important sa
examinati beneficiile si riscurile relative ale unei interventii chirurgicale propuse, impreuna cu echipa dvs. medicala.
Progresele inregistrate ofera alternative chirurgicale mai putin invazive, dar mai nou nu inseamna neaparat si mai bine.
Este intotdeauna o idee buna sa discutam riscurile relative imediate si pe termen lung.

Imagistica de diagnosticare in VHL
Imagistica utilizata cel mai frecvent pentru a examina si gestiona leziunile VHL include:

RMN, utilizeazéd campuri magnetice, nu radiatii ionizante. Acest lucru inseamna ca RMN nu mareste expunerea dvs. la
radiatii pe durata vietii. Existd doud neajunsuri principale ale RMN: claustrofobia pacientului in unitatile inchise si
incompatibilitatea cu dispozitivele implantate (implanturi cohleare, cleme de anevrism, stimulatoare cardiace etc.). Unii
pacienti, in special cei cu functie renala scazuta, trebuie sa utilizeze agenti de contrast specifici (agenti macrociclici, nu
agenti liniari). Utilizarea de agenti de contrast liniar la pacientii cu insuficientd renala este interzisa din 2011. Date
recente au aratat o acumulare de gadoliniu in tesutul neuronal al pacientilor supusi unor scanari repetate de RMN. Tn
acest moment semnificatia clinica a acestui fapt este neclara.

CT (tomografia computerizata) a fost folosita in trecut pentru imagistica abdominala. Problema este expunerea la
radiatii. Utilizarea agentilor de contrast a dus la reducerea radiatiilor, mentinand in acelasi timp calitatea imaginii. Agentii
de contrast pe baza de iod pot provoca o reducere a functiei renale, deci este important sa beti lichid inainte de scanare.
Scanarile Thainte de contrast pot fi obtinute de la un scaner CT cu energie duala (trebuie sa faceti doar o scanare).
Aparatele CT mai noi necesita si o cantitate mai redusa de agent de contrast. Retineti ca datele disponibile privind
radiatiile si cancerul provin de la supravietuitorii din Hiroshima, asa ca exista putine date despre expunerea scazuta la
scanarea CT. Prin urmare, incercati sa evitati scanarile CT sub varsta de 18 ani; utilizati RMN-urile. Scanerele CT cu
doza mica reduc radiatiile cu pana la 2/3.

Alte optiuni si consideratii includ ecografia. Ecografia este sigura si neinvaziva, dar depinde foarte mult de operator.
Ecografia poate fi utilizata pentru detectarea paraganglioamele (PGL) din gat. Acestea sunt, la randul lor, foarte rare n
VHL. Un RMN al intregului corp este, de asemenea, o alta optiune pentru VHL. Chisturile la plaméani (pulmonare) sunt
o caracteristicd neobisnuitd Th cazul VHL. Acestea sunt aseméanatoare ca aspect cu chisturile multiple observate in
pancreas. Nu sunt tumori.

Recomandari de tratament uzuale

Nu exista recomandari universale de tratament; optiunile de tratament pot fi determinate numai prin evaluarea atenta a
situatiei generale a pacientului - simptome, rezultatele testelor, studii de imagistica si starea fizica generala. Urmatoarele
informatii sunt oferite ca recomandari generale pentru posibile terapii. Medicii sunt rugati sa citeasca Lonser et al.,
(Lancet, 2003; 361: 2059-67) pentru o explicatie mai detaliata.
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Creierul si hemangioblastoamele spinale

Simptomele legate de hemangioblastoamele din creier si maduva spinarii depind de localizarea si marimea tumorii Si
de prezenta inflamatiilor sau chisturilor asociate. Leziunile simptomatice se dezvoltd mai rapid decat leziunile
asimptomatice. Chisturile genereaza adesea mai multe simptome decat tumora in sine. Odata ce leziunea a fost
eliminata, chistul se va prabusi. Daca fie si o parte a tumorii ramane pe loc, chistul se va reumple. Micile
hemangioblastoame (sub 3 cm?® sau 1,7 cm® masurate in diagonald), care nu sunt simptomatice si nu sunt asociate cu
un chist, au fost uneori tratate cu radiochirurgie stereotactica, dar aceasta este mai mult o operatie preventiva decat un
tratament si rezultatele pe termen lung par sa arate doar beneficii minore.

Tumorile neuroendocrine pancreatice

Este necesara o analiza atenta pentru a face diferenta intre chistadenomul seros si tumorile pancreatice neuroendocrine
(Pancreatic NET). Chisturile si chistadenomul, in general, nu necesita tratament. Pancreatic NET ar trebui sa fie
evaluate in functie de dimensiune, comportament si tipul de ADN. Tumorile mai mari de 3 cm sau cu o raté de dublare
mai mica de 500 de zile trebuie luate in considerare pentru interventii chirurgicale. La pacientii cu o modificare a exonului
3, tumorile mai mari de 2 cm trebuie luate in considerare pentru interventii chirurgicale.

Carcinomul celulelor renale

Prin tehnicile imbunatatite de imagistica, tumorile renale sunt adesea detectate la dimensiuni foarte mici si in stadii
incipiente de dezvoltare. O strategie pentru a ne asigura ca o persoana va avea un rinichi suficient de functional pe
parcursul vietii sale incepe cu o monitorizare atenta si optarea pentru operatie numai atunci cand dimensiunea tumorii
sau viteza rapida de crestere sugereaza ca tumora poate avea un potential metastatic (aproximativ 3 cm). Tehnica de
chirurgie cu protejarea rinichilor este folosita pe scara larga in acest context. Ablatia prin radiofrecventa (RFA) sau
criochirurgia (crioterapia) pot fi luate Tn considerare in special pentru tumorile mai mici in stadiile timpurii. Cu toate
acestea, numai indepartarea tumorii "da ceasul inapoi". Trebuie avut grija sé nu se rédneasca structurile adiacente si sa
fie limitate cicatricile care ar putea complica operatiile ulterioare. Pentru a limita cicatricile se poate utiliza chirurgia
robotica.

Hemangioblastomul retinei

in zonele periferice, luati in considerare tratarea leziunilor mici prin laser si a leziunilor mai mari prin crioterapie. Daca
hemangioblastomul se afla pe discul optic, urmati modelul de crestere deoarece exista putine optiuni de tratament
pentru tumorile discului optic. Tratamentul optim ar fi un medicament, dar pana acum niciunul nu s-a dovedit eficient.
Consultati unul dintre centrele de expertiza pentru cele mai recente optiuni de tratament pentru hemangioblastoame
aflate pe sau Tn apropierea nervului optic.

Feocromocitomul

Chirurgia se aplica dupa blocarea adecvata cu medicamente. Este de preferat adrenalectomia laparoscopicé partiala.
Monitorizati cu atentie semnele vitale timp de cel putin o saptdmana dupa interventia chirurgicala, in timp ce organismul
se readapteaza la noul sau "normal”. Se recomanda o atentie speciala n timpul interventiilor chirurgicale de orice tip si
in timpul sarcinii si nasterii. Chiar feocromocitoamele care nu par active sau care nu cauzeaza simptome ar trebui
eliminate.

Tumori ale sacului endolimfatic (ELST)

Pacientii care au o tumoare sau o hemoragie vizibila la RMN, dar care incd mai pot auzi, vor necesita interventii
chirurgicale pentru a impiedica inrautatirea starii. Pacientii surzi care prezinta semne imagistice ale unei tumori trebuie
supusi unei interventii chirurgicale daca sunt prezente alte simptome neurologice, pentru a se preveni agravarea
problemelor de echilibru. Nu toate ELST sunt vizibile prin imagistica; unele se descoperda numai in timpul interventiei
chirurgicale.

Prevenirea complicatiilor dupa interventia chirurgicala

Pentru a beneficia pe deplin de orice procedura chirurgicala, nu numai de interventiile chirurgicale legate de VHL, este
important sa urmati toate instructiunile post-operatorii date de medicul dumneavoastra. Poate cel mai important este sa
luati masurile recomandate pentru a preveni formarea unui tromb (cheag) de sange intr-una din venele situate adanc
n interiorul corpului. Un cheag in una din aceste vene, adesea o vena a piciorului, se numeste fromboza venoasd
profunda (TVP). S-ar putea sa fi fost avertizat in legatura cu pericolul TVP cu ocazia zborurilor. Aceasta se datoreaza
faptului ca imobilitatea prelungita a picioarelor (in pat sau in avion) poate provoca formarea unui cheag de sange,
desprinderea acestuia si fixarea pe un alt organ. Daca cheagul de sange se afla in plamani, provoaca o embolie
pulmonara. Un cheag de sange care se deplaseaza la nivelul creierului poate provoca un accident vascular cerebral.
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Exista o serie de lucruri pe care medicul dumneavoastré vi le poate prescrie pentru a reduce riscul de TVP. In spital, vi
se va cere sa purtati dispozitive de compresie mecanica pe picioare, pentru a ajuta la pomparea sangelui Thapoi in
inima. In anumite circumstante pot fi prescrisi diluanti ai sangelui. De asemenea, vi se va cere sa va ridicati din pat si
sa incepeti sé mergeti cat mai curand posibil.

Odata ajunsi acasa, vi se poate cere sa purtati ciorapi de compresie, s mergeti pe jos cat mai mult posibil si sa beti
lichide. Daca observati orice simptome de TVP (disconfort, durere, greutate, durere difuza, senzatie de pulsatie,
mancarime sau caldura la nivelul picioarelor, modificari ale pielii si/sau umflarea picioarelor, gleznelor sau labelor
picioarelor), contactati imediat medicul. Este de dorit sa impiedicati orice posibila TVP sa inainteze pana la nivel de
embolie pulmonara sau accident vascular cerebral, oricare din aceste afectiuni poate fi fatala.

Simptomele unei embolii pulmonare includ dificultati de respiratie brusca, dureri in piept, care se agraveaza la tuse sau
respiratie profunda, frecventa cardiaca rapida sau neregulata, tuse cu sénge sau senzatie de ameteala. Oricare din
simptomele emboliei pulmonare este o urgenta. Simptomele de accident vascular cerebral pot fi mai greu de observat
la Tnceput, dar includ lasarea fetei intr-o parte, probleme bruste de vaz, dureri bruste de cap, slabiciunea brusca a
bratelor, picioarelor sau fetei, dificultati de vorbire, confuzie brusca sau probleme de intelegere. Oricare dintre aceste
simptome reprezintd o urgenta; este important sa nu asteptati si s vedeti daca se amelioreaza, ci s& mergeti imediat
la spital.

Este important sa retineti ca la oricine poate sa apara TVP daca se intrunesc circumstantele - chiar si la sportivii de
elitd. Ca razboinic VHL, nu doriti sa fiti marginalizat de TVP.

intrebari de adresat medicilor dumneavoastra

Odata cu detectarea timpurie si tratamentul adecvat, sindromul von Hippel-Lindau are o prognoza sau un rezultat mai
bun decéat multe alte afectiuni tumorale si cancere. Dar orice diagnostic de boala grava poate fi inspaiméantator. Este
normal sa va preocupe testele medicale, tratamentele, asigurarile si facturile medicilor.

Pacientii au multe intrebari importante despre VHL; echipa lor medicala este cel mai bun loc de unde pot incepe sa
caute raspunsuri. Majoritatea oamenilor doreste s& stie exact ce fel de leziuni au, cum pot fi tratate si cat de bine va
reusi tratamentul. Este intelept sa cereti o a doua sau chiar a treia opinie. Urmatoarele sunt cateva din intrebarile pe
care pacientii le pot pune medicului lor:
1) Ar trebui sa-mi schimb activitatile normale?
2) Cat de des sunt necesare controalele?
3) Ce alti medici specialisti mai trebuie sa cuprinda echipa mea medicala pentru a ne asigura ca am verificat toate
caracteristicile probabile ale VHL?
4) Cine va fi persoana principala responsabila de ingrijirea intereselor mele medicale si de coordonarea comunicarii
intre specialistii mei?
5) Ce se intelege printr-un anumit termen, marimea chistul sau tumorii este de xx cm (de ex. 2 cm)?
6) In ce moment trebuie s&-mi fac griji pentru acest chist sau tumora?
7) La ce simptome trebuie sa fiu atent?
8) Exista simptome critice despre care ar trebui sa fiu constient?
9) Ce tipuri de tratament sunt disponibile?
10) Care sunt riscurile sau efectele secundare ale acestor tratamente?
11) Care sunt sansele ca aceste riscuri sa se intample?
12) Care sunt riscurile absentei tratamentului?
13) Exista un tratament mai putin invaziv care sa poata fi luat in considerare?
14) Operatia poate fi facuta laparoscopic?
15) Este chirurgia robotica o optiune?
16) Exista un proiect de cercetare la care pot participa?
17) Exista un studiu clinic care ar fi potrivit pentru mine?
18) Ce experienta aveti in abordarea VHL?
19) Unde ma pot consulta cu specialisti cu experienta in VHL?
20) Ce pot face pentru a ajuta medicii sa afle mai multe despre VHL?
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SECTIUNEA 2
Posibile Manifestari ale VHL

Prezentate in ordinea descrescatoare a frecventei medii de incidenta

VHL la creier si maduva spinarii

in VHL, tumorile bogat vascularizate se formeaza in creier si maduva spindrii, fiind numite hemangioblastoame. Locatia
cea mai comuna a acestor tumori in creier este cerebelul, iar in coloana vertebrala in coloana cervicala. Atunci cand
apar, hemangioblastoamele nu sunt tratate, in general, decat dupa ce simptomele incep sa se dezvolte sau cand
acestea incep sa creasca rapid si se asteapta pierderea functiei. Prin vizite regulate la un neurochirurg conform
programului recomandat de echipa dvs. medicala, pot fi detectate semne timpurii ce pot necesita verificari suplimentare,
de obicei prin RMN. Semnele si simptomele precoce pot include dureri de spate, dureri de cap, amorteala, ameteli,
incontinenta intestinald/urinara, reflexe crescute, necoordonare si/sau slabiciune sau durere la nivelul bratelor si
picioarelor.

in general, simptomele sunt cauzate de presiunea asupra tesutului cerebral adiacent sau a nervilor din apropiere de
catre hemangioblastom si/sau chistul/sirinxul asociat. Desi tratamentul poate fi améanat chiar si in conditiile unei tumori
in crestere, tratamentul ar trebui initiat Tnainte ca simptomele sa devina grave. Momentul interventiei, prin urmare, este
in prezent caracterizat de un echilibru delicat. Arareori, simptomele/semnele grave sau de lunga durata pot fi reversate
sau diminuate prin eliminarea tumorilor. Rezectia chirurgicala judicioasa a tumorilor este critica, deoarece exista un risc
asociat cu indepartarea chirurgicala a hemangioblastoamelor din creier sau maduva spinarii, iar tumorile asimptomatice
pot sa nu necesite niciodata sa fie indepartate. Astfel, este important sa fie luate in considerare cu atentie atat beneficiile,
cat si riscurile.

La examinarea optiunilor de tratament, explorati intotdeauna cele trei optiuni principale: medicamente
(chimioterapie, acum aflata in stadiu experimental pentru VHL), radiatiile (in principal radiochirurgia
stereotactica pentru VHL) si interventia chirurgicala.

Radiochirurgia stereotactica, uneori numitd dupaé numele aparatului, cutit gamma sau CyberKnife, este un tratament
non-invaziv care nu necesitd o interventie chirurgicald deschisa. Radiatia este aplicatd intr-o zona interna foarte
specifica in care multiple raze de radiatii se intalnesc si aplicd o doza terapeutica. Trebuie s& discutati despre
radiochirurgia stereotactica cu echipa medicala, dar, ca multe alte tehnici, ea nu este adecvata in toate cazurile,
deoarece poate provoca umflaturi sau cicatrizari ulterioare tratamentului, ceea ce ar putea face mai dificila o viitoare
interventie chirurgicala. Chirurgia stereotactica pentru orice hemangioblastom pe creier sau maduva spinarii trebuie sa
fie discutata cu atentie cu un neurochirurg care are calificare pentru VHL. (Vezi sectiunea urmatoare, Considerarea
Radiochirurgiei Stereotactice.)

Scopul tuturor tratamentelor chirurgicale deschise este rezectia completa (eliminarea) hemangioblastomului. Noi tehnici
chirurgicale si noi instrumente chirurgicale sunt dezvoltate in mod constant, adesea pentru a permite o interventie
chirurgicala minim invaziva. Indiferent de tehnica chirurgicala utilizata, momentul interventiei chirurgicale ramane decizia
cea mai importanta care trebuie luata. Nicio abordare nu este intotdeauna corecta. Depinde de tumora respectiva, de
localizarea si dimensiunea acesteia, de riscurile asociate fiecarei abordari si de starea generala a pacientului. Este
important ca optiunile sa fie bine intelese si pacientul sa conlucreze cu echipa medicala pentru a se ajunge la alegerea
potrivitd. Nu ezitati sa cereti alte opinii. Fie ca sunt cauzate de VHL sau nu, hemangioblastoamele sunt tumori rare si
sunt putini chirurgi cu experienta mare in ceea ce le priveste. Este util atat pentru dvs., cat si pentru neurochirurgul dvs.
s& aveti mai multe opinii cu privire la cea mai buna abordare a problemei dvs.
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Tabelul 3. Regiuni ale creierului si functiile asociate.

Sursa: rah.sa.gov.au/birs/bi_brain.php. Diagramele de mai jos arata regiuni ale creierului si prezinta simptomele posibile pentru
leziuni Tn aceste locatii. Existd o suprapunere a functiei in unele regiuni, iar creierul este "plastic”, cu alte cuvinte, daca o regiune
este afectata, adesea o alta regiune poate prelua o parte din functii.

Lobul frontal
Parietal Lobe Frontal

Lobul parietal

Lobul occipital | gecipital
Lobe

Cerebel coreban Tempotalighbe Lobul temporal
Brain Stem Trunchiul cerebral
Lobii Frontali
Functia Disfunctia observata
* Paralizie

» Gandirea constienta

» Concentrarea

* Perseverenta

» Judecata

* Intervalul de atentie

« Controlul impulsurilor - auto-monitorizarea si
supravegherea

* Rezolvarea problemelor

» Organizarea

» Gandirea critica

» Gandirea anticipativa

« Abilitatea de a simti si de a exprima emotiile
* Empatia

* Memoria obiceiurilor si activitatilor motrice

« Dificultate in secventiere (Incapacitatea de a planifica o
secventa de miscari complexe necesara pentru indeplinirea
unor sarcini cu mai multe etape)

« Pierderea spontaneitatii in interactiunea cu ceilalti

+ Pierderea flexibilitatii in gandire

* Perseverenta (Persistenta unui singur gand)

« Dificultatea de a participa (Incapacitatea de a se concentra
asupra sarcinii)

« Labilitate emotionala (Modificari ale dispozitiei)
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Lobii Parietali

Functia

Disfunctia observata

* Atentia vizuala

* Perceptia atingerii

» Monitorizarea senzatiei si pozitiei corpului
« Control citire

* Recunoasterea faciala

« Intelegerea timpului

» Miscari voluntare directionate catre
obiective

» Manipularea obiectelor

* Incapacitatea de a se ocupa de mai mult de un obiect la un moment dat
» Anomia (Incapacitatea de a numi un obiect)

* Agrafia (Incapacitatea de a localiza cuvintele pentru scriere)

* Alexia (dificultati de citire)

« Dificultati in a desena

« Dificultate Tn a diferentia intre stanga si dreapta

* Discalculia (Dificultate la matematica)

* Apraxia (Lipsa constientizarii anumitor parti ale corpului si/sau a spatiului
fnconjurator)

* Incapacitatea de a focaliza atentia vizuala

« Dificultati in coordonarea mana - ochi

Lobii occipitali

Functia

Disfunctia observata

* Primesc informatiile vizuale
* Interpreteaza culoarea, forma, distanta

+ Deficiente de camp vizual

« Dificultate Tn localizarea obiectelor

* Agnozia culorilor (Dificultate Tn identificarea culorilor)

* Producerea de halucinatii

* lluzii vizuale

* Incapacitatea de a recunoaste cuvintele (Orbirea fata de cuvinte)

« Dificultate Tn recunoasterea obiectelor desenate

» Agnozia miscarii (Incapacitatea de a recunoaste miscarea unui obiect)
« Dificultati de citire si scriere

Lobii temporali

Functia

Disfunctia observata

» Memoria si invatarea noua

* Primeste mesajele auditive

« intelege limbajul vorbit si ritmul

» Controleaza modul in care lucrurile sunt
ordonate si clasificate

*» Unele perceptii vizuale

* Prosopagnosia (Dificultate Th recunoasterea fetelor)

* Afazia lui Wernicke (Dificultate in intelegerea cuvintelor vorbite)

* Tulburarea atentiei selective fata de ceea ce vedem si auzim

« Dificultate in identificarea si exprimarea verbald despre obiecte

* Pierderea memoriei pe termen scurt

* Interferenta cu memoria pe termen lung

« Cresterea sau scaderea interesului fata de comportamentul sexual
* Incapacitatea de a clasifica obiectele

* Vorbire persistenta (Deteriorarea lobului drept)

* Cresterea agresivitatii comportamentului

Trunchiul cerebral

Functia

Disfunctia observata

* Respiratia

* Ritmul cardiac

« Inghitirea

* Reflexul de tresarire (Reflexele la vaz si
auz)

« Sistemul nervos autonom (Transpiratia,

tensiunea arteriala, digestia, temperatura)
* Afecteaza nivelul de vigilenta

« Abilitatea de a dormi

* Functia vestibulara (Simtul echilibrului)

» Scaderea capacitatii vitale

« Disfagie (Inghitire)

« Dificultati cu echilibrul si miscarea

* Vertij (Ameteli si greata)

* Insomnie, apnee in somn (Dificultati de somn)

* Tuse persistenta

* Sughit

* Pierderea in greutate sau incapacitatea de a castiga in greutate
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Cerebelul

Functia Disfunctia observata
» Coordonarea + Asinergia (Pierderea coordonarii miscarilor motorii)
« Balansarea si echilibrul + Dismetria (Incapacitatea de a judeca distanta si cand sa ne oprim)

« Adiadohokinezia (Incapacitatea de a efectua miscari alternative rapide)
* Tremorul intentional

* Mersul anormal/ataxic (Mers pe jos ezitant pe o baza larga)

* Tendinta de a cadea

* Hipotonia (Muschii slabi)

« Disfonia (Vorbire neclara)

* Nistagmus (Miscari anormale ale ochilor)

* Pierderea capacitatii de coordonare a miscarilor fine

Consideratii speciale despre imagistica pentru creier si maduva spinarii

RMN ponderat T1 cu contrast crescut ramane modalitatea imagistica de preferat pentru determinarea extinderii
hemangioblastoamelor sistemului nervos si pentru monitorizarea cresterii lor in timp. Daca e posibil, obtinerea acestora
fmpreuna cu ceea ce radiologii numesc "protocol 3-D", asigura posibilitatea compararii imaginii cu imaginile din diferite
centre cu rezolutie si claritate diferite ale imaginilor. RMN cu contrast crescut se recomanda, de asemenea, in cazul
aparitiei simptomelor sau semnelor neurologice. Poate fi dificil sau imposibil sa se evalueze cu acuratete marimea si
progresia hemangioblastoamelor folosind RMN fara contrast. Secventele RMN cu ponderare T-2 si FLAIR sunt utile
pentru determinarea gradului de umflare sau a chisturilor din jurul unei tumori, precum si pentru monitorizarea progresiei
lor Tn timp.

Considerarea radiochirurgiei stereotactice

Radiochirurgia stereotactica (SRS) este o tehnica chirurgicala non-invaziva similara cu chirurgia cu laser, dar care
foloseste fascicule de radiatii in loc de lumina. Ca si in cazul tuturor celorlalte forme de tratament radiologic, tumorile
sau leziunile nu sunt indepartate, ci ADN-ul lor este deteriorat. In plus, radiochirurgia poate provoca leziuni vasculare
directe, In special in tumorile vasculare, cum ar fi hemangioblastoamele, ingrosarea si inchiderea vaselor de sénge intr-
o perioada de cateva luni, pana la doi ani. Prin urmare, radiochirurgia stereotactica nu are eficienta "instantanee" cum
are interventia chirurgicala. Desi efectele benefice pot fi améanate, pot aparea efecte secundare initiale si acestea includ
umflarea leziunii tratate datorita pierderii capacitatii celulelor de a regla fluidele precum si umflarea tesutului cerebral

adiacent fata de tumora tratata.

Exista trei tipuri principale de radiochirurgie stereotactica: fascicul de particule (protoni - numai in cateva centre de
cercetare), cobalt-60 (fotoni - Gamma Knife®) si acceleratoare liniare (linac - CyberKnife®, Novalis Tx®).

Dupé mai bine de 20 de ani de experientd cu SRS si hemangioblastoame, Consiliul Clinic Consultativ al Aliantei VHL
recomanda:

* sa nu se utilizeze SRS pentru hemangioblastoamele cerebrale decat daca tumora este considerata inoperabila de
catre un chirurg cu experienta in VHL sau daca pacientul este in stare de sanatate foarte proasta si nu poate rezista la
o interventie chirurgicala deschisa

* sa nu se utilizeze deloc SRS daca tumora este mai mare de 3 centimetri cubi (aproximativ 1,7 cm masurat in
diagonald) sau daca este prezent un chist sau cand pacientul are simptome

* sa nu se utilizeze deloc SRS in tesutul maduvei spinarii sau tesuturile SNC altele decét creierul, deoarece este
inca experimentald, nu sunt date suficiente privind eficacitatea sau complicatiile posibile

Tumora care este cel mai bun candidat pentru SRS este tumora pe creier mai mica de 1,7 cm diametru, care nu are
chist asociat si nu cauzeaza simptome. Pacientii care au simptome sau chisturi necesita de obicei rezectia chirurgicala
standard.

Deoarece SRS functioneaza cel mai bine cu tumori mici, unele dintre tumorile alese spre a fi tratate ar fi putut sa nu
creasca niciodata. Majoritatea medicilor prefera sa astepte pana cand tumora prezintd unele semne de crestere, dar
fara a dezvolta un chist, inainte de a lua Tn considerare tratamentul prin SRS. Efectele pe termen lung ale SRS inca
nu sunt cunoscute, dar dupa tratamentul cu SRS medicii au vazut cicatrici care pot ingreuna unele interventii
chirurgicale ulterioare.
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Urmatoarea listéd de intrebari a fost realizatd pentru a va ajuta sa va angajati intr-o discutie cu medicii dvs. pentru a
vedea daca folosirea SRS in situatia dvs. anume este cea mai buna alegere.

(1) Obtineti opinii cu privire la ambele tehnici chirurgicale. Consultati-va cu medicii ATAT DESPRE micro-
neurochirurgia conventionald CAT Sl radiochirurgia stereotactica. NU este suficient sa vorbim doar cu un oncolog
specializat in radiologie, cu un radiolog specializat pentru interventii sau cu cineva care practica numai SRS. Asigurati-
va ca discutati cu chirurgi care sunt experti in fiecare din metode si obtineti ambele perspective. in multe cazuri, este
mai sigur sa abordam o tumoare printr-o interventie chirurgicald conventionala. Daca este indepartat, tesutul poate fi
examinat sub microscop si perioada de recuperare este mai bine definita. Desigur, chirurgia conventionala are propriul
set de riscuri si dezavantaje. Este important s& se adune o echipa de profesionisti din domeniul medical care sa poata
ajuta in mod corect la evaluarea avantajelor si dezavantajelor ambelor proceduri si sa decida ce este mai bine pentru
dvs. in aceasta situatie anume Tn acel moment anume.

(2) Cét de mare este tumora? Recomandarile sunt s& NU se trateze un hemangioblastom mai mare de 1,7 cm.
Dimensiunea nu e singura problema, dar este una foarte importanta. Dr. Haring Nauta de la Spitalul Universitar din
Louisville afirma: "Chestiunea este cat de fin se pot concentra razele de radiatii. E mai degraba ca o incercare de a se
arde o gaura folosind o lupa si razele soarelui. Pentru a face o gaura mica, puteti focaliza fasciculul intr-un punct mic si
astfel utilizati mai putina radiatie. Pentru a face o gaura mai mare, trebuie sa acoperiti un camp mai mare; fasciculul
este mai slab concentrat si trebuie sa utilizati mult mai multa radiatie pentru a face treaba. Tumora absoarbe mai multa
energie si se va umfla mai mult dupa tratament.”

(3) Exista un chist sau alta sursa de efect de masa? Efectul de masa este efectul de a avea o masa suplimentara in
craniu. Acest lucru s-ar putea datora unui chist, unei umflaturi, sau tumorii in sine. Daca exista deja o presiune
suplimentara in interiorul craniului dvs., probabil ca SRS nu este o idee buna, deoarece umflarea suplimentara
provocata de procedura ar mari efectul de masa si va inrautati simptomele.

(4) Unde este? Odata tratatd, se va produce o umflare (edem) a tumorii si a tesuturilor inconjuratoare. Ce inseamna
asta pentru dvs.? Tumora tratatd poate deveni mai mare inainte de a deveni mai mica. in functie de cat de mult spatiu
are pentru a se putea extinde, simptomele se pot agrava Tnhainte de a se imbunatati. Unde este localizata tumora? Cand
se umfla, ce simptome ar putea sa apara? Cum isi propune medicul sa controleze edemul? Cum poti lucra in parteneriat
cu echipa medicala pentru a minimiza edemul (umflarea) si a trece de perioada de edem? Retineti ca aceasta perioada
de edem nu este masurabila in zile, ci Tn luni. intrebati-va medicul cat timp trebuie sa va asteptati s& dureze aceasta
perioada de umflare.

(5) Care sunt pericolele pentru tesuturile din jur? Exista de obicei o anumita marja de tesut sanatos care va fi iradiata
cu o doza terapeutica. Ce tesut se afla in aceasta marja? Ce efecte ar avea o astfel de deteriorare? Daca tumora se
afla intr-o pozitie unde exista lichid 1&nga ea, atunci existéd o "marja de eroare", dar daca se afla intr-un punct critic,
atunci efectul acesteia asupra tesutului sénatos din apropiere poate fi semnificativ.

(6) Céate tumori igi propun sa trateze? Care este suma radiatiilor la care ati fi supusi? Daca trebuie tratate mai multe
tumori, este intelept sa le tratezi pe toate in acelasi timp sau este mai bine sa le tratezi una cate una? Gradarea
tratamentului poate fi esentiald pentru gestionarea edemelor (umflaturilor) de dupa tratament.

(7) Ce experienta are aceasta echipa in tratarea hemangioblastoamelor, spre deosebire de tumorile solide?
Hemangioblastoamele reactioneaza diferit la tratamentul cu radiatii. Este important ca cineva cu experienta in tratarea
hemangioblastoamelor sa participe la trecerea in revista a planului de tratament Thainte de inceperea tratamentului.
Daca nu gasiti pe cineva din zona dvs., Alianta VHL poate sugera cateva surse pentru a doua opinie. Acest lucru ar
trebui sa fie bine acceptat de echipa dumneavoastra, deoarece e vorba de protectia lor la fel de mult ca de a
dumneavoastra.
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VHL |la Pancreas

Ce este pancreasul si ce functie are?

Ce este si unde se afla pancreasul?

Pancreasul este un organ care se extinde din stadnga spre sectiunea mediana a abdomenului superior, in spate, fiind
situat imediat n spatele stomacului si lipit de acesta si de intestinul subtire (Vezi Figura 3.). Are aproximativ 5-7 cm
lungime. Vezica biliara si ficatul sunt conectate la pancreas prin intermediul canalului biliar comun. Pancreasul are un
tub lung care trece prin el, numit ductul pancreatic. Ductul (canalul) pancreatic se conecteaza la canalul biliar comun si
apoi transporta produsele fabricate de aceste organe la inceputul intestinului subtire (numit duoden).

Duct chistic

Vezica biliara Gall bladder Cystic duct

Duct pancreatic

Canal biliar comun Common _Pancreatic
bile duct duct
- Pancreas Pancreas
Ampula lui Vater Ampulla
of Vater THE PANCREAS

PANCREASUL

duodenum

Figura 3. Diagrama pancreasului
Sursa: patient.co.uk

Pancreasul consta din doua parti glandulare, din care una produce secretii esentiale pentru digestie. Aceasta secretie
curge prin canalul pancreatic mare, impreuna cu bila produsa de ficat in partea superioara a tractului digestiv. Cealalta
parte a pancreasului este formata din celulele insula, in care se formeaza hormoni, cum este insulina. Insulina este
hormonul care regleaza nivelul zaharului din sange.

Functiile pancreasului

Pancreasul regleaza modul in care celulele corpului sunt hranite 24 de ore pe zi. Pancreasul este responsabil pentru
producerea de substante chimice digestive si enzime pentru a descompune produsele alimentare Tn nutrienti ce pot
fi absorbiti prin peretii intestinului subtire si trimisi celulelor.

Aceste trei enzime digestive sunt:

1. proteaza pentru a descompune alimentele proteice

2. amilaza pentru a descompune carbohidratii si zaharurile
3. lipaza pentru a ne ajuta sa absorbim grasimile

Producerea hormonilor care regleaza zaharul din sange

Cealalta activitate importanta a pancreasului este de a face hormoni (insulind si glucagon) care ajuta la echilibrarea
zaharului din sange si regleaza capacitatea organismului de a hrani fiecare celula 24 de ore pe zi.

Dupa o masa, pancreasul produce insulina, care permite zaharului sa se deplaseze din fluxul sanguin in celule, unde
poate fi ars pentru energie sau depozitat ca grasime pentru utilizare ulterioara.

Cand zaharul din sange incepe sa scada prea mult (intre mese sau in timpul somnului), pancreasul produce un hormon
numit glucagon, care 1i spune ficatului sa elibereze zahar stocat sau sa faca zahar din celulele de grasime si musculare.

Leziunile pancreatice sunt considerate, in general, a fi cele mai putin simptomatice dintre leziunile sindromului von
Hippel-Lindau. Cu toate acestea, pacientii raporteazé o serie de simptome subtile care pot fi cauzate de chisturile
pancreatice.
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Leziunile pancreasului

Trei tipuri de leziuni pot fi gasite frecvent in pancreas:

1. Chisturi

2. Adenoame seroase microchistice, sau "chistadenoame"

3. Tumorile celulelor insulare sau tumori neuroendocrine pancreatice (NET)

Chisturile pancreatice pot fi gasite la un numar mare de persoane cu VHL, cu variatii mari in cadrul familiilor.
Aproximativ 75% dintre persoanele care au VHL dezvolta chisturi pancreatice. Multe chisturi, chiar si cele foarte mari,
pot exista fara simptome, caz in care nu este necesar un tratament. in unele cazuri, chisturile mérite pot apasa pe
stomac, provocéand disconfort. Drenarea chirurgicald a unui chist mare poate oferi o usurare.

Tumorile pancreatice se gasesc la aproximativ 12% din persoanele care au VHL. Adenoamele seroase microchistice
(tumori benigne) sunt cele mai frecvente. In general acestea nu trebuie indepartate decat daca ar cauza obstructii ale
fluxului normal al fluidelor si enzimelor care nu pot fi gestionate altfel.

in functie de marimea, tipul si situarea lor, chisturile VHL si tumorile pancreasului pot provoca atét probleme functionale,
cat si probleme structurale. Echipa medicala poate solicita teste suplimentare pentru a detecta functii hormonale
anormale. Functia pancreasului este de a crea hormoni si enzime importante pentru digestia alimentelor, facand ca
nutrientii din alimente sa fie disponibili pentru celulele corpului. Chisturile si tumorile pot bloca unul sau mai multe dintre
canalele care transporta fluide esentiale din pancreas in tractul digestiv, provocand diaree, constipatie, scaune grase,
alte tulburari digestive si pierdere in greutate. Blocarea alimentarii cu insulina poate provoca probleme digestive sau
diabet. Din fericire, exista nlocuitori care se pot lua prin pastile sau injectii. E posibil sa va fie prescrise insulina sau
enzime digestive pentru a va mentine sanatatea. Stabilirea cantitdti de enzime necesare si a momentelor de
administrare nu sunt usor de calculat. Un gastroenterolog sau un naturopat familiarizat cu insuficienta pancreatica si
dezechilibrul digestiv pot ajuta la obtinerea unui echilibru corect pentru imbunatatirea calitatii vietii.

Daca leziunile obstructioneaza ductele biliare, pot apérea icter, durere, inflamatie sau infectii. Icterul este atunci cand
pielea si urina devin galbene, iar scaunele devin destul de palide. Durerea este semnalul organismului ca e ceva in
neregula si necesita atentie. Cereti imediat asistentd medicala, deoarece pancreatita este o afectiune grava care
necesita ingrijiri medicale.

Problema cea mai ingrijoratoare pentru pancreas este reprezentata de tumorile solide, nu chisturi, care apar in celulele
insulare ale pancreasului. Acestea pot fi tumori neuroendocrine pancreatice (pancreatic NET sau pNET), care pot
provoca obstructii ale ductului biliar si se pot chiar metastaza sau raspandi la ficat, oase sau alte organe.

Unele dintre "tumorile dure" se dovedesc a fi adenoame microchistice, aglomerari de tip fagure de mici chisturi care par
solide la scanare, dar, de fapt, nu sunt o problema.

Evaluarea atentd a pNET este esentiala fiindca cel mai bine este sa nu se faca operatii pe pancreas decat dacéa acest
lucru este important. PNET nu sunt "functionale" in VHL, ceea ce inseamna ca nu emit hormoni, deci testele chimice
nu vor ajuta la determinarea naturii lor.

Desi RMN este metoda de examinare preferatd pentru abdomen, poate fi necesara o CT pentru a raspunde la o
chestiune specifica de diagnosticare, mai ales daca exista simptome. Exista mai multe avantaje cand se evalueaza
PNET. CT ofera un studiu anatomic superior fata de RMN si ajuta la planificarea unei operatii, deoarece relatiile dintre
tumora si alte structuri sunt mai usor de decelat. Cel mai sensibil si mai specific studiu pentru diagnosticarea pNET este
o scanare CT a fazei arteriale timpurii. CT sunt, de asemenea, mai putin supuse variabilitatii artefactului in miscare intre
aparate diferite, permitdnd monitorizarea mai precisa a modificarilor dimensionale ale leziunii. Tipul de CT recomandat
este o scanare in trei faze (arteriala precoce, portala, intarziatd). Un studiu, efectuat de US National Institutes of Health
pe durata a 12 ani, a identificat trei variabile importante pentru a se decide daca e necesara o interventie - dimensiunea,
comportamentul si natura modificarii ADN.

ADN: Cercetarea a aratat o corelatie mai mare a pNET periculoase la oamenii care au o modificare a exonului 3 al
genei VHL. Gena VHL are trei parti distincte, numite exoni. Fiecare familie are o mutatie speciala, cam ca o scriere
gresita a unui cuvant anume in cartea instructiunilor care alcatuiesc proteina VHL. Aceasta mutatie familiala este trecuta
intacta de la parinte la copil, astfel incat fiecare membru al familiei are aceeasi modificare a genei VHL. Persoanele
care au o mutatie a exonului 3 par sa aiba un tip mai agresiv de tumori pancreatice.

Comportamentul: Cercetatorii au cautat, de asemenea, semne de comportament agresiv. Pentru a masura

agresivitatea, au luat o serie de imagini si au comparat dimensiunea celei mai mari tumori in fiecare dintre aceste
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scanari, apoi au calculat rata de crestere sau "rata de dublare". Daca tumora s-a dublat ca marime in mai putin de 500
de zile, s-a considerat ca avand un risc ridicat. Daca a durat mai mult de 500 de zile pentru ca tumora sa se dubleze,
aceasta s-a situat la un nivel de risc mai moderat.

Dimensiunea: In trecut, recomandarile pentru momentul operatiei se bazau numai pe marime. Acum insa, prin
adaugarea acestor noi masuri, Dr. Steven Libutti de la Centrul Medical Einstein-Montefiore, a impartit tumorile in trei
categorii - tumori cu risc scazut care pot fi verificate la fiecare 2-3 ani; tumori cu risc mediu care ar trebui urmarite mai
indeaproape; tumorile cu risc crescut trebuie evaluate pentru interventii chirurgicale. (Vezi tabelul 4.)

Tabelul 4. Evaluarea nivelului de risc a unei tumori neuroendocrine pancreatice:
Sursa: “Clinical, genetic and radiographic analysis of 108 patients with von Hippel-Lindau disease (VHL) manifested by pancreatic
neuroendocrine neoplasms (pNETSs).” by Blansfield JA et al., Surgery, 2007 Dec;142(6): 814-8; discussion 818. e1-2.

Risc Tnalt — . . PR .
. . . Risc mediu — monitorizati pana ce | Risc redus —

evaluati pentru interventie . Lo ee . . .

ST ’ apare un al doilea criteriu verificati la fiecare 2-3 ani
chirurgicala ’
Marime >= 3 cm Marime 2-3 cm Marime <2 cm
Mutatie in exonul 3 Mutatie n exonul 1 sau 2 Mutatie in exonul 1 sau 2
Dublare in < 500 zile

Posibile efecte asupra functiei pancreatice

Desi chisturile sunt benigne (nu devin canceroase), ele pot bloca unul sau mai multe dintre tubuletele mici din pancreas
care elibereaza insulind, glucagon sau enzime pancreatice in intestin. E ceva asemanator cu punerea unui picior pe
furtunul cu care udam gradina. Chiar daca pancreasul produce in continuare acesti hormoni si enzime, ei nu reusesc
sa ajunga acolo unde trebuie pentru a ajuta digestia.

Diabetul este afectiunea care apare atunci cand pancreasul nu produce suficienta insulina pentru a mentine glicemia in
intervalul normal. El poate fi tratat cu pastile care pot ajuta pancreasul sa produca mai multa insulina sau pastile care Ti
spun ficatului sa faca mai putin zahar sau injectii de insulina pentru a inlocui ceea ce nu se produce sau nu se livreaza.
Un endocrinolog si un consilier autorizat specializat in diabetul zaharat (dietetician sau asistentda medicala) va pot ajuta
la gestionarea diabetului zaharat si la elaborarea unui plan personalizat de mese si exercitii fizice.

Tumorile din apropierea canalului biliar comun pot, de asemenea, sa impiedice vezica biliara sa secrete bila. Blocajele
din apropierea ficatului pot afecta functia hepatica. Asigurati-va ca discutati cu un medic despre orice durere sau
ingalbenire a pielii sau ochilor. Aceste simptome de icter pot indica o problema cu functia hepatica.

Insuficienta pancreatica apare atunci cand pancreasul nu produce enzimele digestive sau atunci cand secretia lor in
intestin este blocata. Indepértarea intregului sau a unei parti a pancreasului reduce in mod evident capacitatea
pancreasului de a produce si secreta aceste enzime. Atunci cand alimentele nu sunt descompuse, nutrientii nu pot fi
livrati la celule. Alimentele trec pur si simplu prin corp si ajung in celalalt capat, fara a fi digerate si absorbite. Cu alte
cuvinte, celulele sunt inca infometate. Aceasta afectiune se numeste "malabsorbtie”. Un semn important al
malabsorbtiei este pierderea in greutate.

Este extrem de important pentru sanatatea dumneavoastra sa va reechilibrati digestia. Aceasta este mai mult decét un
deranj; este un element cheie pentru sanatatea dumneavoastra si forta sistemului imunitar.
Simptomele malabsorbtiei includ diaree, balonare, crampe, dureri abdominale, scaune grase (apar spumoase i
uleioase deasupra apei din vasul de toaletd si au un miros puternic) si posibile deficiente ale vitaminelor solubile n
grasimi (A, D, K, si E). Un dietetician autorizat care lucreaza cu clienti cu fibroza chistica, cancer pancreatic sau
insuficienta pancreatica ar trebui sa va poata ajuta cu aceasta problema.
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Dieta si pancreasul

Grasimile sanatoase pentru inima sunt bune Tn cantitati mici. Grasimile sunt tipul de hrana cel mai greu de digerat si
cantitatea de grasime pe care cineva ar trebui s& o manance variaza in functie de greutate, inaltime si nivelul de
activitate. Persoanele care sufera de insuficientd pancreatica se descurca de obicei cel mai bine cu diete cu continut
scazut de grasimi, chiar dacéa iau enzime pe cale oralad pe baza de prescriptie medicala. Totusi, nu acesta este cazul
pentru toata lumea. Ar trebui sa consultati un medic sau un specialist in domeniul medicinii inainte de a face modificari
in dieta sau aportul dvs. de grasimi.

Sfaturi pentru dieta:

Consumul de piept de pui dezosat si al celor mai multi pesti mentine un continut scazut de grasimi in hrana. Gatitul cu
un spray de gatit pentru a minimiza utilizarea uleiurilor ajuta de asemenea. Se poate adauga supa de pui fara grasime
cand e nevoie de lichid.

Carnea rosie, carnea procesata si branza pot fi foarte bogate in grasimi. Cumparati numai felii slabe de carne de vita si
de porc (feliile slabe sunt cele care au mai putine dungi albe de grasime in produsul brut). Reduceti dimensiunea portiei
de carne si de branza pentru a controla cantitatea totald de grasimi pe care o consumati.

Evitati alimentele prajite si invatati sa coaceti, sa frigeti si sa preparati la gratar alimentele pe baza de proteine. Un sfat
pentru bacanie este sa cumparati toate alimentele fara grasimi, cu continut redus de grasimi sau "lite", sau sa folositi
cantitati foarte mici din soiul obisnuit cu grasime integrala.

Atentie: Multe alimente procesate fara grasimi contin o cantitate excesiva de zahar.

Toate produsele lactate pot contine pana la 10 grame de grasimi in fiecare portie. Reduceti dimensiunea portiei sau
alegeti alternativele fara grasime sau cele cu 1% grasimi.

Nucile si avocado au un continut foarte ridicat de grasimi, dar aceste grasimi sunt sanatoase pentru inima si nu sunt
negative nutritional pentru dvs. cand sunt consumate cu moderatie.

Fructele si cele mai multe legume sunt in mod natural lipsite de grasimi, iar vitaminele si fibrele din acestea sunt
esentiale pentru sanatatea dvs.

Atentie: Alcoolul si deshidratarea

Daca aveti o boala pancreatica, este important sa nu beti niciodata alcool. Cercetarile au aratat ca deshidratarea
determina incingerea pancreasului. Intotdeauna beti multe lichide. Se recomanda ca un pacient s& aiba intotdeauna o
sticla de apa sau orice lichid cu el in orice moment. Bauturile pentru sport sunt o modalitate buna de a nu ajunge sa fim
deshidratati, dar e important sa fiti constienti de faptul ca multe contin zahar adaugat sau alti indulcitori.

Dieta: ingrijirea medicala

Dieteticienii cu cea mai mare experienta in ceea ce priveste insuficienta pancreatica sunt cei care lucreaza cu persoane
cu fibroza chistica (CF). VHL nu are nicio legatura cu CF, dar 75% dintre persoanele cu CF au insuficienta pancreatica
din alt motiv. Pe site-ul www.cff.org, existd o listd cu Centrele de ingrijire pentru CF. Sunati la Centrul de Ingrijire a
Copilului din apropierea dvs. si cereti sa vorbiti cu dieteticianul care lucreazd cu adulti cu CF.
Deoarece grasimile nu sunt digerate, vitaminele liposolubile nu sunt absorbite. Intrebati dieteticianul despre
suplimentele vitaminice solubile Tn apa.

Cel mai important lucru pe care trebuie sa-I stiti este ca posibilitatea ca lucrurile sa se reechilibreze si sa puteti manca
ceea ce doriti si sa va simtiti confortabil. Va dura pana veti gasi profesionistul adecvat care sa va ajute.

37


http://www.cff.org/

Luarea unei pauze de la hrana solida

Uneori este mai bine sa va odihniti pancreasul si sa limitati consumul de alimente. Dacéa va confruntati cu o eruptie,
medicul va poate recomanda sa nu consumati niciun aliment pentru o zi sau doua. O dieta de lichide clare poate fi
urmata atunci cand durerea este intensa. Lichidele clare includ sucul de mere, merisor si sucul de struguri albi, gelatina
si supele. Dieta lichida limpede, totusi, nu este completa din punct de vedere nutritional, iar dieta trebuie sa fie avansata
de indata ce alimentele suplimentare sunt tolerate si in conformitate cu programul dat de medicul dumneavoastra.

intrebari frecvente despre pancreas si nutritie:

I: Ce este pancreatita? Este un precursor al cancerului?

R: Pancreatita este o inflamatie a pancreasului. Pancreasul secreta enzime care ajuta la digerarea grasimilor, a
proteinelor si a carbohidratilor din produsele alimentare. In mod normal, aceste enzime nu sunt activate pana cand
nu ajung in intestinul subtire. Daca sunt activate in interiorul pancreasului, ele vor incepe sa "digere", lucru care
provoaca leziuni si inflamatii ale pancreasului. Exista diferite tipuri de pancreatita. In cazul pancreatitei cronice si
ereditare, exista un risc crescut de aparitie a cancerului pancreatic.

i: Care este primul lucru pe care il spuneti noilor pacienti cu pancreatita atunci cand ii vedeti?

R: Le explic ca obiectivul meu este de a-i ajuta sa-si adapteze dieta pentru a-si ajuta organismul sa absoarba mai
bine nutrientii.

I: Care este cel mai important lucru de care pacientii trebuie s fie constienti in dieta lor? De ce?

R: Corpul lor ar putea sa nu poata digera bine produsele alimentare, in special grasimile, deoarece pancreasul
raspunde de secretia enzimelor care ajuté la digerarea nutrientilor. In cazul pancreatitei, acest organ nu secrets
suficiente enzime pentru a descompune produsele alimentare in mod normal, astfel incat apare malabsorbtia. Acest
lucru poate duce la pierderea in greutate, indigestie, dureri abdominale in timpul mesei si la scaune uleioase.

i: Poate respectarea liniilor directoare specifice ale dietei s ajute la ameliorarea simptomelor?

R: Aplicarea unei diete cu continut scazut de grasimi poate ajuta la reducerea simptomelor asociate cu pancreatita
cronica, deoarece astfel va scadea cantitatea de enzime necesare pentru digerarea meselor. Daca dupa efectuarea
acestor modificari ale dietei tot mai exista simptome semnificative, as indemna pacientul sa vorbeasca cu medicul,
deoarece ar putea fi nevoie de enzime pancreatice.

i: Ce ar trebui sa manance in mod special? Dar sa evite?

R: Pacientii cu pancreatita trebuie sa evite alimentele bogate in grasimi. Acestea includ alimentele prajite, cele mai
multe deserturi, produsele lactate din lapte integral, bucatile grase de carne, nucile/semintele si avocado. De
asemenea, ar trebui sa limiteze grasimile, cum ar fi untul, sosurile de salata, smantana si maioneza si alimentele cu
adaos de zahar, precum si deserturile sau bauturile indulcite. Bauturile alcoolice trebuie, de asemenea, evitate.
Pacientii pot include in dieta lor boabe, fructe si legume, carne slaba (cum ar fi pestele, pasarile de curte fara piele si
ouale), fasolea si produse lactate cu continut scazut de grasimi.
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VHL la rinichi

Rinichii sunt organe situate in spatele cavitatii abdominale. Au o lungime de aproximativ 12 cm (4 inci) sau aproximativ
dimensiunea unui pumn (Vezi Figura 4.). VHL la rinichi poate provoca formarea de chisturi sau tumori. Este ceva obisnuit
pentru orice adult din populatia generala sa aiba uneori un chist renal. Chisturile VHL sunt de obicei multiple. Prezenta
unuia sau mai multor chisturi simple nu este o problema in sine. Cu toate acestea, fiecare chist poate contine o mica
tumoare si e posibil ca aceste tumori sa devina carcinomul celulelor renale (RCC), un fel de cancer renal, cunoscut
anterior sub numele de hipernefrom.

Glanda SUprarenaIé Adrenal Gland
pr Rinichi
«— Kidney
.
Chist simplu | S'mple Cyst —, E
—————— Renal Artery | Artera renala
i Vena renala
Tumoare Renal Vein
Tumor —%@
Ureter Ureter ——— .
3 7 L Aorta
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Figura 4. Diagrama rinichiului cu tumora © VHL Alliance
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in general, nu exista semne fizice specifice care s& indice din timp prezenta chisturilor si a tumorilor renale, deci este
foarte important sa Thcepeti monitorizarea rinichilor cu mult Thainte de aparitia simptomelor sau a semnelor fizice
evidente. Rinichii continua sa functioneze n timp ce aceste modificari structurale apar fara simptome fizice si testele de
sénge si urind sunt normale.

Ganditi-va la asta ca avand o alunité pe piele, cu exceptia faptului ca nu vezi cum creste. Cand este foarte mica, e
posibil sa nu fie nici un motiv de alarma. Cand alunita incepe sa creasca sau sa se transforme in mod suspect, medicul
dumneavoastra va va recomanda sa o eliminati.

In mod similar, dac& o tumoare la rinichi este foarte mare cand este descoperita, dacé isi schimb& forma, dimensiunile
sau ritmul de crestere devine suspect, echipa medicald poate recomanda interventii chirurgicale. Nu toate tumorile
renale necesita o interventie chirurgicala imediata. in baza unor caracteristici cum ar fi densitatea, marimea, forma si
situarea, echipa medicalad va va recomanda fie un timp pentru a repeta testele imagistice, fie o rezectie chirurgicala
(indepartarea tumorii). Cand Tsi fac aparitia tumorile renale VHL, ele actioneazéa sub forma carcinomului renal cu celule
clare (ccRCC), care reprezinta 75% -80% din RCC sporadic care apare la populatie in general. Cea mai mare diferenta
este ca in cazul VHL exista posibilitatea de a le gasi mai devreme decéat la persoanele care au cancer sporadic la rinichi.
Aceasta situatie ofera optiuni mai bune pentru tratarea precoce a tumorii si permiterea functionarii rinichiului cat mai
mult posibil, evitand Tn acelasi timp cele mai grave consecinte ale cancerului - metastazele. Stiind ca cineva care are
VHL este supus riscului RCC, tumorile se pot detecta in etape mult mai timpurii. Daca asteptati simptomele, tumora va
fi, de obicei, Intr-o etapa mult mai tarzie si mai periculoasa cand va fi descoperita.

Exista un acord general cu privire la abordarea optimé in tratarea tumorilor renale VHL. Tn cazul VHL, o persoana cu
implicare a rinichilor are, de obicei, o serie de tumori la ambii rinichi care se dezvolta pe parcursul mai multor decenii.
Evident, nu se poate elimina fiecare mica tumora, deoarece ar fi mai multe interventii chirurgicale pentru persoana
respectiva si pentru acest mic organ decét pot ei sa indure. Scopul este de a se mentine functia renala proprie a
pacientului pe tot parcursul vietii sale, pentru a reduce numarul de interventii chirurgicale si a elimina tumorile Tnainte
de a se metastaza si de a cauza dezvoltarea cancerului si la alte organe. Partea dificila este sa alegi momentul potrivit
pentru a opera - nici prea devreme si nici prea tarziu.

Obiectivul este de a se urmari progresia celulelor de la inofensiv (benign) pana la punctul cand acestea devin capabile
sa se raspandeasca (metastaza). Ganditi-va la papadie. incepe ca un muguras, devine o floare galbena, devine alba
si, intr-o buna zi, micile seminte albe sunt purtate de vant si semanate pe pajiste. Daca culegeti florile cand sunt galbene,
semintele nu sunt mature si nu se mai pot raspandi. Celulele trebuie sa se maturizeze pana la punctul in care pot sa se
insaméanteze pe gazon. Smecheria vietii, ca si la papadie, este sa le culegeti cat sunt galbene.

Figura 5. Efectul papadiei
Papadiile demonstreaza ca celulele trebuie sa se maturizeze pana la un anumit punct inainte sa poata trimite seminte si planta mai
multe tumori n alte locuri. Nu este nevoie sa o smulgeti pe fiecare cand e verde, dar este important sa le culegeti cand sunt galbene.
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Exista o tranzitie similara in cazul cancerului. Cercetatorii din domeniul cancerului au identificat o serie de etape distincte
prin care trec celulele inainte de a putea sa metastazeze.

Ar fi ideal daca ar exista vreun test simplu de sange sau urina - un biomarker oarecare - pentru a putea verifica evolutia
celulelor. Nu exista un astfel de test in prezent, desi exista multe eforturi ih cercetare pentru a gasi unul. Intre timp,
cercetarile clinice au aratat cad marimea unei tumori solide este un semn relativ brut, dar destul de sigur al evolutiei
acesteia.

Biopsiile nu sunt de obicei cerute in acest caz, deoarece, avand un diagnostic de VHL, este destul de sigur ce va contine
structura. Vor exista celule canceroase chiar si in tumori foarte mici. Intrebarea este: care este nivelul lor de evolutie?
Aceasta nu este o intrebare la care sa se poata raspunde cu acuratete printr-o biopsie.

In general chisturile nu sunt considerate ca motive suficiente pentru a le opera. In cazul in care o tumora este prezenta
n peretele unui chist, va fi important sa se urmareasca dimensiunile acelei tumori, nu ale chistului. Imagistica RMN a
rinichilor, atat cu, cat si fara agenti de contrast, asa cum se araté in detaliu in Ghidul de screening VHL (Sectiunea 1;
www.vhlromania.ro si vhl.org/screening-guidelines) este o modalitate sigura de urmarire a acestor tumori.

Consensul la care s-a ajuns in cadrul Simpozionului Medical International VHL din 1994 (Freiburg, Germania) a fost de
a recomanda interventia chirurgicald numai atunci cdnd cea mai mare tumora este mai mare de 3 cm. Aceasta
recomandare a fost confirmata de un studiu pe mai multe centre, coordonat de Dr. Andrew Novick. Toate echipele de
studiu VHL din intreaga lume sunt de acord acum cu aceasta orientare. Dupa aproape 20 de ani de experienta folosind
aceste linii directoare, exista doar trei rapoarte verificate de metastaze provenind de la tumori mai mici de 4 cm, toate
avand 3 cm sau mai mult.

in concluzie, cele mai bune practici in ingrijirea pacientilor cu VHL constau in minimizarea numérului de interventii
chirurgicale, prevenind in acelasi timp boala metastatica spre a se permite rinichilor sa continue sa functioneze. In plus
fata de regula celor 3 cm pentru cel mai lung diametru al tumorii, medicul dumneavoastrd va examina evolutia tumorii
in timp, pentru a determina rata de crestere. O rata de crestere mai rapida poate indica necesitatea operatiei de
indepartare a unei tumori mai mici. Tumorile cresc ih mod obisnuit, cu perioade de crestere mica pana la nici o crestere,
urmate de perioade de crestere rapida. Privind cresterea tumorilor pe parcursul mai multor ani, NIH a constatat ca rata
medie de crestere este de 3-4 mm pe an.

Prin monitorizarea rinichilor, echipa dvs. medicald urmareste s constate dacd existd chisturi sau tumori solide.
Rezonanta magneticd (RMN) sau tomografia computerizatd (CT) sunt cele mai bune metode de examinare medicala.
Medicii vor urmari densitatea tesuturilor, pozitia tumorilor, dimensiunea lor si rata de crestere. RMN este preferat in
majoritatea cazurilor deoarece nu foloseste radiatii si poate detecta chiar si acele tumori situate in interiorul unui chist.

Este important sa ntelegeti cu cat mai multe detalii posibile constatarile medicale de care se preocupa medicii care va
ingrijesc. Acest lucru va va permite sa participati la stabilirea calendarului si a tratamentului corect. Nu ezitati sa obtineti
o a doua opinie. Distinctia dintre un chist si o tumoare poate fi discutabila in functie de claritatea imaginii si de experienta
radiologului care examineaza tumorile VHL. Chiar si intre experti pot exista diferente de opinie. Acesta este un domeniu
in care perspectiva unuia sau a mai multor medici cu experientd semnificativa in VHL poate reprezenta o enorma
diferenta. Filmele sau compact-discurile (CD-urile) pot fi trimise cu usurintd unui medic primar aflat departe, chiar si intr-
o alta tara. Contactati un centru de Ingrijiri Clinice VHL sau VHL Alliance pentru asistenta in gasirea unui expert care
va poate ajuta.

Deciziile privind momentul operatiei si amploarea procedurii trebuie luate de intreaga echipa. Aceasta ar trebui sa
includa pacientul cu dezvaluirea completa a tuturor informatiilor. Toate punctele de vedere, localizarea tumorii, nivelul
de vigoare si sénatatea pacientului, ba chiar si dorinta pacientului de a scapa de tumora joaca un rol.

In cazurile in care ultimul rinichi ramas trebuie eliminat, pacientii cu VHL s-au dovedit a fi candidati buni la transplantul
de rinichi. Tumorile VHL cresc din anomalii ale celulelor rinichiului Tnsusi. Deoarece noul rinichi are structura genetica
a donatorului si doua copii sdnatoase ale genei VHL, acesta nu este expus riscului de tumori VHL. Nu s-a observat ca
imunosupresarea pentru transplant s& mareasca cresterea tumorilor VHL in alte organe.

Consideratii imagistice legate de Functia Redusa a Rinichiului

Persoanele cu un nivel scazut al creatininei (datorita functiei renale reduse) trebuie sa fie protejate impotriva oricaror
efecte secundare ale colorantilor de contrast utilizati Tn scanarile CT si RMN cu contrast crescut. Scopul principal este
de a se asigura ca pacientul are suficient lichid Tn organism pentru a elimina vopseaua de contrast in timp util. Tn mod
normal, la pacientii cu o rata de filtrare glomerulard (GFR) estimata ca fiind mai mica de 60 si mai mare de 45 si care
sunt supusi scanarilor CT, se administreaza fluide pentru spélarea rinichilor. Scanarile CT necesita un contrast de iod
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care poate dauna rinichilor atunci cand GFR estimata este mai mica de 40-45, astfel incat contrastul cu iod nu este
aplicat acelor pacienti. Pentru RMN, contrastul cu gadoliniu nu dduneaza rinichilor, dar la cei cu functia renala foarte
redusa poate provoca efecte secundare cutanate. Prin urmare, la pacientii cu GFR estimata mai mica de 60 si mai mare
de 30, se face o hidratare cu 1 litru de solutie de bicarbonat perfuzata timp de o ora imediat inainte de injectarea
intravenos. cu substanta de contrast. Pentru cei aflati sub supraveghere pe termen lung si GFR estimat peste 60, se
utilizeaza o doza completa de gadoliniu, pentru GFR estimata de 30-60, 2 doza. Nu se utilizeaza agent de contrast
daca GFR estimata este sub 30. Persoanele cu insuficienta renala (GFR estimata sub 30) pot fi urmarite fara utilizarea
agentilor de contrast folosind RMN fara contrast cu secvente T1, T2 si de supresiune a grasimilor, care pot ajuta la o
compensare partiala a lipsei de contrast.

O viata de calitate cu o functie redusa a rinichiului

Managementul actual si tratamentul leziunilor VHL de la rinichi permit celor mai multi pacienti sa isi pastreze functia
renald normala de-a lungul vietii. Echipa dvs. medicala va face tot posibilul pentru a va pastra functia renala. Cu toate
acestea, daca aveti mai multe operatii sau alte proceduri pe rinichi sau daca numarul mare de chisturi renale afecteaza
functia renald generald, puteti dezvolta o functie renala redusa (denumita si boala cronica de rinichi sau CKD).

Atentia acordata dietei si nutritiei este importanta pentru sanatatea celor cu functia renala redusa, dar este nevoie de
mai mult decat o alimentatie buna pentru a trai o viata sanatoasa. lata un top de 10 sfaturi pentru a trai bine cu boala
cronica de rinichi (CKD) oferite de Centrul National al Rinichiului (www.nationalkidneycenter.org):

1. Aflati despre boala si traiti cu ea. Aflati tot ce puteti despre CKD, apoi traiti acel stil de viata care va va promova o
sénatate si o bunastare optime.

2. Aveti incredere in dvs. insiva. Faptul ca aveti CKD este o provocare, dar credinta in propria persoana va poate
ajuta sa fiti mai tare. Puteti reusi!

3. Fiti cel mai bun avocat al dvs. Faptul de a fi bine informat va va ajuta sé& faceti lobby si sa obtineti tratamente care
sunt in interesul dumneavoastra.

4. Tineti o evidenta a testelor dvs. Deoarece CKD este o boala progresiva, trebuie s& va monitorizati simptomele in
mod continuu si s fiti la curent cu toate rezultatele testelor. in acest fel, puteti corela optiunile de tratament si stilul de
viata cu simptomele si etapele.

5. Fiti proactiv, preluati controlul. Daca aveti in vedere un transplant de rinichi, efectuati cercetari si contactati un
centru de transplant. Tn plus, urmati recomandérile medicului dumneavoastra pe parcurs.

6. Dezvoltati relatii puternice. Faceti-va timp pentru a construi o conexiune cu toti membrii echipei dvs. de ingrijire a
sanatatii. Acest lucru va va ajuta sa aveti discutii aprofundate si sa puneti intrebari dificile. De asemenea, asigurati-va
ca va intretineti relatiile personale si creati o retea solida de sprijin cu prietenii si familia.

7. Exersati si mancati corect. In afara de administrarea medicamentelor sau managementul unui regim de tratament,
trebuie sa va faceti principalele prioritati din exercitiile zilnice si alimentatia sanatoasa. In caz contrar, riscati sa deveniti
si mai bolnavi, mai repede.

8. Recunoasteti ca munca va face bine. Daca aveti o slujba sau dacéa va petreceti timpul cu voluntariat, intelegeti ca
faptul de a avea o conexiune care va permite sa va simtiti competenti si productivi este pozitiv pentru bunastarea
dumneavoastra in ansamblu. Desigur, poate fi necesar sa luati in considerare un program redus sau munca cu fractiune
de norma, dar continuarea programului dvs. de lucru ar trebui sa va ajute sa ramaneti conectati si sa va imbunatatiti
calitatea vietii.

9. Faceti-va un plan. Deoarece CKD este o problema cronica de sanatate, aveti nevoie de un plan care sa anticipeze
viitorul pe 3, 5, 7 ani. Sa aflati care sunt optiunile de tratament si sa aveti in vedere care dintre ele vi se potriveste cel
mai bine. Sa va faceti timp pentru a lua in considerare optiunile pe care doriti sa le urmariti daca starea dvs. se
inrautateste sau simptomele se modifica.

10. Faceti o prioritate din a va bucura in fiecare zi. Preluarea controlului asupra sanatatii va va permite sa va simtiti
cel mai bine. Recunoasteti ca sentimentul de a fi puternic si sdnatos este cel care va permite sa desfasurati activitatile
de care va bucurati cel mai mult. Asadar, in fiecare zi, asigurati-va ca aveti timp sa faceti exact astal!
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Sfaturi pentru dieta cand aveti functia renala redusa sau insuficienta renala
Cand aveti afectiuni renale cronice, e posibil sa trebuiasca sa faceti modificari in dieta dumneavoastra, inclusiv:
« Limitarea fluidelor in unele cazuri

* Implementarea unei diete cu continut scazut de proteine (acest lucru poate fi recomandat)
* Restrictionarea sarii, a potasiului, a fosforului si a altor electroliti
* Obtinerea de suficiente calorii dacé pierdeti din greutate

Dieta recomandatad se poate schimba in timp daca boala renald se agraveaza sau daca aveti nevoie de dializd. Un
nefrolog (medic specialist in rinichi) va poate oferi medicamente pentru a gestiona unele dintre problemele de dieta, iar
dieteticienii va pot oferi indrumari utile legate de produsele alimentare de evitat.

Motivul pentru o dieta speciala:

Scopul acestei diete este de a mentine un echilibru intre electroliti, minerale si lichide la pacientii care sufera de boala
cronica de rinichi sau care sunt dializati. Pacientii dializati au nevoie de aceasta dietd speciala pentru a limita
acumularea de reziduuri Tn corpul lor. Aceste reziduuri se pot acumula, de asemenea, intre tratamentele de dializa.

Majoritatea pacientilor care fac dializa urineaza foarte putin sau deloc. Limitarea fluidelor intre tratamente este foarte
importanta. Fara urinare, se va acumula fluid Th organism si acest lucru va duce la un exces de lichid in inima, plamani
si glezne.

Recomandari privind dieta:

Cereti o trimitere catre un dietetician Tnregistrat pentru informatii despre dieta Tn boala de rinichi. Unii dieteticieni se
specializeaza in dieta rinichilor. Dieteticianul va poate ajuta sa creati o dieta potrivitad nevoilor dvs. Acesta va poate ajuta
sa creati o dieta cu un aport zilnic de calorii care sa fie suficient de ridicat pentru a va mentine sanatosi si pentru a
preveni deteriorarea tesutului corporal.

Fundatia Nationala a Rinichiului (www.kidney.org) are reprezentante in majoritatea statelor. Este o resursa excelenta
pentru programe si materiale educationale pentru a ajuta persoanele cu boli de rinichi si familiile lor.

Carbohidratii

Daca sunteti supraponderal sau aveti diabet zaharat, poate fi necesar sa limitati cantitatea de carbohidrati pe care o
consumati. Discutati cu medicul, asistenta medicala sau dieteticianul.

Pe de altd parte, carbohidratii reprezintd o sursd bund de energie pentru corpul dumneavoastra. Daca medicul
dumneavoastra va recomanda o dieta saraca in proteine, puteti inlocui caloriile din proteine cu:

* Fructe, péine, cereale si legume. Aceste alimente va ofera energie, fibre, minerale si vitamine.

* Bomboane tari, zahar, miere si jeleuri. Daca este necesar, puteti chiar manca deserturi cu multe calorii, cum ar fi
placintele, prajiturile sau biscuitii, atata timp cat limitati deserturile facute cu lapte, ciocolata, nuci sau banane.

Grasimile

Grasimile pot fi o sursa buna de calorii. Asigurati-va ca utilizati grasimi mononesaturate si polinesaturate (ulei de
masline, ulei de canola, ulei de sofranas) pentru a va proteja arterele. Discutati cu medicul, asistenta medicala sau
dieteticianul despre grasimi si colesterol care pot creste riscul de aparitie a problemelor cardiace.

Proteinele
Dietele cu continut scazut de proteine pot fi utile Thainte de a incepe dializa. Medicul dvs. sau dieteticianul va pot
recomanda o dieta cu nivel moderat de proteine (1 gram de proteine per kilogram de greutate corporala pe zi).

Odata ce incepeti dializa, va trebui sa consumati mai multe proteine. De fapt, poate fi recomandata o dieta bogata in
proteine, cu peste, carne de pasare, carne de porc sau oua la fiecare masa. Acest lucru va va ajuta sa inlocuiti muschii
si alte tesuturi pe care le pierdeti.
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Persoanele care fac dializa ar trebui s& manéance 8-10 uncii (230 - 280 grame) de alimente bogate n proteine in fiecare
zi. Medicul dumneavoastra, dieteticianul sau asistenta medicala va pot sugera adaugarea de albus de ou, pulbere de
albus de ou sau pulbere de proteine.

Calciul si fosforul

Calciul si fosforul, alte doud minerale importante din organism, sunt, de asemenea, monitorizate indeaproape. Chiar si
n stadiile incipiente ale bolii cronice de rinichi, nivelurile de fosfor din sdnge pot deveni prea mari. Nivelurile ridicate de
fosfor pot determina mancarimi cronice si pot determina scaderea nivelului de calciu din sange. Acesta, la randul sau,
va extrage calciul din oase, lucru care va poate face oasele mai slabe si mai susceptibile de a se fractura.

Va trebui sa limitati cantitatea de produse lactate pe care le consumati deoarece contin cantitati mari de fosfor. Acestea
includ laptele, iaurtul si branza. Unele alimente lactate au mai putin fosfor, inclusiv margarina, untul, brénza topita, frisca
groasa, branza ricotta, branza Brie, serbetul si toppinguri non-lactate de tip frisca batuta.

Fructele si legumele contin doar cantitati mici de fosfor, dar pot contine cantitati mari de potasiu.

Este posibil sa trebuiasca sa luati suplimente de calciu si vitamina D pentru a preveni bolile oaselor si a controla echilibrul
calciului si fosforului din corpul dumneavoastra. Adresati-vd medicului dumneavoastra, asistentei medicale sau
dieteticianului.

Daca modificarile dietei pentru reducerea fosforului nu sunt suficiente, medicul dumneavoastra va poate recomanda
"agenti de legare a fosforului".

Lichidele

In stadiile incipiente ale bolii cronice de rinichi, nu este nevoie s limitati cantitatile de lichid baute. Pe masura ce boala
rinichilor Tnainteaza sau cand devine necesaré dializa, este necesard monitorizarea aportului de lichide. intre sesiunile
de dializa, se pot acumula lichide in organism. Prea mult lichid duce la dificultati de respiratie, o urgenta care necesita
asistenta medicala imediata.

Medicul dumneavoastra si asistentul de dializé va vor informa cét trebuie sa beti in fiecare zi. Nu méncati prea multe
alimente care contin multa apa, cum ar fi supe, deserturi gelatinoase, dulciuri congelate, inghetata, struguri, pepeni,
salata verde, rosii si telina.

Utilizati cupe sau pahare mai mici si intoarceti cupa dupa ce ati terminat-o.

Sfaturile pentru a nu suferi de sete includ:
« Evitati alimentele sarate

« Inghetati suc intr-o tava de cuburi de gheata si mancati-l ca pe dulciurile congelate (trebuie s& includeti aceste cuburi
de gheata in cantitatea zilnica de lichide)

* R@maneti la racoare in zilele fierbinti

Sarea sau sodiul

Reducerea sodiului in dieta va ajutd sa controlati tensiunea arteriala ridicata, va ajuta sa nu va fie sete si va impiedica
retentia de lichide suplimentare in corp.

Probabil va trebui sa implementati o dietd cu continut redus de sare.

Cautati aceste cuvinte pe etichetele produselor alimentare:
* hiposodic

« fara adaos de sare

« fara sodiu
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» continut redus de sodiu
* nesarat

Verificati toate etichetele pentru a vedea cantitatea de sare sau sodiu pe care o contine fiecare portie de aliment. De
asemenea, evitati alimentele care mentioneaza sarea printre primele ingrediente. Cautati produse cu mai putin de 100
mg de sare la portie.

Tncerca’;i ierburi aromate si condimente proaspete sau uscate in loc de sare de masa pentru a spori aroma alimentelor.
De asemenea, incercati s adaugati o picatura de sos de ardei iute sau un strop de suc de l[améaie pentru aroma.

Nu folositi sare atunci cand gatiti si indepartati solnita de pe masa. NU UTILIZATI inlocuitori de sare deoarece contin
potasiu. Persoanele cu afectiuni renale cronice trebuie, de asemenea, sa-si limiteze potasiul.

Potasiul
Nivelurile normale de potasiu din sadnge va ajuta inima sa bata constant. Totusi, se poate acumula prea mult potasiu
atunci cand rinichii nu mai functioneaza bine. Se pot produce ritmuri periculoase pentru inima, care pot duce la deces.

Potasiul se gaseste Tn multe grupuri de alimente, inclusiv in fructe si legume. Alegerea produsului potrivit din fiecare
grup de alimente va poate ajuta sa va controlati nivelul de potasiu.

Cand mancati fructe:
* Alegeti piersici, struguri, pere, cirese, mere, fructe tip boabe, ananas, prune si mandarine.

+ Limitati sau evitati portocalele si sucul de portocale, nectarinele, kiwi, stafidele sau alte fructe uscate, bananele,
cantalupii, melasa si prunele

Cand méncati legume:

+ Alegeti broccoli, varza, morcovi, conopida, castraveti, vinete, fasole verde si rosie, laptuci, ceapa, ardei, creson,
castraveti si dovlecei galbeni

« Limitati sau evitati sparanghelul, avocado, cartofii, rosiile sau sosul de rosii, bostanul, dovleacul si spanac gatit.

Fierul

Pacientii cu insuficientd renala avansatd au deseori anemie (niveluri scazute de fier) si au nevoie, de obicei, de
suplimente de fier sau de o dieta care sa contina alimente cu un nivel ridicat de fier (ficat, carne de vita, de porc, pui,
fasole lima si fasole cu bob mare, cereale cu adaos de fier). Discutati cu medicul, asistenta sau dieteticianul dvs. daca
aveti sau nu niveluri scazute de fier si daca trebuie sa& adaugati fier in dieta dumneavoastra.

Referinte
Cho E, et al., Epidemiology of Renal Cell Cancer, Hematol Oncol Clin N Am, 2011 (25): 651-665
Cho E si colab., Epidemiologia cancerului celulelor renale, Hematol Oncol Clin. Am., 2011 (25): 651-665

Duffey BG, et al., The Relationship Between Renal Tumor Size and Metastases in Patients with von Hippel-Lindau
Disease, J Urol, 172: 63-65, 2004. PMID: 15201738

Duffey BG si colaboratorii, Relatia dintre dimensiunea tumorilor renale si metastaze la pacientii cu sindromul von Hippel-
Lindau, J Urol, 172: 63-65, 2004. PMID: 15201738

Goldfarb DA, et al., Results of renal transplantation in patients with renal cell carcinoma and von Hippel-Lindau
disease, Transplantation, 1997 Dec 27;64(12):1726-9. PMID: 9422410

Goldfarb DA si colab., Rezultatele transplantului renal la pacientii cu carcinomul celulelor renale si sindromul von Hippel-
Lindau, Transplantation, 1997, 27, 64 (12): 1726-9. PMID: 9422410

Joly D, et al., Progress in nephron-sparing therapy of renal cell carcinoma and von Hippel-Lindau disease. J Urol.
2011, 185:2056-60, PMID: 21496837

45



Joly D si colab., Progrese in terapia de protejare a nefronilor de carcinomul celulelor renale si de sindromul von
Hippel-Lindau. J Urol. 2011, 185: 2056-60, PMID: 21496837

Kidney Disease Nutrition and Diet, The National Kidney Foundation: A to Z Health Guide, The National Kidney
Foundation, n.d., https://www.kidney.org/atoz/atozTopic Nutrition-Diet.cfm.

Boala renala - Nutritie si dietd, Fundatia Nationald a Rinichiului: Ghidul Sanétatii de la A la Z, Fundatia Nationala a
Rinichiului, n.d., https://www.kidney.org/atoz/atozTopic Nutrition-Diet.cfm.

Lin H. Diet - Chronic Kidney Disease, MedlinePlus Medical Encyclopedia, U.S. National Library of Medicine, 21 Sept.
2011, http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/ency/article/002442.htm.

Lin H. Diet - Boala renalé cronica, MedlinePlus Medical Encyclopedia, Biblioteca Nationald de Medicina din S.U.A., 21
septembrie 2011, http://www.nIm.nih.gov/medlineplus/ency/article/002442.htm.

Living with Kidney Disease, National Kidney Center, National Kidney Center.org, Inc.,
http://www.nationalkidneycenter.org/chronic-kidney-disease/living-with-kidney-disease/

Cum sé traim cu bolile rinichilor, Centrul National al Rinichiului, National Kidney Center.org, Inc,
http://www.nationalkidneycenter.org/chronic-kidney-disease/living-with-kidney-disease/

Matin SF, et al., Patterns of intervention for renal lesions in von Hippel-Lindau disease, BJU Int, 2008 Sep;
102(8):940-5, Epub 2008 May 15, PMID: 18485044

Matin SF si colab., Modele de interventie pentru leziunile renale in sindromul von Hippel-Lindau, BJU Int, 2008 Sep;
102 (8): 940-5, Epub 2008 15 mai, PMID: 18485044

Nutrition and Chronic Kidney Disease, National Kidney Foundation, Council on Renal Nutrition, National Kidney
Foundation, New York: National Kidney Foundation, 2006, http://www.kidney.org/atoz/pdf/nutri_chronic.pdf

Nutritia si boala renala cronicd, Fundatia Nationald a Rinichiului, Consiliul pentru Nutritie Renala, Fundatia Nationala a
Rinichiului, New York: Fundatia Nationald a Rinichiului, 2006, http://www.kidney.org/atoz/pdf/nutri_chronic.pdf

Shuch B, et al., Repeat partial nephrectomy: surgical, functional and oncological outcomes, Curr Opin Urol, 2011,
Sep; 21(5):368-75, doi: 10.1097/MOU.0b013e32834964ea. PMID: 21788903

Shuch B si colab., Repetarea nefrectomiei partiale: rezultate chirurgicale, functionale si oncologice, Curr Opin Urol,
2011, Sep; 21 (5): 368-75, doi: 10.1097 / MOU.0b013e32834964ea. PMID: 21788903

Steinbach F, et al., Treatment of renal cell carcinoma in von Hippel-Lindau disease: a multicenter study, JUrol, 1995
153:1812-1816

Steinbach F si colab., Tratamentul carcinomului celulelor renale in sindromul von Hippel-Lindau: un studiu pe mai
multe centre, JUrol, 1995 153: 1812-1816

Srinivasan R. “Tumor Growth Rate and VHL,” vhl.org/Ask the Expert
Srinivasan R. "Rata de crestere a tumorilor si VHL", vhl.org/Ask Expert

46


https://www.kidney.org/atoz/atozTopic_Nutrition-Diet.cfm
https://www.kidney.org/atoz/atozTopic_Nutrition-Diet.cfm
http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/ency/article/002442.htm
http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/ency/article/002442.htm
http://www.nationalkidneycenter.org/chronic-kidney-disease/living-with-kidney-disease/
http://www.nationalkidneycenter.org/chronic-kidney-disease/living-with-kidney-disease/
http://www.kidney.org/atoz/pdf/nutri_chronic.pdf
http://www.kidney.org/atoz/pdf/nutri_chronic.pdf

VHL la ochi

Atunci cand capilarele formeaza hemangioblastoame (numite si hemangioblastoame capilare retinale sau angioame
retiniene) Tn partea din spate a ochiului, acestea incep prin a fi extrem de mici si dificil de vazut. Capilarele in sine sunt
mai mici decat diametrul unei hematii, una dintre celulele care alcatuiesc sangele.
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Figura 6. Diagrama ochiului
Sursa: National Eye Institute: nei.nih.gov/health/eyediagram

Cand hemangioblastoamele incep sa se dezvolte, ele cresc adesea in jurul ecuatorului sau periferiei retinei, departe de
aria centrala a vederii. Spre deosebire de ecuatorul din jurul pamantului, ecuatorul ochiului este vertical. Stadnd in
picioare, trageti un cerc in jurul ochiului, de la spréncene la nas si in jur - acesta este ecuatorul.

Pentru a vedea aceasta zona, oftalmologul sau optometrul trebuie sa va dilate ochiul, sa utilizeze o lupa de mare putere
si sa priveasca din unghiuri laterale. Este mai mult decdt o examinare obisnuitd a ochilor. Spuneti medicului
dumneavoastra daca aveti VHL in familie, astfel incat acesta sa se asigure ca va face acest examen amanuntit si va
gasi orice hemangioblastoame mici. Tratarea acestora in primele faze este importanta. O trimitere la un specialist in
retina va fi necesara pentru tratamentul acestor tumori.

Nu toti oftalmologii si optometrii sunt familiarizati cu VHL; este mai bine sa folositi un specialist familiarizat cu VHL,
calificat sa efectueze o examinare detaliata a fundului de ochi si a periferiei cu un oftalmoscop indirect.

Obiectivul tratamentului este de a opri cresterea hemangioblastomului cat timp acesta este inca atat de mic incat nu
afecteazéa vederea. Tratamentele includ in general tratamentul cu laser (chirurgie usoara) sau crioterapia (inghetarea).
Daca retina se desprinde de spatele ochiului ca urmare a scurgerilor din hemangioblastom sau ca rezultat al tesutului
fibros care a crescut in ochi si trage de retina, poate fi necesara o interventie chirurgicala vitreo-retiniand. Academia
Americana de Oftalmologie si alte asociatii profesionale editeaza publicatii de popularizare despre aceste tratamente,
care sunt de obicei disponibile la oftalmolog sau la specialistii in retina.

Saizeci la suta dintre persoanele cu VHL au leziuni ale retinei. Chiar persoane in varsta de 3 ani si uneori mai tinere pot
fi afectate, ceea ce face ca examinarea copiilor sa fie foarte importanta. Copiii care au un diagnostic ADN pozitiv pentru
VHL trebuie s& fie examinati pentru leziuni oculare Tncepéand cu varsta de 1 an.

Noi hemangioblastoame pot aparea pe tot parcursul vietii, astfel ca examinarile periodice ale ochilor la persoanele
afectate sunt importante. In general, leziunile mai mici pot fi tratate cu mai mult succes si cu mai putine complicatii decat
cele mari. Scurgerile sau sangerarile de la hemangioblastoamele mai mari pot duce la afectari grave ale vederii sau la
desprinderea retinei, astfel incat tratamentul precoce si managementul atent sunt foarte importante pentru a va mentine
vederea.

Hemangioblastoamele netratate sau partial tratate, care nu au hemoragii sau scurgeri active, pot stimula cresterea
tesutului fibros din ochi, lucru ce poate periclita vederea si trebuie evaluat ih mod regulat.

Leziunile la nivelul nervului optic sau in apropierea acestuia sunt foarte greu de tratat cu succes si nu exista un consens
intre medici cu privire la cea mai buna abordare legata de tratament. Din fericire, ele tind sa creasca incet. Contactati
Alianta VHL pentru cele mai recente recomandari.
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VHL la glandele suprarenale (feocromocitoamele)

VHL poate fi asociat cu un tip de tumora a glandelor suprarenale numit feocromocitom ("feo"). Feo sunt, de obicei, non-
canceroase si apar cel mai frecvent in glandele suprarenale. Feo aflate in afara glandelor suprarenale se numesc
paraganglioame; aceste tumori sunt foarte rare, chiar si la pacientii cu VHL.

Glandele suprarenale au aproximativ 3 x 2 x 2 cm (lungime de 1 inci) si se afla deasupra fiecarui rinichi (Vezi Figura 7.).
Glandele suprarenale secretd hormoni in organism, care includ:

 Catecolaminele: Predomina epinefrina, dar se secreta si ceva norepinefrina. Epinefrina ajuta la reglarea reactiei "lupta

sau fugi” in caz de stres (mai este cunoscuta si sub numele de adrenalina si este principala catecolamina produsa de
glandele suprarenale).

» Glucocorticoizii: Cel mai important glucocorticoid este cortizolul. Cortizolul ajuta la reglarea glicemiei, a tensiunii
arteriale, a metabolismului grasimilor si proteinelor si a sistemului imunitar. Cortizolul este cunoscut sub numele de
hormonul stresului.

» Mineralocorticoizii: Cel mai important mineralocorticoid este aldosteronul. Aldosteronul actioneaza in principal in
rinichi, mentindnd echilibrul sarii si apei Tn organism. Acest lucru este important pentru reglarea tensiunii arteriale si
pentru o functie cardiovasculara adecvata.

» Androgenii suprarenali: Acestia sunt precursori ai hormonilor sexuali (adica testosteron, estrogen).

< % adrenal gland
Glanda suprarenala 9

Rinichi kidney

pancreas pancreas /

Figura 7. Rinichiul, pancreasul si glandele suprarenale
Figura arata pozitiile relative ale acestor organe. llustratie de Gerhard Spirzer, din Kahle et al., Color Atlas, 2:141.

Feocromocitoamele apar mai frecvent in unele familii decat in altele. Acestea sunt rareori maligne (<7%) la persoanele
cu VHL. Detectate din timp, feocromocitoamele nu sunt greu de abordat, dar sunt potential letale daca nu sunt tratate.
Acest lucru este valabil mai ales in perioadele de stres, cum ar fi interventiile chirurgicale, accidentele sau nasterea.
Este deosebit de important ca pacientii VHL cu sau fara simptome sa fie verificati daca au feocromocitoame inainte de
orice interventie chirurgicald, sarcina sau nastere. Daca exista un feocromocitom, complicatiile pot fi evitate prin
blocarea efectelor hormonilor de stres cu medicamente Tncepand cu cel putin 7-14 zile inainte de procedura.
Feocromocitoamele secreta cantitati excesive de catecolamine, norepinefrina si epinefrina, de asemenea cunoscute
sub numele de "hormoni de stres". Cu toate acestea, feocromocitoamele in VHL produc doar norepinefrina (cunoscuta
si ca noradrenalina). Semnalul clinic primar este, de obicei, hipertensiunea arteriala, in special presiunea arteriala, care
exercita presiune asupra inimii si a sistemului vascular, lucru ce poate provoca un atac de cord sau un accident vascular
cerebral. Cu toate acestea, la unii pacienti, tensiunea arteriala poate fi normala in ciuda prezentei unui feocromocitom.
Pacientii pot observa dureri de cap, batai neregulate sau rapide ale inimii sau ceva ce pare un atac de panica, teama,
anxietate sau chiar furie. S-ar putea sa existe transpiratii intense fara niciun motiv serios. Uneori oamenii au bufeuri de
caldura (sau friguri). Pot exista dureri abdominale sau o pierdere in greutate inexplicabila. Se recomanda ca toate
persoanele cu VHL sa fie supuse screening-ului pentru feocromocitoame. Cercetarile noi indica faptul ca tumorile
suprarenale sunt de patru ori mai frecvente la persoanele cu VHL decét se credea anterior. Chiar si in familiile care nu
au avut anterior un feocromocitom este important sa se testeze prezenta acestor tumori. in descendenta unei familii
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numeroase din Franta nu au existat feocromocitoame timp de trei generatii; acum exista feocromocitoame in doua
ramuri ale acelei famili.

Daca este necesara interventia chirurgicala, standardul de ingrijire la pacientii cu VHL este adrenalectomia partiala.
Studiile au aratat cd mentinerea chiar si a unei cantitati mici de cortex al glandei suprarenale, daca este necesara
interventia chirurgicald pe ambele glande, face mai usoara evolutia postoperatorie. De asemenea, de obicei se evita
necesitatea nlocuirii cu steroizi. Pe de alta parte, trebuie sa recunoastem si ca tesutul suprarenal ramas poate fi asociat
cu feocromocitoame recurente. Indepartarea intregii glande suprarenale este rareori necesara pentru a gestiona
feocromocitoamele asociate cu VHL.

Tn ultimii ani, este utilizata tehnica de operare "pe gaura cheii" (laparoscopie) pentru a trata feocromocitoamele. Prin
aceasta tehnica existd un risc mai mic de infectie iar recuperarea este mult mai rapida. Unii chirurgi au tehnica de a
elimina simultan feocromocitoamele situate pe fiecare dintre cele doua glande suprarenale. Tratamentul chirurgical
laparoscopic sau robotic trebuie discutat cu medicul dumneavoastra.

Tnainte de operatie, echipa medicala va prescrie "blocante" (alfa-blocante, uneori urmate de beta-blocante) sau
medicamente care inhiba formarea de catecolamine. Aceste medicamente vor calma efectele substantelor chimice
produse de feocromocitoame si vor permite ca interventia chirurgicala sa decurga calm, fara a se provoca o criza de
feocromocitom. Desi blocantele va vor obosi, acestea sunt extrem de importante. Ele pot fi prescrise cu doua sau mai
multe saptdmani inainte de interventia chirurgicala planificata.

Un alt aspect important inainte de operatie este sd va asigurati cé anestezistul care lucreaza cu chirurgul
dumneavoastra are experienta cu feocromocitoamele. Anestezistul raspunde de managementul tensiunii arteriale in
timpul interventiei chirurgicale. Chirurgul dvs. endocrin ar trebui s& va poatd spune cine va face parte din echipa
chirurgicala.

Teste pentru detectarea feocromocitoamelor

Testele traditionale de sadnge sau urind care masoara doar catecolaminele sunt inadecvate in a detecta cele mai multe
feocromocitoame. Pentru a diagnostica un feocromocitom, se efectueaza un test biochimic initial pentru a masura
metanefrinele din s&nge sau urind. Testul "metanefrine fard plasma" implicd masurarea, intr-o proba de sénge, a
metanefrinei, metabolitul adrenalinei si a normetanefrinei, metabolitul noradrenalinei. Mai disponibila este colectarea
urinei pe 24 de ore, care este analizatd pentru metanefrine, normetanefrind si metanefrin fractionate. Daca sunt
necesare informatii suplimentare sau daca existd simptome de feocromocitom, dar testele de sénge si urina sunt
negative, pot fi utilizate scanari anatomice prin imagistica.

La pacientii cu VHL, masurarea normetanefrinei este cea mai importanta, deoarece feocromocitoamele asociate nu
produc adrenalind sau metabolitul sdu, metanefrina, in cantitati semnificative. Metoxitiramina este un biomarker nou
pentru diagnosticul de feocromocitom si a fost introdus in 2011 ca instrument de masurare. Cu toate acestea, numai
aproximativ 17% dintre pacientii cu VHL cu feocromocitoame produc metoxitiramina. O crestere a metoxitiraminei poate
fi utila pentru a evalua malignitatea.

Precizia testelor urinei si sdngelui pentru activitatea feocromocitoamelor va fi determinata in mare parte de propria dvs.
cooperare n pregatirea testului. Chiar daca nu vi se dau instructiuni, ar trebui s& evitati tutunul, alcoolul si cofeina timp
de cel putin patru ore fnainte de testare. Asigurati-va ca spuneti medicului dumneavoastra si tehnicienilor daca luati
orice medicament antidepresiv sau de modificare a dispozitiei. S-ar putea sa doriti sa pregatiti o lista cu toate
medicamentele pe care le luati, sa discutati aceasta listd cu medicul inainte de testare si chiar sa o trimiteti la laborator
cu proba de sange sau urina, pentru a ajuta la interpretarea rezultatelor.

Tn cazul in care sunt date alte instructiuni, acestea pot diferi de la centru la centru, uneori datorita diferitelor metode de
analizd. Urmati instructiunile cu atentie pentru a evita o interpretare gresita. Consultati Pregatirea pentru testarea
feocromocitoamelor.

Standardele de testare 2014 pentru feocromocitoame si paragangliomi

Noile linii directoare clinice au fost recent aprobate de catre Societatea Endocrina (iunie 2014) pentru testarea prezentei
feocromocitoamelor si a paragangliomilor, cunoscute impreuna ca PPGL.
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* Examinarea pentru PPGL trebuie sa includa intotdeauna masuratori ale metanefrinelor plasmatice (obtinute dintr-o
proba de sange) sau a metanefrinelor fractionate urinare (obtinute dintr-o proba de urina).

* Pentru un esantion de sange, acum este recomandat ca pacientii sa stea cu fata in sus (culcati) timp de minim 20
(in mod ideal 30) de minute Tntre momentul in care este introdus acul si momentul in care este extras sangele.

* Pentru analiza esantioanelor de sange, intervalele de referintd superioare (rezultatul testului peste care se considera
ca poate exista un feocromocitom) trebuie sa fie stabilite din teste realizate cu fata in sus, nu in pozitie sezanda, pentru
a minimiza sansa unui rezultat fals negativ (nedetectarea unui PPGL existent).

Decizia a fost luatd pe baza constatarii ca rezultatele testelor de sédnge luate in pozitie sezanda au marit numarul de
rezultate fals pozitive, ceea ce Inseamna ca acesti pacienti trebuie retestati. Motivul este ca eliberarea catecolaminelor
de catre nervii periferici si glandele suprarenale este stimulata de pozitia verticala care are ca rezultat cresterea nivelului
metanefrinelor in sénge in pozitie sezdnda comparativ cu pozitiile culcate pentru prelevarea probei de sénge.

Liniile directoare VHLA pentru testarea feocromocitoamelor se bazeaza pe liniile directoare clinice emise de
Societatea Endocrina:

Masurarea metanefrinelor fara plasma (cu sange tras dupa 20-30 de minute intr-o pozitie culcata cu fata in sus dupa
introducerea acului) sau a metanefrinelor urinare fractionate (cu acceptul pacientului pentru recoltarea recomandata si
depozitarea refrigerata). Analiza se efectueaza utilizdnd cromatografia lichidului cu detectie spectrometricd sau
electrochimicd in maséa si utilizand norme valabile pentru pozitia cu fata in sus pentru rezultatele testelor plasmatice.
Toate rezultatele pozitive ale testelor trebuie urmarite. Urmarirea poate implica studii biochimice repetate (de exemplu,
un test cu clonidind) sau o scanare CT sau RMN (daca o scanare CT nu este adecvata).

La VHL, este necesar doar sa se ia in considerare cresteri ale normetanefrinei. Pentru plasma la un pacient adult cu
VHL, orice cantitate de peste 112 picograme/mililitru (0,61 nanomol/litru, limita superioara de referinta NIH) ar trebui sa
trezeasca suspiciuni. Orice valoare peste 400 pg/mL (2,2 nmol/L) pentru o proba luata cu pacientul intins si relaxat (fara
stres) si fara antidepresive devine imediat foarte suspecta (aproape de 100% probabilitate). Imagistica este atunci
garantata. Intre aceste intervale, probabilitatea unui feocromocitom creste odatd cu nivelul si ar trebui luate n
considerare teste de urmarire, cum ar fi imagistica.

Daca aceste teste chimice indica prezenta unui feocromocitom, dar acesta nu poate fi usor localizat pe RMN sau CT,
poate fi recomandata o scanare MIBG sau PET. Aceste scanari ajuta la localizarea sau situarea unui feocromocitom
chiar daca se afla in afara glandelor suprarenale. Feocromocitoamele aflate in afara glandelor suprarenale se numesc
paragangliomi. Aceste tumori foarte rare pot aparea oriunde pe sistemul nervos simpatic, adica oriunde de-a lungul unei
linii trase de la nivelul dvs. inghinal pana la lobul urechii de pe ambele parti ale corpului. Pot fi necesare testari multiple
pentru a le gasi. Conform cercetarilor efectuate de Institutele Nationale ale Sanatatii din SUA (US National Institutes of
Health), diferite teste au rate de succes diferite in localizarea unui feocromocitom sau paragangliom:

» Scanarea PET 18F-FDA gaseste 75-92%

» Scanarea PET 18F-FDOPA gaseste 67-93%

* Scanarea 123I-MIBG géaseste 67-86%

» Scanarea PET 18F-FDG gaseste 83-93% (suprarenale: 67%)

+ Scanarea cu Octreotide gaseste mai putin de 50% din aceste tumori. Retineti ca scanarea cu Octreotide va fi inlocuita
n curénd cu 68Ga-DOTA analogi, utilizati in scanarea PET. Alegerea unuia dintre aceste teste se face adesea in functie
de disponibilitatea unei anumite tehnologii in centrul dvs. Cu toate acestea, este important de observat ca, daca testul
ales nu gaseste feocromocitoame, exista totusi sansa ca feocromocitoamele sa se afle, de fapt, acolo, dar nu pot fi
detectate de acel test. E posibil s& aveti nevoie sa cereti o a doua opinie de la un expert VHL sau de la un expert in
feocromocitoame.

Pregatirea pentru Testarea Feocromocitoamelor
Este extrem de important ca feocromocitoamele sa fie testate inainte de a fi supus unei interventii chirurgicale
din indiferent ce motiv si inainte de a trece prin procesul nasterii. Trecerea prin oricare din aceste experiente
stresante cu un feocromocitom necunoscut poate fi extrem de periculoasa. Daca medicii sunt constienti de faptul
ca un feocromocitom este acolo, ei pot lua masuri preventive care sa asigure siguranta pacientului si a oricarui copil
nenascut.
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Testarea sangelui si urinei sunt cele mai bune teste pentru a determina daca exista un feocromocitom activ si daca este
necesara o scanare suplimentard pentru a localiza sau gasi tumora. Testele de urind si de sange pentru un
feocromocitom sunt cele mai fiabile cand se iau masuri de precautie in douéd zone - dieta Tnhainte de testare si
conservarea probei de urina de la Tnceputul testului pana la terminarea procesarii in laborator.

Medicatiile sunt adesea recomandate sau auto-prescrise. Este important sa retineti ca toate medicamentele pot interfera
cu precizia analizei testelor pentru feocromocitom. Daca e posibil, testarea pentru feocromocitom trebuie facuta
INAINTE de a incepe administrarea oricarui medicament. Daca acest lucru nu este posibil, atunci este foarte important
sa dezvaluiti TOATE medicamentele pe care le luati - pe baza de prescriptie medicala, pe baza de plante, fara prescriptie
medicala si chiar pe cele ilegale - pentru a obtine o citire exacta din teste. Astfel de medicamente pot interfera cu
rezultatele, in functie de metoda de masurare utilizata de laborator. Va rugam sa respectati orice recomandari privind
medicatia care va sunt date de la laborator sau de catre medicul dumneavoastra.

Pentru a obtine cele mai bune informatii dintr-un test de urina de 24 de ore, este foarte important ca pacientul sa urmeze
cu atentie instructiunile de testare pentru feocromocitom legate de test. Nu toate spitalele furnizeaza aceste instructiuni
pacientului si nu toti pacientii le urmeaza in mod constiincios. Diferentele intre instructiuni pot reflecta diferite metode
de analiza.

Urmati instructiunile furnizate de personalul de laborator din spital. Daca nu v-au fost furnizate instructiuni, intrebati
daca urmatoarele instructiuni ar fi bune pentru a va asigura ca esantionul este proaspat si ca nivelurile chimice pentru
care se testeaza nu sunt influentate in mod artificial de elemente din dieta dumneavoastra. De asemenea, este foarte
important ca urina sa fie tinuta in frigider si pastrata cu grija pe intreaga perioada de colectare a urinei de 24 de ore si
livrata proaspata la laborator pentru procesarea imediata. Unii oameni poarta recipientul intr-o punga sau rucsac cu
izolatie termica, cu unul sau mai multe pachete de gheata pentru racire alaturi de recipient.

Pregatirea pentru testarea sangelui

Nu luati medicamente, inclusiv aspirind si acetaminofen, fara cunostinta si acordul medicului care comanda testul. Tn
special, aveti grija sa discutati despre teofilina, antihipertensive (medicamente pentru tensiunea arteriald), metildopa,
L-dopa sau orice diuretic, pilule contraceptive, plasturi contraceptivi, produse pentru renuntarea la fumat sau orice
antidepresive sau alte medicamente care modifica starea de spirit. Teofilina se gaseste in ceai si in alte suplimente pe
baza de plante, precum si in medicamente.

Nu méncati si nu beti nimic n afara de apa, de la ora 10:00 in seara anterioara testului dumneavoastra de sénge; nu
luati niciun medicament in dimineata testului decat daca este aprobat in mod expres de catre medicul care comanda
testul. Daca vi se cere sa nu va luati medicamentele de dimineata, luati-le impreuna cu dvs. la testare, astfel incéat sa le
puteti lua imediat dupa terminarea testului.

Daca fumati, nu trebuie sa fumati in ziua testului. Contactati-va medicul daca aveti intrebari privind dieta.

Procedura dureaza de obicei aproximativ 45 de minute. Este important sa fiti linistit si calm timp de 20-30 de minute
fnainte de extragerea sangelui pentru a va asigura de rezultate exacte. Aduceti ceva cu dvs. pentru a va mentine ocupat
si relaxat, deoarece vi se va cere sa stati linistit pe 0 masa timp de 20 de minute dupa ce acul este introdus inainte ca
testul sa inceapa.

Feocromocitoamele din tumorile asociate cu VHL nu produc epinefrind (adrenalind) sau metabolitul sdu, metanefrina.
Tumorile asociate cu VHL produc numai norepinefrina si metabolitul acesteia, normetanefrina. Prin urmare, valoarea
normetanefrinei din plasma e cea care trebuie urmarita cu atentie la pacientii examinati pentru mutatiile VHL. Profilurile
chimice pentru alte tipuri de mutatii genetice sunt diferite.

Limitele superioare pentru intervalele de referintd ale concentratilor plasmatice ale metanefrinelor
la copii (din esantioanele colectate in pozitia culcat cu un ac intravenos introdus) sunt publicate:

* Pentru baieti intre 5 si 18 ani, limita superioard pentru normetanefrind este de 97 picograme/mililitru (0,53
nanomol/litru) si pentru metanefrina 102 pg/ml (0,52 nmolll).

» Pentru fete intre 5 si 18 ani, limita superioara pentru normetanefrina este de 77 pg/ml (0,42 nmol/l) si pentru
metanefrina 68 pg/ml (0,37 nmol/l).

* Intervalele de referinta pentru laboratorul dumneavoastra pot fi usor diferite datorita variatiilor in procesare. Daca exista
preocupari legate de interactiunile cu medicamentele, este important ca laboratorul sa utilizeze tehnici LC-MS/MS pentru
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a analiza esantionul, pentru a se obtine cea mai mare sensibilitate si selectivitate Tn verificarea metanefrinelor
fractionate, Tn special a normetanefrinei.

Pregatirea pentru testarea urinei pe 24 de ore
Testarea acidului vanilmandelic (VMA): acest test nu ar mai trebui utilizat, deoarece precizia de diagnosticare VMA
este insuficienta.

Pentru catecolamine, metanefrine, epinefrind, norepinefrina: In ziua testului, evitati tutunul, medicamentele,
ciocolata, fructele (in special bananele) si cofeina. Asigurati-va ca spuneti medicului dumneavoastra si tehnicianului ce
medicamente luati, inclusiv orice antidepresive.

Instructiuni de colectare: Nu incepeti colectarea vineri sau sdmbata. Acest lucru va asigura ca esantionul dvs. va fi
livrat la laborator Tntr-o zi lucratoare si poate fi procesat prompt.

1. Incepeti colectarea dimineata. Goliti vezica; nu pastrati acest esantion de urina.

2. Scrieti aceasta data si ora pe recipient (Daca existd un conservant adaugat in recipient, aveti grija sa nu ajunga pe
piele. Daca se intampla acest lucru, spalati imediat zona cu apa).

3. Pastrati toata urina eliminata in urmatoarele 24 de ore in recipientul furnizat, inclusiv esantionul final eliminat exact
la 24 de ore de la inceperea colectarii.

4. Tineti urina la frigider permanent. O puteti tine Tntr-o punga de hértie in frigider. Daca trebuie sa iesiti afara, o puteti
transporta Tntr-o punga sau intr-un rucsac cu pachete din plastic cu gheata pe recipient.

5. Scrieti data si ora pe recipient atunci cand colectarea se termina.

6. Aduceti colectia si actele la laborator cat mai curand posibil dupa colectare (Laboratoarele sunt de obicei deschise
dimineata devreme sau undeva de unde puteti aranja sa o predati devreme).

Strategii de dieta si managementul stilului de viata pentru suprarenale

Mentineti o dieta sanatoasa. Stresul cronic este asociat cu cresterea nivelului de cortizol, un hormon legat de stres,
care ajuta la reglarea glicemiei, a tensiunii arteriale, a metabolismului grasimilor si proteinelor si a sistemului imunitar.
Nivelurile ridicate de cortizol pot favoriza consumul excesiv de alimente si pot duce la cresterea in greutate. O
alimentatie echilibrata si nutritiva alimenteaza organismul cu toate substantele nutritive esentiale si poate fi utila pentru
controlul greutatii, reducerea stresului si imbunatatirea performantei.

Un studiu clinic care a evaluat efectul restrictiilor calorice timp de o luné la femei supraponderale in varsta de 20-36 ani
care erau in rest sdnatoase, a constatat ca, alaturi de o pierdere medie in greutate de aproape 13 kg, a existat o scadere

ochi si nicio dovada de crestere a stresului fiziologic sau psihologic.

Méncati sare si raméaneti hidratat. Cei carora li s-au extirpat glandele suprarenale din cauza feocromocitoamelor sau
cei care au insuficientd suprarenala (sau boala lui Addison), au nevoie in general de mai multa sare in dieta. Acest lucru
se datoreaza faptului c& nu au un nivel suficient din hormonul numit aldosteron, care regleaza nivelurile de sodiu si
potasiu (sare si electroliti) din organism. Aldosteronul este produs de glandele suprarenale, iar daca cineva nu are
glande suprarenale functionale, produce foarte putin sau deloc aldosteron. Daca nivelul de aldosteron este prea scazut,
organismul pierde prea mult sodiu.

Persoanele care produc nivele scazute sau deloc de aldosteron sunt deseori clasificate drept "consumatori excesivi de
sare"; ei nu pot mentine nivelurile de sare (sodiu). Aceste persoane trebuie sa ia suplimente pentru a inlocui hormonul
aldosteron. Chiar si cu inlocuire, mentinerea nivelurilor optime de aldosteron poate fi o provocare. Atunci cand acesti
"consumatori excesivi de sare" fac exercitii foarte intense sau petrec suficient timp la temperaturi ridicate, exista o mare
posibilitate de a pierde prea multa sare in sudoare si urina, supunandu-i la un risc de deshidratare mai mare decét e
normal. Prin urmare, "consumatorii excesivi de sare" ar trebui sa se asigure ca beau suficiente lichide fara zahar si sa
le suplimenteze cu suficienta sare pentru a atenua aceasta situatie periculoasa. Unele optiuni lichide bune includ apa
(intotdeauna e cel mai bun lichid), apa minerala sau gazoasa, ceaiul de orice tip, sucul de fructe, laptele, supa, etc.

Evitati carbohidratii simpli. Cortizolul este eliberat de glandele suprarenale dacé organismul are glicemia scazuta.
Nivelele scazute de glucoza pot aparea atunci cand se sare peste mese sau acestea sunt la intervale neregulate.
Consumul de carbohidrati simpli sau rafinati (cum ar fi zaharul, siropul de porumb sau de masa sau faina alba) poate

53



provoca, de asemenea, niveluri scézute ale glicemiei, deoarece acestia sunt digerati si absorbiti foarte rapid de catre
organism. In loc de o crestere treptaté a glicemiei, aceasté absorbtie rapidé declanseaza o crestere rapida a nivelului
glicemiei, care este urmata de un declin rapid. Aceasta crestere rapida si scaderea nivelului de zahar in sdnge determina
o crestere a nivelului de cortizol, care declanseaza mecanismul de raspuns la stres.

Consumul meselor la intervale regulate si consumul de alimente altele decat carbohidratii simpli poate preveni aceasta
crestere a nivelului de cortizol. O dietd adecvata este importantd nu numai pentru controlul zaharului din sange si
reducerea varfurilor nivelurilor de hormon de stres, dar si pentru reducerea factorilor de risc pentru boala.

Limitati stimulentele. Consumul de stimulente, cum ar fi bauturile energizante, a fost asociat cu senzatia de stres.
Efectul cofeinei este cunoscut pentru cresterea productiei de cortizol si pentru intensificarea raspunsului la stres. De
aceea, cafeina trebuie consumatd cu moderatie sau evitatd de persoanele expuse la stres cronic sau cu functii
suprarenale afectate. Fumatul poate creste si stresul; expunerea la nicotind este cunoscuta pentru cresterea nivelului
de cortizol.

Ramaneti pozitiv, practicati auto-ingrijirea. Se stie ca stima de sine scazuta si singuratatea cresc nivelurile de
cortizol, pe cand o perspectiva pozitiva asupra vietii, cu un bun sistem de sustinere sociala este asociata cu niveluri mai
scazute ale hormonilor de stres.

Dormiti. Exista o asociere cunoscuta intre somn si nivelurile de cortizol, hormonul de stres. In timp ce obtinerea unui
nivel suficient de somn de calitate odihnitor poate scadea usor nivelul cortizolului, somnul deranjat sau lipsa de somn
suficient poate duce la cresterea usoara a nivelului de cortizol. Din acest motiv, privarea de somn poate fi un factor
important de risc care duce la tulburari legate de stres.

Va rugdm sa retineti ca daca vi s-au extirpat ambele glande suprarenale, este important sa respectati dozele zilnice
recomandate de hidrocortizon si fludrocortizon si sa fiti verificati periodic de catre endocrinologul dumneavoastra. Aceste
medicamente au rolul de a inlocui funciiile glandelor suprarenale care lipsesc pentru a gestiona echilibrul lichidelor din
corpul dumneavoastra, pentru a mentine functia renald, a controla tensiunea arteriald si a mentine sanatatea
cardiovasculara.
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VHL si sanatatea reproductiva

Leziunile VHL din tractul reproductiv sunt clasificate sub numele de chistadenom. La barbati, chistadenomul epididimal
poate s& apara la 50% dintre barbatii cu VHL. Tn mod similar, femeile cu VHL pot avea chistadenomul ligamentului lat
(sau larg) de langa trompele falopiene, omologul embriologic al epididimului. Ambele leziuni sunt benigne, desi uneori
pot provoca dureri.

Pentru barbati

Epididimul este un tub mic infasurat aflat deasupra si in spatele testiculului pe calea catre vas deferens, tubul care
transporta sperma de la testicul la glanda prostatica. Epididimul are aceeasi lungime cu a testiculului, avand o forma de
C aplatizat, pe o latura a testiculului. Este un sistem tubular complex care colecteaza sperma si o stocheaza cat este
necesar. (Vezifigura 8). Dupa ce a fost depozitata in epididim, sperma se deplaseaza apoi prin vasul deferent la prostata
unde este amestecata cu lichidul seminal din veziculele seminale si se deplaseaza prin prostatd in uretrd in timpul
ejacularii.

Un numar mic de chisturi se gaseste in epididim la aproximativ 25% dintre barbati in populatia generala. in sine,
chisturile nu sunt un motiv de Tngrijorare si nici nu sunt demne de remarcat in special. Cu toate acestea, un tip anume
de chist este semnificativ in VHL. Un chistadenom este o tumoare benigna cu unul sau mai multe chisturi in interior,
avand o densitate mai mare decét un chist simplu. Chistadenomul papilar al epididimului este o aparitie rara la populatia
generala. Tn cazul VHL, aceste chisturi pot aparea la unul sau la ambele testicule. Cand apar in ambele pérti, aproape
intotdeauna inseamna un diagnostic clar de VHL. Acestea variaza in marime de la 1 la 5 cm (0,3-1,7 inci). Barbatul
poate simti o "pietricica" in scrot. De obicei, ele nu sunt dureroase si nu continua sa creasca.

_epididymis epididimul

Figura 8. Epididimul
Tn stanga, o sectiune transversala prin testicul si epididim. Tn dreapta, sistemul de tuburi al testiculului si epididimului (vezi sageata).
llustratie de Gerhard Spitzer, dupa Rauber-Kopsch, din Kahle et al., Color Atlas, 2:261.

Chistadenomul papilar al epididimului poate aparea in timpul adolescentei sau mai tarziu in viata. Nu este neobisnuit
ca acesta sa apara pentru prima data la barbati in jur de patruzeci de ani. Chisturile pot fi eliminate daca sunt deranjante.
Indepértarea este aproape aceeasi operatie ca o vasectomie si poate duce la dezactivarea transportului spermei din
partea operata.

Aceste chisturi nu interfereaza cu functia sexuald. In majoritatea cazurilor, singura "problema" asociatd cu
chistadenomul este neplacerea minora de a sti ca este acolo. Ocazional, in functie de pozitia lor, chistadenoamele pot
bloca transportul spermei si pot cauza infertilitate. In cazul in care un chistadenom e dureros, consultati-va cu un medic,
deoarece in cazuri rare se pot inflama si chiar rupe.

Tn unele cazuri pot provoca atrofia vaselor deferente, ceea ce va cauza si infertilitate. Barbatii care doresc s&-si pastreze
optiunile de fertilitate deschise pot opta sa depuna sperma la banca de sperma in adolescenta sau in jur de 20 de ani
pentru o posibila utilizare ulterioara.

Auto-examenul testicular
Cea mai buna modalitate de a urmari chisturile epididimale este de a efectua lunar teste de autoexaminare (TSE), asa
cum se recomanda pentru toti barbatii din populatia generala. VHL nu creste riscul de cancer testicular. Un TSE va
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ajuta sa va familiarizati cu marimea si forma oricarui chistadenom epididimal si sa va asigurati ca nu exista umflaturi
sau noduli neobisnuiti Tn testicule.

1. Verificati-va imediat dupa un dus fierbinte. Pielea scrotului este atunci relaxata si moale.
2. Familiarizati-va cu dimensiunile, forma si greutatea normale ale testiculelor.
3. Folosind ambele méini, rotiti usor fiecare testicul intre degete.

4. Identificati epididimul. Aceasta este o structura asemanatoare unei franghii pe partea superioara si din spate a fiecarui
testicul. Aceasta structura NU este un nodul anormal, dar in aceasta structura poate aparea chistadenomul epididimal.
Retineti dimensiunile si forma acestora; tineti o evidenta pentru comparatia in viitor.

5. Intrati in alerta cand detectati o mica umflatura sub piele, in fata sau pe partile laterale ale fiecarui testicul. O umflatura
poate sa se asemene cu un bulgare de orez nefiert sau o boaba de mazare fiarta.

6. Raportati orice umflatura furnizorului dvs. de servicii medicale. Dacé exista noduli sau umflaturi, aceasta nu inseamna
neaparat ca aveti cancer testicular, dar trebuie sa fiti verificat de catre furnizorul de servicii medicale.

Pentru femei

La femei apare o tumoare similara, numita chistadenom papilar al anexelor de origine probabila mezonefrica (APMO).
Un chistadenom este o tumoare benigna cu unul sau mai multe chisturi in interior, ceea ce il face mai dens decét un
chist simplu. Chistadenomul papilar al ligamentului larg este o aparitie rara la populatia generala.

Ligamentul lat/larg este o foaie pliatd de tesut care se leaga de uter, de trompele uterine si de ovare. (Vezi figura 9).
Celulele din aceasta zona au aceeasi origine Tn dezvoltarea embrionului ca epididimul la barbati.

Broad ligament Uterus

Ligamentul larg/lat Uterul  Ovarul Trompa uterina

Figura 9. Ligamentul larg
Ligamentul larg este o suprafatd mare de tesut care se afla pe partea de sus a organelor de reproducere ale femeii. llustratie de
Frank James.

Chisturile din aceasta zona sunt foarte frecvente la populatia generala. Cu toate acestea, daca se observa un chist sau
o tumora "neobisnuita” in zona ligamentelor largi sau a trompelor uterine, trebuie luata Tn considerare posibilitatea
existentei unui chistadenom asociat cu VHL. Cereti medicului sa efectueze un diagnostic diferentiat atent pentru a
preveni tratamentul excesiv al tumorilor benigne, care uneori sunt confundate cu cancerul ovarian.

Multi medici recomanda ca o femeie cu VHL sé&-si limiteze optiunile contraceptive la cele non-hormonale sau cu nivel
foarte scazut de progesteron. Motivul este ca hemangioblastoamele asociate cu VHL pot fi sensibile la progestinul
continut in pilulele contraceptive, in plasturi, inele, implanturi si injectii cu actiune Thdelungata. Unele 1UD/DIU contin
cupru, altele au progestin in doza mica. DIU de cupru sunt contraceptive non-hormonale. IUD cu progestin contin doze
mici de progestin si pot fi, de asemenea, luate Tn considerare.

Sarcina si VHL

Femeile cu VHL ar trebui sa se gandeasca atent la sarcina. Nu exista un raspuns clar daca sarcina promoveaza o
crestere suplimentara a tumorilor, fiind astfel important ca femeile sa discute o posibila sarcind cu medicul si echipa
medicala. Discutati despre ce se poate intdmpla daca tumorile cresc in timpul sarcinii. Dat fiind ca este preferabil sa nu
se utilizeze teste care implica radiatii in timpul sarcinii din cauza temerii de a dauna copilului, e bine sa se efectueze
testarea in avans. In plus, femeile trebuie s& stie care sunt factorii lor de risc.
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De asemenea, este important sa discutati cu partenerul dumneavoastra factorii de risc posibili Thainte de a lua decizia
de araméane gravida. Aceasta este o decizie comuna. S-ar putea sa fiti dispusa sa riscati, dar partenerul dumneavoastra
este dispus sa va puna in pericol pe dumneavoastra si, eventual, copilul?

Daca sunteti deja gravida, spuneti obstetricianului si faceti legatura intre el si ceilalti membri ai echipei medicale VHL.
Urmariti simptomele si raportati medicului orice simptome. Sarcina este insotitd de multiple modificari ale organismului.
Desi unele sunt normale in orice sarcina, ele pot reprezenta o preocupare speciala pentru cineva cu VHL.

» Varsaturile si migrenele: Acestea vor necesita mai multa atentie decét la cele mai multe femei gravide, deoarece pot
fi si semne ale unor tumori cerebrale sau ale maduvei spinarii. Nu le ignorati si nu le minimalizati in special daca sunt
excesive sau persistente. Un pic de greata dimineata este normala, cantitatea varsaturilor variaza in timpul unei sarcini.
Intotdeauna trebuie sa discutati cu echipa medicala daca existd motive de ingrijorare.

* Dublarea volumului sangelui: Daca aveti hemangioblastom in creier, maduva spinarii sau retina, acest flux crescut
de sange poate extinde tumora cel putin o perioada de timp in timpul sarcinii. Unele femei au raportat agravarea
simptomelor in timpul sarcinii urmata de o diminuare a simptomelor dupa nastere. In unele cazuri, extinderea a afectat
simptome usoare sau inexistente si le-a extins la un nivel critic.

» Posibilitatea de declansare a unui feocromocitom existent (vezi sectiunea VHL in glandele suprarenale:
feocromocitoamele): E important sa obtineti un test aprofundat pentru un feocromocitom inainte de a planifica o sarcina
sau imediat ce ati ramas gravida si mai ales Tnainte de a trece prin procesul nasterii. Un feocromocitom activ poate pune
n pericol viata dvs. si pe a copilului. Asigurati-va ca ati fost verificata si re-verificata pentru existenta unui feocromocitom
in timpul sarcinii pentru a evita aceste complicatii. Problema este ca simptomele feocromocitomului pot fi trecute cu
vederea in timpul sarcinii, putdnd crede ca tensiunea arteriala crescuta se datoreaza pre-eclampsiei sau altei cauze.
Feocromocitoamele nediagnosticate pot creste riscul decesului matern de la 2-4% pentru feocromocitoamele
diagnosticate Tnainte de sarcina pana la 14-25%. Aceasta mortalitate materna mai mare decurge din dificultatile de a
controla tensiunea arteriald datoratd unui feocromocitom in timpul sarcinii. De exemplu, cresterea tensiunii arteriale
poate duce la separare prematura a placentei de uter, prezentand o situatie care pune in pericol viata mamei si a fatului.
Au mai fost indepértate feocromocitoame in siguranté in anumite etape ale sarcinii, dar e preferabil sa le eliminati Thainte
de sarcina.

» Tensionarea suplimentara pe coloana dvs. vertebrala datorita greutatii suplimentare a fatului: in functie de ce
chisturi sau tumori se afla deja prezente in maduva spinarii, aceasta tensionare suplimentara poate determina o
agravare a simptomelor.

» Cresterea incarcarii cu lichid pe rinichi: Trebuie sa va asigurati ca functia dvs. renala este normala, astfel incat
rinichii sa va serveasca bine atat pe dvs. cat si pe copil.

Deoarece unele modificari din timpul sarcinii pot masca simptomele si semnele tumorilor, este important sa se stie ce
se intdmpla Tnainte de inceperea acestor schimbari si s& se monitorizeze Tnaintarea in timpul sarcinii, incluzand un RMN
fara contrast in a patra luna de sarcina. Recomandarile pentru ingrijirea speciala in timpul sarcinii includ:

» Efectuarea unui RMN - fara contrast - in a patra luna de sarcina, mai ales daca aveti tumori cunoscute la creier sau
maduva spinarii, spre a verifica orice modificare a acestor leziuni.

» Daca aveti leziuni oculare, cerebrale sau spinale, ar trebui luata in considerare o nastere prin cezariana pentru a
evita Tmpingerea n timpul travaliului, ceea ce ar putea agrava aceste leziuni. Daca exista un hemangioblastom si o
femeie sufera de dureri in timpul travaliului, exista un efect necunoscut al durerii asupra hemangioblastoamelor. Astfel,
daca aveti hemangioblastoame sau daca observati modificari in timpul sarcinii, acest lucru poate fi un motiv pentru
recomandarea unei cezariene. Aceasta recomandare ar trebui sa aiba loc pe baza unei consultari cu neurochirurgul,
anestezistul si specialistul in medicina materno-fetala.

* Anestezia in timpul travaliului: Exista un risc teoretic ca hemangioblastoamele spinale sa se rupa la anestezie;
totusi, foarte putine leziuni VHL se afla in regiunea lombara a coloanei vertebrale. Astfel, dacd hemangioblastoamele
nu sunt in regiunea lombara, riscul prezentat de anestezia epidurala este probabil scazut. Este important sa faceti
imagistica Tnainte de administrarea anesteziei. Unii anesteziologi nu vor aplica anestezii epidurale pacientelor cu
hemangioblastoame vertebrale. Anestezia generala pare sa fie sigura atunci cand e utilizata in caz de urgenta.
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» Aproximativ 2-3 luni dupa ce bebelusul se naste, sa efectuati un alt examen aprofundat pentru a evalua orice
schimbare Tn propria séanatate. Dupa nastere pot sa apara simptome noi sau complicatii ale leziunilor sistemului nervos
central (SNC) si, prin urmare, femeia cu VHL trebuie examinata cu atentie, mai ales daca apar simptome noi.

O intrebare frecventa este: "Are vreun efect sarcina asupra cresterii tumorilor sau chisturilor asociate cu VHL?" Ceea
ce se stie despre hemangioblastoamele asociate cu VHL in timpul sarcinii deriva din cateva studii mici. Un studiu a
inclus 30 de femei cu 56 de sarcini. Aceste femei erau toate foarte sanatoase; doar una prezenta simptome de VHL
inainte de sarcina si numai una a avut o crestere a presiunii in SNC. Un alt studiu a constat doar din 9 paciente
insarcinate si 26 de paciente care nu erau insarcinate. Acest studiu nu a raportat nicio modificare a
hemangioblastoamelor in timpul sarcinii, insd marimea esantionului pe care se bazeaza aceasta concluzie este foarte
mica. Un alt studiu care descrie 29 de paciente cu VHL care au ramas insarcinate a raportat ca 17% din sarcini au avut
diverse complicatii datorate VHL:

1) Hemangioblastomul cerebelului poate progresa si cauza probleme

2) Feocromocitomul poate creste riscul atat pentru mama, cat si pentru copil
3) Chisturile pancreatice se pot rupe

4) Nu exista studii care sa ateste efectele asupra leziunilor renale

Pentru a intelege mai bine efectele contraceptiei, sarcinii si nasterii si ale terapiei de substitutie hormonala asupra
leziunilor VHL, sunteti incurajata sa va impartasiti experientele prin participarea la studiul clinic online al Aliantei VHL,
in Baza noastra de Date Internationala a Pacientilor - Cancerul in Genele Noastre (CGIP) (Cancer in our Genes
International Patient (CGIP) Databank): https://www.vhl.org/give/participate-in-research/.

Diagnosticul genetic de preimplantare

Diagnosticul genetic de pre-implantare (PGD) a fost dezvoltat in Marea Britanie in anii 1980 ca o alternativa la
diagnosticul prenatal, iar primul copil conceput folosind aceasta metoda s-a nascut la Londra in 1989. PGD permite unui
cuplu sa selecteze un embrion fard mutatia VHL. Fertilizarea in vitro (FIV) sau fertilizarea ovulului si a spermei se
efectueaza intr-un laborator. La cateva zile dupa fertilizare, o singura celuld este extrasa din embrionul Tn curs de
dezvoltare. Esantionul cu o singura celula este trimis la un laborator de genetica pentru analiza. De obicei sunt analizate
probe din cel putin 4-8 embrioni in curs de dezvoltare; rezultatele indicd acei embrioni care sunt afectati de mutatia VHL
si cei care nu sunt. Un numar mic de embrioni neafectati poate fi apoi implantat in uterul femeii, iar sarcina Thainteaza
in mod normal. Embrionii fara mutatie VHL care nu sunt implantati pot fi inghetati pentru utilizare ulterioara.
Deocamdata, testarea ADN trebuie facuta pe embrioni, nu pe ovulele sau sperma depuse la banca.

E nevoie de o planificare prealabila pentru a realiza acest lucru, deoarece testarea ADN trebuie realizata intr-un timp
foarte scurt. Tnainte de inceperea procesului FIV, trebuie pregatit un test pentru a analiza starea VHL a probei
embrionare. Acest lucru va necesita trimiterea probelor de ADN la laboratorul de testare. Sunt necesare probe de la
parintele cu VHL si, uneori, de la alte rude apropiate daca parintele cu VHL nu a avut teste ADN anterioare pentru a-si
determina mutatia specifica VHL. Odata ce a fost determinata mutatia VHL, procesul FIV poate fi pornit. Acum este
posibil s& se dezvolte un test genetic pentru majoritatea tipurilor de mutatii VHL, nu toate. Fiecare embrion care urmeaza
a fi implantat trebuie sa aiba teste ADN pentru mutatia VHL prezenta la parintele afectat. Procesul FIV-PGD poate fi
costisitor: verificati cu asigurarea de sanatate despre acoperirea specifica pentru codul VHL-ICD-10 Q85.8. Tarile din
afara SUA pot utiliza un cod diferit sau pot acoperi aceasta procedura ca parte a asigurarii nationale de sanatate.

Este important sa verificam ca asigurarea va acoperi atat tratamentul de fertilitate necesar pentru obtinerea embrionilor
in vederea testarii, cat si taxa de testare genetica. De asemenea, este important sa stiti ca procesul poate dura mai
multe cicluri Tnainte de a reusi.

Unele studii au demonstrat ca, pentru cupluri, experienta PGD este un proces plin de incertitudini, cu dificultati in luarea
deciziilor necesare in unele momente. E important ca, cuplurile care doresc PGD, sa primeasca o consiliere genetica
adecvata.

Daca doriti s& explorati aceasta optiune, contactati o clinica de fertilitate certificatd care ofera fertilizarea in vitro cu
diagnostic genetic de preimplantare (PGD).

Alianta VHL cunoaste existenta mai multor copii sanatosi nascuti de cupluri cu VHL folosind aceastd metoda. Va rugam
sa impartasiti experientele dvs. cu diagnostic genetic de preimplantare prin participarea la Baza de Date
(https://www.vhl.org/give/participate-in-research).
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Modificarile auzului si VHL

Protocolul de examinare include o recomandare de a merge in mod regulat la un examen audiometric. Ar trebui sa aveti
un studiu "de baza" pentru a documenta starea auzului la scurt timp dupa diagnosticarea cu VHL si apoi periodic pentru
a verifica daca nu s-a schimbat.

Daca simtiti modificari ale auzului sau alte indicatii ale unor probleme ale urechii interne, ar trebui sa continuati
consultand un neurolog. RMN-ul canalului auditiv intern ar trebui folosit pentru a se verifica existenta unei tumori a
sacului endolimfatic (ELST), care poate aparea la aproximativ 15% dintre persoanele cu VHL. RMN combinat
recomandat in protocolul de examinare este conceput pentru a monitoriza si acest domeniu. (Vezi Sectiunea 1, Ghidul
examinarilor sugerate.)

Un ELST se formeaza in sacul endolimfatic din spatele urechii interne. Canalul endolimfatic merge de la urechea interna
la suprafata din spate a osului petros si se termina sub dura ca o expansiune aplatizata, sacul endolimfatic. (Vezi Figura
10.) Aceasta structura minuscula este umplutd cu un lichid (numit endolimfa) si are un sistem delicat de reglare a
presiunii, care este responsabil pentru balans si echilibru. Sindromul Meniére este o altd afectiune cauzata de o
perturbare in aceasta zona. Avand simptome similare, ELST sunt deseori diagnosticate gresit ca sindrom Meniére.

Labirint

Cohleea

Sacul
endolimfatic

Dura

Figura 10. Urechea interna, cu sacul endolimfatic (ELS)
llustratie primita prin amabilitatea Dr. Lonser, care lucra atunci la US NIH. Asa cum a fost publicata in The VHL Alliance News, 12:
2, septembrie 2004.

Oamenii raporteaza modificari ale auzului, care variaza de la modificari subtile ale "texturii" auzului la pierderi profunde
ale acestuia. Pierderea auzului poate sa apara brusc sau treptat pe o perioada de mai multe luni. Alte simptome pot
include tinitus (sunete in urechi), ameteli, senzatia de ureche umflata sau slabiciune a fetei.

Odata ce auzul este pierdut, e foarte dificil sa il redobanditi, de aceea e foarte important s urmariti simptomele din timp
si sa abordati cu atentie problema pentru a incerca séa va pastrati auzul. Daca exista o pierdere a auzului, e necesara o
actiune rapida daca mai exista sperante sa fie pastrat. Daca echipa dvs. locala nu este familiarizata cu ELST, va rugam
sa consultati Asociatia Bolnavilor de VHL (www.vhiromania.ro sau vhl.org/ccc).

Atunci cand un ELST este vizibil pe un RMN, trebuie luatd in considerare o interventie chirurgicala pentru a preveni
Tnaintarea bolii si pierderea auzului. indepartarea chirurgicala a ELST va opri continuarea daunelor si uneori se poate
face fara a afecta auzul sau echilibrul. Aceasta microchirurgie delicata necesita, de obicei, o echipa formata dintr-un
neurochirurg si un neurolog intr-o sectie care efectueaza multe interventii chirurgicale la nivelul urechii interne. Exista
uneori situatii cand auzul poate fi afectat chiar daca nu existad tumori vizibile la RMN. S-a constatat ca tumori chiar de
numai 2 mm gasite in timpul interventiei chirurgicale afectau auzul.
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Existd un caz raportat in care infectiile cronice ale urechii au fost primul semn al unui ELST la un copil de 6 ani. Din
acest motiv, un copil cu VHL cunoscut necesita tuburi pentru infectii ale urechii medii. Ar trebui efectuat un RMN al
canalului auditiv intern pentru a evalua posibilele ELST si pentru a preveni inaintarea bolii si pierderea auzului.
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VHL si ficatul

VHL este asociat cu multiple chisturi hepatice, numite chisturi hepatice simple. Aceste leziuni relativ comune nu devin
maligne. Acestea sunt prezente la 2-7% din populatia generala si pot fi vazute utilizadnd imagistica prin RMN, CT sau
prin ecografie. Chisturile multiple sunt mai frecvente la pacientii cu anumite boli:

« VHL

* Boala hepatica polichistica

* Boala renala polichistica

Un studiu a constatat ca 17% dintre pacientii cu VHL aveau chisturi hepatice. Nici unul dintre acestea nu era
simptomatic.

Acest studiu a constatat, de asemenea, alte leziuni benigne asimptomatice VHL in ficat; adenoame hepatice la 3% si
hemangioame hepatice la 7% dintre pacientii cu VHL.

Ficat Liver

Bila
Gallbladder Vezica biliara

Figura 11. Diagrama ficatului
Sursa: Oferitd de National Institutes of Health: www.nlm.nih.gov/medlineplus/ency/imagepages/9104.htm
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VHL si plamanii

VHL a fost asociat cu chisturi benigne la plaméani. Cand au fost remarcate prima data la Institutul National al Sanatatii,
s-au efectuat biopsii. Toate leziunile erau benigne, fara metastaze din alte organe. in acest moment, procentul
pacientilor cu VHL care au aceste chisturi benigne nu este cunoscut deoarece existd doar cateva rapoarte de caz in
literatura medicald. Va rugam sa adaugati la cunostintele despre aceste leziuni prin participarea la Baza de Date a
Aliantei VHL (VHL Alliance Databank) - (vhl.org/databank). Puteti s& ne anuntati daca ati fost diagnosticat sau nu cu
chisturi benigne sau cu alte leziuni ale plamanilor.

Bronhiile, arborele  Bronchi, Bronchial Tree, and Lungs 5 Vena pulmonara
. §orx A S ulrmonary vein
bronhial si plamanii Larynx o i
Laringe 2

NN 3
L 7 Pulmonary attery ._.\:
Bronhii primare ; ;
Primary bronchi
Trachea

Bronhii secundare  Secendary bronchi
Bronhii tertiare  Tertiary brenchi

Bronhiole Bronchioles

Alveslar duct  Afveod

Incizura cardiacs BardaEnak Duct alveolar Alveole

Figura 12. Diagrama plamanilor
(en.wikibooks.org/wiki’/Human_Physiology/The_respiratory_system)
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SECTIUNEA 3
O viata sanatoasa pentru familia VHL

Fie ca in prezent sunteti pacient, ingrijitor sau membru al familiei, existd multi factori care va
afecteazd sanatatea; pe unii nu i puteti controla, cum ar fi structura genetica sau varsta
dumneavoastra. Dar puteti sa va schimbati stilul de viata pe baza unor factori pe care fi puteti
controla.

Exista trei factori aflati sub controlul nostru care sunt foarte legati de sanatatea noastra:

1. Cat de mult ne miscam
2. Ce mancam
3. Cum ne simtim emotional

Alegerile pe care le faceti in fiecare zi va afecteaza sanatatea si starea de confort. Daca alegeti sa fiti activ, s& mancati
alimente sanatoase si sa imbunatatiti bunastarea emotionala, acestea sunt cele mai importante investitii pe care le
puteti face Tn viata dvs. Cautati sa atingeti cea mai buna stare de sanatate pe care o puteti avea in toate domeniile vietii
dvs., facand alegeri constiente si sdnatoase. Preluati controlul asupra propriei vieti si simtiti-va bine cu alegerile pe care
le faceti!

Nimic nu este mai important decét sa ai grija de tine.

Acordati-va timp in fiecare zi pentru DVS.: - fiti activi, bucurati-va de hobby-uri si impartasiti timp cu familia si prietenii.
« Incercati s& obtineti un echilibru atat in viata personalé, cat si in cea profesionala

« Faceti-va timp pentru relatii importante din viata dvs.

« Cereti ajutor ori de cate ori aveti nevoie de sprijin de la altii

+ Gasiti modalitati de a usura stresul, cum ar fi activitatea fizica si tehnicile de relaxare

» Fiti deschisi sa incercati ceva nou, cum ar fi un hobby sau o activitate

» Discutati cu medicul de familie, acesta va poate oferi resurse si sfaturi atunci cadnd este necesar

Retineti ca orice schimbare a stilului de viata este o "activitate in derulare" si ca schimbarile durabile necesita timp.
Stabiliti mici obiective usor de addugat in viata de zi cu zi si pe care le puteti prelua si realiza.

VHL va pune intr-o situatie de risc cresut de cancer, in special carcinomul celulelor renale (RCC). O persoana afectata
de VHL va avea un risc RCC initial mai mare decét cineva din populatia generala, din cauza geneticii sale. De
asemenea, s-a observat ca adultii mai inalti (cu 10 cm mai tnalti decat media) prezinté un risc crescut de RCC. Factorii
suplimentari de mediu si de stil de viata pot contribui, de asemenea, la riscul RCC - acesti factori ar putea face ca riscul
de RCC sa fie mai mare sau mai mic decéat riscul genetic initial. Fumatul, hipertensiunea si obezitatea (asa cum este ea
definita prin marimea taliei sau raportul talie-sold) sunt factori de risc majori de mediu si stil de viata asociati cu RCC,
in timp ce alimentatia bogata in legume si saraca in carne rosie scade riscul. Prin luarea de masuri in sensul unui stil
de viata sanatos si pentru a evita factorii de risc cunoscuti, puteti reduce riscul de cancer cat mai mult posibil.
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Figura 13. Factori care cresc/descresc riscul de RCC: Diagrama de la Alianta VHL ©2015

Trebuie sa discutati cu un specialist in medicina nainte de a face modificari majore ale stilului de viata. Este important
sa traiti un stil de viatd sanatos, dar sanatos inseamna lucruri diferite pentru diferite persoane. Anumite diete ar putea
sa nu fie potrivite pentru persoanele cu VHL care au probleme cu functia suprarenalelor sau a rinichilor, iar cineva cu
limitari fizice poate fi limitat la exercitii moderate. Intalniti-va cu medicul sau cu furnizorul de servicii medicale inainte de
a efectua modificari semnificative ale stilului dvs. de viata sau daca sunteti ingrijorat de capacitatile fizice.

Fumatul si VHL

Unul dintre cei mai mari factori de risc cunoscuti pentru multe afectiuni medicale este fumatul. Persoanele care fumeaza
sunt, de asemenea, supuse unui risc mai mare la o serie de complicatii postoperatorii. Fumatul nu este doar periculos
pentru utilizator, si fumatul la mana a doua este periculos pentru cei din jur. Potrivit Organizatiei Mondiale a Sanatatii
(OMS) de pe langa ONU, consumul de tutun ucide sase milioane de oameni in fiecare an, dintre care mai mult de 600
de mii mor din fumatul la mana a doua. Pentru tofi cei din casa este important sa se elimine poluarea cu multele gaze
toxice eliberate in fumul de tigara - peste 4.000 de substante chimice, din care cel putin 50 sunt agenti cancerigeni
cunoscuti.

Fumatul este cunoscut pentru accelerarea cancerului, in special a cancerului renal. Studiile asupra tumorilor renale din
populatia generalad indica faptul ca pacientii care fumeaza, in special barbatii, au mai multe tumori decét cei care nu fac
asta si ca acele tumori cresc mai rapid. Odata ce ati intrerupt fumatul de mai mult de 10 ani, riscul crescut datorat
fumatului se reduce.

Tigarile electronice nu ar trebui considerate o alternativa fara risc la fumat. In prezent nu exista nicio reglementare FDA,
cu toate acestea studiile arata o variatie ampla a nivelelor de nicotina. FDA a constatat niveluri detectabile de agenti
cancerigeni atét la e-tigarete, cét si in emisiile la ména a doua.

Oamenii folosesc frecvent fumatul ca o metoda de control al stresului. Fumatorii cu VHL si membrii familiilor acestora,
mai ales intr-o situatie tensionata, vor trebui sa tnlocuiasca fumatul cu o altd metoda mai sanatoasa de gestionare a
stresului. Grupurile de asistenta, un prieten la telefon sau mesajele text zilnice reprezintd o modalitate de a va mentine
pe calea cea buna. Gustarile sdnatoase va pot ajuta sa usurati obiceiul de a duce mereu méana la gura, care adesea
insoteste fumatul.

Concluzia de baza este: eliminarea fumului de tutun din casa si din viata dvs. este importanta pentru sanatatea dvs. si
sanatatea Tntregii familii.
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Dieta

Nota: acestea sunt sugestii generale si pot sa nu fie potrivite pentru cei care au functia suprarenalelor, a
rinichilor sau a pancreasului compromisa. Vedeti sugestii specifice in fiecare din aceste sectiuni si colaborati
cu echipa dvs. medicala.

Nutritie generala

Activitatea fizica

Physical
Activity

Emotiile

DIETA

Rolul dietei si al nutritiei in reducerea riscului de aparitie a cancerului este discutat si studiat de aproape un secol. Ghidul
publicat de Societatea Americana a Cancerului (American Cancer Society) include recomandari pentru o viata
sanatoasa n vederea reducerii riscului de cancer. Mai exact, obezitatea evaluata prin utilizarea indicelui de masa
corporala (IMC) creste riscul aparitiei carcinomului celulelor renale. Exista studii care arata ca, consumul antioxidantilor
(vitaminele C, E si carotenoizii), vitamina D si al alcoolului iTn mod moderat, impreuna cu cresterea activitatii sau a
exercitiilor fizice ne protejeaza impotriva RCC. Consumul ridicat de fructe si legume protejeaza atat impotriva RCC céat
si a cancerului pancreatic. Cu exceptia cazului in care vi le recomanda echipa de ingrijire a sanatatii, este de preferat
sa nu folositi suplimente, ci sa va bazati pe alimente integrale pentru a obtine echilibrul adecvat intre vitaminele si
mineralele esentiale.

O alimentatie sanatoasa nu se refera la filozofii stricte legate de nutritie, la o siluetd nefiresc de subtire sau la lipsirea
de alimentele pe care le iubesti. Mai degraba, este vorba de a te simti excelent, de a avea mai multa energie, de a-ti
stabiliza starea de spirit si de a te mentine cat mai sanatos sau sanatoasa posibil - toate acestea pot fi obtinute prin
invatarea unor elemente de baza ale nutritiei si folosirea lor intr-un mod care sa functioneze pentru dvs. Puteti extinde
gama de optiuni alimentare sanatoase si puteti invata cum sa planificati in avans crearea si mentinerea unei diete
gustoase si sanatoase. Pentru a va organiza reusita, ganditi-va la planificarea unui regim alimentar sanatos ca la un
numar de pasi usor de gestionat, si nu ca la o schimbare mare si drasticd. Daca abordati modificarile treptat si cu
hotarare, veti avea o dieta sanatoasa mai devreme decét credeti.

Oamenii se gandesc adesea la alimentatia sanatoasa ca la o propunere de genul totul sau nimic, dar baza esentiala
pentru orice regim alimentar sanatos este moderatia. Scopul unei alimentatii sanatoase este de a dezvolta o dieta pe
care sa o puteti mentine pe viata, nu doar timp de cateva saptdmani sau luni, sau pana cand ajungeti la greutatea
ideala. Asa ca incercati sa va ganditi la moderatie din punct de vedere al echilibrului. Toatad lumea are nevoie de un
echilibru Tntre carbohidrati, proteine, grasimi, fibre, vitamine si minerale pentru a sustine un organism sanatos.

Alimentatia sanatoasa este mai mult decat mancarea de pe farfuria dvs. — e vorba si despre modul in care va ganditi la
alimente. Obiceiurile alimentare sanatoase pot fi invatate si este important sa ne linistim si s& ne gandim la alimente ca
hrana mai degraba decét la ceva ce inghitim n graba intre intalniri sau cand suntem pe drum spre scoala sau gradinita
sa ne luam copiii. Alimentele nu ar trebui sa fie vazute ca o recompensa pentru dvs. sau pentru altii. A venit vremea sa
avem o relatie séanatoasa cu alimentele.

Farfuria cu hrana sanatoasa conceputa de Harvard School of Public Health (Facultatea de Sanatate Publica de la
Harvard) tine seama de noile descoperiri legate de nutritie, sanatate si prevenirea cancerului. Ceea ce mancati
afecteaza modul in care va simtiti.
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FARFURIA CU HRANA SANATOASA

Folositi ULEIURI SANATOASE
(ex. ulei de masline si de

rapita) pt. gatit, in salate si
la masa. Reduceti untul.

Beti APA, ceai, sau cafea (cu
zahar putin sau de loc).
Limitati consumul de lapte
/lactate (1-2 portii/zi) si de
CEREALE suc (1 pahar mic /zi). Evitati

INTEGRALE s 2 : %
bauturile care contin zahar.

Evitati grasimile nesaturate \

Cu cat mai multe LEGUME— si
cu cat mai mare e varietatea

Consumati CEREALE INTEGRALE
(cum ar fi orezul brun, paine din
grau integral si paste fainoase
din grau ‘integral). Limitati
cerealele rafinate (orezul alb si

painea alba).
Alegeti peste, pasari, fasole, si
nuci; limitati camea rosie;
evitati slanina, mezelurile si
alte carnuri procesate.

— cu atat e mai bine. Cartofii
fierti sau prajiti nu se pun.

PROTEINE
SANATOASE

Consumati multe FRUCTE de
toate culorile.

© Harvard University
Harvard School of Public Health Harvard Medical School
The Nutrition Source Harvard Health Publications
3 www.hsph.harvard.edu/nutritionsource www.health.harvard.edu

Figura 14. Farfuria cu hrana sanatoasa
Sursa: Willett et al., Harvard School of Public Health, 2011.

"Unul dintre cele mai importante domenii ale stiintei medicale din ultimii 50 de ani este cercetarea care arata
cat de puternic este afectata sanatatea noastra de ceea ce mancam. Sa stim ce alimente sa mancam si in ce
proportie este esential pentru sanatate. Farfuria cu hrana sanatoasa bazata pe dovezi arata acest lucru intr-

un mod foarte simplu de inteles. "

A ne baza pe o dieta de alimente vegetale (cum ar fi legumele, fructele, cerealele integrale si leguminoasele - cum ar fi
fasolea ca sursa sanatoasa de proteine), alaturi de alegerea alimentelor si bauturilor nutritive, este una dintre cele mai
bune modalitati de a rdméane sanatosi.

lata cateva sfaturi suplimentare pentru a manca bine si a va simti bine:

Alimentele din cereale integrale (la majoritatea meselor):

Organismul are nevoie de carbohidrati mai ales pentru energie. Cele mai bune surse de carbohidrati sunt cerealele
intregi, cum ar fi ovazul, painea din grau integrala si orezul brun. Ne ofera straturile exterioare (taratele) si interioare
(germenii) impreuna cu amidonul bogat in energie. Seminte precum quinoa, hrisca, graul spelta, inul si amaranth sunt
din ce Tn ce mai populare ca inlocuitori ai cerealelor. Corpul nu poate digera boabele si seminte intregi la fel de repede
pe cat poate digera carbohidratii cu grad Tnalt de procesare, cum e faina alba. Acest lucru previne cresterea si scaderea
prea rapida a nivelurilor glicemiei si insulinei din sdnge. Un control mai bun al glicemiei si al insulinei poate preveni
senzatia de foame, reduce inflamatiile si poate impiedica dezvoltarea diabetului de tip 2.

Alimentele care contin fibre sunt legate de un risc redus de aparitie a cancerului. Aceste alimente includ péinea si
pastele fainoase din cereale integrale, ovazul, legumele si fructele. Se considera ca fibrele prezintd multe beneficii,
inclusiv tranzitului alimentelor prin sistemul digestiv.
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Grasimile sanatoase:

Importanta grasimilor sdnatoase este aratata de sticla de ulei de langa Farfuria cu hrana sanatoasa (Figura 14).
Retineti ca acolo se mentioneaza in mod specific uleiurile vegetale, nu toate tipurile de grasimi. Sursele bune de grasimi
nesaturate sanatoase includ uleiul de masline extra-virgin, uleiul de rapita si alte uleiuri vegetale, precum si pestii grasi
(somon, pastravi, macrou, sardine, hamsii si hering). Aceste grasimi sanatoase nu numai ca imbunatatesc nivelul
colesterolului (cand sunt consumate in loc de carbohidrati cu grad Tnalt de procesare), dar pot, de asemenea, proteja
inima de problemele de ritm bruste si potential mortale. Limitati consumul de unt si incercati sa evitati grasimile
nesaturate.

Grasimile sanatoase contin acizi grasi omega-3. S-a demonstrat ca acestea reduc inflamatiile si pot ajuta la reducerea
riscului de boli cronice. Inflamatia este un proces declansat de sistemul imunitar in care celulele albe si substantele
chimice din organism ajuta la protejarea impotriva infectiilor si a substantelor straine, cum ar fi bacteriile si virusii. Uneori,
sistemul imunitar declanseaza o reactie inflamatoare si atunci cand nu exista substante straine. Exista tot mai multe
dovezi ca inflamatia prelungitd poate avea o anumita influenta asupra evolutiei bolilor cum sunt cancerul, boala
Alzheimer si maladiile cardiace. De aceea, acizii grasi omega-3 pot reduce riscul acestor boli prin reducerea inflamatiei.
Sursele de acizi grasi omega-3 bune pentru dieta includ uleiul de masline extra-virgin, uleiul de rapita presat la rece,
nucile, semintele de canepa, semintele de in proaspat macinate si pestii grasi.

Nucile, care contin acizi grasi nesaturati si alti nutrienti, pot fi o optiune pentru o gustare excelenta si parte a unei
alimentatii sanatoase. Sunt ieftine, usor de pastrat si usor de luat la pachet atunci cand sunteti in miscare. Consumul
de portii mici de fructe cu coaja lemnoasa poate chiar reduce riscul de aparitie a bolilor de inima. Acest lucru se
datoreaza faptului ca, alaturi de alti nutrienti sanatosi, nucile contin grasimi nesaturate care ajutd la scaderea
colesterolului LDL (rau) si la cresterea colesterolului HDL (bun). Consumul de nuci poate ajuta, de asemenea, fluxul
sanguin prin mentinerea captuselii sdnatoase a arterelor si reducerea riscului de dezvoltare a cheagurilor de sange.

Nucile contin grasimi sanatoase, dar prea multd grasime nu este buna. Peste 80% dintr-o nuca este grasime si chiar
daca majoritatea acestei grasimi este o grasime sanatoasa, tot contine o multime de calorii. Retineti ca intr-o dieta
sanatoasa pentru inim&, adaugarea de nuci la alimentatia dvs. nu este suficienta. Este de asemenea important sa
reduceti grasimile saturate aflate Tn multe produse lactate si din carne.

Pentru a adauga nuci la o dieta sanatoasa, optati pentru nucile crude sau uscate/prajite, mai degraba decét pentru cele
gatite in ulei si stati departe de nucile acoperite cu ciocolata, zahar sau sare. American Heart Association (Asociatia
Americand a Inimii) recomanda consumul a patru portii de nuci nesarate pe saptdamana. O portie este 0 mana mica
(42,5 g) de nuci intregi sau 2 linguri de unt de nuci. Aceste cantitati pot fi marite dacé sunteti vegetarian sau vegan si
majoritatea proteinelor dvs. provine de la plante.

Nutritia cu nuci

Cele mai multe nuci par a fi in general sanatoase, desi unele mai mult decat altele. Nucile sunt unele dintre cele mai
bine studiate; s-a aratat ca acestea contin cantitati mari de acizi grasi omega-3. Migdalele, nucile macadamia, alunele
si nucile pecan sunt alte fructe cu coaja lemnoasa care par a fi destul de sanatoase pentru inima. Arahidele, desi, din
punct de vedere tehnic, sunt legume si nu nuci, par sa fie relativ bune pentru sanatate.
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Tabelul 5: Informatii nutritionale pentru o portie de 1 uncie (0z.) (sau 28,4 grame) de diferite nuci nesarate
Proteinele, grasimea si continutul de fibre sunt date in grame.

Cantitateain 1 Calorii Proteine Grasimi Grasimi
0z. saturate

Migdale

Nuci de Brazilia 3

Caju 18 155 5 12,5 2 1

Alune de padure 21 180 4 17 1 2,5

Nuci Macadamia 10-12 205 2 21,5 3,5 2,5

Nuci Pecan 19 jumatati 195 2,5 20,5 2 2,5

Seminte de pin 167 190 4 195 15 1

Fistic 49 160 6 13 15 3

Nuci 14 jumatati 185 45 18,5 2 2

Arahide 28 170 8 14,9 25 3

Adaptat din Erwin, Jessie. “Nutty Nutrition and Kitchen Challenges.” (Nutritia cu nuci si dificultétile din bucétarie) Stone Soup. Eood
& Nutrition Magazine, 21 Jan. 2013. 06 June 2014. foodandnutrition.org/Stone-Soup/January-2013/Nutty-Nutrition-and-Kitchen-
Challenges/.

Lozicki S. “What'’s Inside That Nut?” (“Ce contine nuca aceea ?”) E2dietitians Blog. E2dietitian, 3 Aug. 2011. 06 June 2014.
e2dietitian.com/2011/08/03/933/.

Fructe si legume (si multe din acesteal!)

O dieta bogata in fructe si mai ales in legume poate scadea sansele de a avea un atac de cord sau un accident vascular
cerebral, protejeaza impotriva diferitelor tipuri de cancer, reduce tensiunea arteriala, ajuta la evitarea suferintei
intestinale dureroase numita diverticulitd (formarea de pungi in peretii colonului), apara de cataracta si degenerescenta
maculara si adauga varietate dietei dvs. si va rasfata simtul gustului.

Cercetarile aratéd ca legumele si fructele probabil protejeaza impotriva unei serii de cancere, inclusiv cel al gurii,
faringian, laringian, esofagian, cel de stomac, pulomnar, de pancreas, la san si la prostata. Exista multe motive pentru
care legumele si fructele pot proteja impotriva cancerului, pe langa continutul de vitamine si minerale, care contribuie la
mentinerea sanatatii corpului si la intarirea sistemului imunitar. Ele sunt, de asemenea, surse bune de substante precum
fitochimicalele. Acestea sunt compusi activi biologic, care pot ajuta la protejarea celulelor din organism de deteriorarile
care pot duce la cancer. Alimentele vegetale pot contribui, de asemenea, la mentinerea unei greutati sdnatoase,
deoarece multe dintre acestea au o densitate energeticad mai scazutd (mai putine calorii).

Cartofii sunt in prezent cea mai obisnuitad leguma din dieta americana, dar trebuie considerati ca aliment amidonos, nu
ca leguma. Atat cartofii albi cat si cei dulci sunt clasificati ca legume radacinoase amidonoase, impreuna cu yam,
cassava, dovleac, dovleac moscat si alti dovlecei de iarna. Desi aceste legume amidonoase pot reprezenta surse
excelente de anumite substante nutritive cum ar fi beta-carotenul din cartofii dulci, consumul ar trebui sa fie incadrat ca
amidon in dieta dvs. Cojile cartofilor albi si dulci sunt surse bune de fibre suplimentare.

Daca intentionati sa includeti cartofii in dieta dvs., este important sa retineti c& metoda de preparare este esentiala.
Cartofii prajiti, cartofii gratinati si adaosurile cum ar fi untul, branza, sunca, smantana si sosul de friptura trebuie sa fie
tratatii ocazionale. Atunci cand planificati mesele retineti ca puteti include fie paine, fie cartofi, dar mesele uzuale nu
trebuie sa includa si una si alta.
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Ce inseamna o ceasca de fructe si legume ?

Consumul cantitatilor recomandate de fructe si legume este usor deoarece
toate formele de produse din fructe si legume CONTEAZA:
proaspete, congelate, conservate, si uscate

Cat contine o ceasca? Iata citeva exemple ...

1 CEASCA 1 CEASCA
*
| Wt / .
1 banana mare 5 inflorescente de broccoli

8

8 cdpsuni mari 1/2 grapefruit mediu

4

12 baby morcovi 1 felie de pepene verde mediu
1 ceascd de verdeatd' fiartd sau 2 cesti cruda 16 boabe de.strugure

Figura 15. Ce inseamna o ceasca de fructe si legume ?
(din fruits & veggies MORE matters®)

Proteinele sanatoase

Alegeti surse s@natoase de proteine cum ar fi pestele, pasarile de curte, fasolea sau nucile. O multitudine de cercetari
sugereaza ca consumul de peste poate reduce riscul bolilor de inima. Puiul si curcanul sunt, de asemenea, surse bune
de proteine si pot avea un continut scazut de grasimi saturate. Ouale, care au fost demonizate mult timp pentru ca
contin niveluri destul de ridicate de colesterol, nu sunt chiar atéat de rele pe cét se credea. De fapt, un ou este un mic
dejun mult mai bun decét o gogoasa gatita intr-un ulei bogat in grasimi trans sau un covrig facut din faina rafinata.

Legumele, care includ fasolea neagra, fasolea comuna, nautul, lintea si alte varietéati de fasole, sunt surse excelente de
proteine, fibre, vitamine si minerale. Acestea pot fi achizitionate uscate sau Tn conserva — aveti doar grija sa clatiti
produsul conservat pentru a elimina sarea adaugata. Tofu, obtinut din soia, este de asemenea un inlocuitor sanatos al
carnii. Tncerca;i sa Tnlocuiti proteinele vegetale cu cele de origine animala cel putin o data pe saptamana.

Carnea rosie se refera la produse din carne de vita, porc si miel, cum ar fi hamburgerii, friptura, cotletul de porc si mielul
fript. Termenul de carne procesata se refera la carnea conservata prin afumare, maturare sau sarare sau prin adaugarea
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de conservanti. Exemple ar fi sunca, slaninuta, pastrama si salamul, precum si hot dog si carnatii. Nu consumati mai
mult de 510 g (greutate gatitd) de carne rosie si prelucrata pe saptaméana. Consumul in mod regulat al acestor tipuri de
carne creste riscul bolilor de inima, al diabetului de tip 2, al cancerului de colon si poate duce la cresterea in greutate.

Atunci cand carnea este conservata prin afumare, maturare, sarare sau prin addaugarea de conservanti, se pot forma
substante care cauzeaza cancer (carcinogene). Aceste substante pot afecta negativ celulele din organism, ducand la
aparitia cancerului. Tn plus, exista dovezi convingétoare care leagé carnea rosie de cancer, precum si posibil de bolile
de inima. De exemplu, carnea rosie contine substante legate in mod specific de cancerul de colon. Hemul pe baza de
fier, compusul care confera culoarea rosie a carnii, a fost dovedit ca afecteazd mucoasa colonului. Studiile arata, de
asemenea, ca persoanele care mananca multa carne rosie tind s manance mai putine alimente pe baza de plante,
astfel incat beneficieza mai putin de proprietatile lor de protectie impotriva cancerului.

Modul in care se prepara carnea, pasarile de curte si pestele poate duce la crearea de substante chimice (amine
heterociclice) care pot creste riscul de cancer. Aceste substante chimice apar atunci cand carnea este gatita pana la
punctul de carbonizare sau cand e bine facuta la temperaturi ridicate. Metodele de preparare la gril, gratar, foc si prajire
n tigaie pot produce toti acesti potentiali agenti cancerigeni.

Bauturile

* Beti apa; addugarea de lamaie in apa este deosebit de sanatoasa
* Beti ceai sau cafea cu putin zahar sau fara zahar

« Limitati laptele si produsele lactate (1-2 portii pe zi)

« Limitati sucurile (1 pahar pe zi)

* Folositi alcoolul cu moderatie

« Evitati bauturile dulci (cum sunt bauturile racoritoare)

Alegerea bauturilor de catre dvs. este importanta, mai ales ca unele bauturi, cum ar fi sucurile (carbogazoase, bauturile
racoritoare) si sucurile de fructe indulcite, pot fi surse de calorii adaugate sau goale.

Laptele (si alte produse lactate) este doar una din sursele de calciu, un factor necesar pentru construirea oaselor
puternice. Alte surse includ laptele de soia fortificat, varza furajera, bok choy (tip de vaza chinezeasca) si suplimentele
care combina calciul cu vitamina D. Existd o multime de grasimi in laptele integral (si alte produse lactate). Trei pahare
de lapte integral, de exemplu, contin la fel de multe grasimi saturate ca 13 fasii de slaninuta (bacon) gatita. Daca alegeti
laptele, Tncercati sa optati pentru produse fara grasime sau cu continut redus de grasimi (Daca nu beti lapte sau nu
consumati alte produse lactate, atunci ar trebui sa luati in considerare un supliment de calciu).

Multe studii sugereaza cé o bautura alcoolica pe zi scade riscul bolilor de inimd. Moderatia este evident importanta,
deoarece alcoolul prezinta si riscuri si beneficii. Pentru barbati, un bun punct de echilibru este de 1-2 pahare pe zi.
Pentru femei ar fi cel mult 1 pahar pe zi.

A fi hidratat este important pentru o bund sanatate. Va vine sau nu sa credeti, doua treimi din corpul uman sunt
reprezentate de apa. Toate celulele si organele depind de apa pentru o functionare corecta. Apa este esentiala pentru
echilibrul tuturor sistemelor corpului, inclusiv creierul, inima, plamanii, rinichii si muschii.

« Indeparteaza deseurile si toxinele

+ Transporta nutrientii si oxigenul

+ Controleaza ritmul cardiac si tensiunea arteriala

* Regleaza temperatura corpului

* Lubrifiaza articulatiile

* Protejeaza organele si tesuturile, inclusiv ochii, urechile si inima

+ Creeaza saliva (importanta pentru sanatatea dintilor si a gingiilor)

De retinut pentru cei cu functia renala redusa: Va rugam consultati sectiunea Rinichiul pentru recomandari de
dieta specifice, inclusiv reducerea aportului de apa si de alte fluide.
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Cercetarile arata ca mai mult de o treime din populatia din Statele Unite si din alte tari dezvoltate au un deficit de vitamina
D. Vitamina D este importantd pentru sanatatea oaselor si pentru mentinerea unui sistem imunitar puternic. Desi
organismul produce Tn mod normal vitamina D atunci cand este expus la soare, ne traim viata mai mult in interior decét
oricand fnainte, limitdnd aceasta sursa de vitamina D. Persoanele cu functia renald redusa sunt in mod special
predispuse la deficit de vitamina D. Problemele rinichilor si ale pancreasului pot interfera cu absorbtia vitaminei D. Exista
un test de sange simplu pentru vitamina D, pe care multi medici |-au adaugat deja la testele de rutina ale sangelui.
intrebati care sunt nivelurile dvs. si luati suplimente de vitamina D3 pentru a atinge nivele de cel putin 50
nanograme/mililitru (de preferat 60-70 ng/ml).

Este mai bine sa alegeti o dieta echilibrata cu o varietate de alimente decét sa luati suplimente, dar, in anumite cazuri,
medicul dumneavoastra va poate recomanda sa luati zilnic multivitamine. Vitaminele standard din comert la nivelul RDA
(DZR) sunt suficiente. Cautati produse care indeplinesc cerintele USP (US Pharmacopeia) sau ale altei organizatii care
stabileste standarde pentru medicamente si suplimente.

La nivelul populatiei, consumul prea mare de sare poate fi daunator pentru sanatatea noastra, ducénd la o sanatate
vasculara insuficienta, incluzand tensiunea arteriald crescuta, infarctul de miocard si accidentele vasculare cerebrale.
Cu toate acestea, efectul asupra unei anumite persoane poate fi dificil de prezis. Un epidemiolog si fost presedinte al
Societatii Internationale de Hipertensiune arata ca exista mari diferente individuale ca reactie la aportul de sare bazat
pe functia rinichilor. Anumiti oameni (varstnicii si unii afro-americani) par a fi hipersensibili la sare si vor beneficia in
mare masura de reducerea sarii in dieta lor, in timp ce pentru allii, o dietd cu nivel redus de sare poate duce la un
mecanism de compensare care creste tensiunea arteriala.

Aportul zilnic de sare ar trebui sa fie mai mic de 2400 mg, dar este nevoie de mult mai putin, poate de pana la 200 mg.
Cea mai mare parte a sodiului din dietele noastre provine de la alimentele procesate, mai degraba decéat din sarea
adaugata drept condiment. Nu suntem Tntotdeauna constienti de faptul ca aceste alimente sunt bogate in sare, deoarece
se poate ca acestea sa nu aiba gust "sarat", deci asigurati-va ca ati citit continutul de sodiu pe eticheta cu Informatii
Nutritionale. Aveti grija la cerealele pentru micul dejun, paine, alimentele congelate, pizza, chipsuri si nucile sarate. De
asemenea, verificati cantitatea de sodiu din produsele conservate, cum ar fi supele si sosurile, si evitati carnea
procesata. Chiar si alimentele dulci cum ar fi biscuitii pot contine niveluri ridicate de sare. Reducerea consumului de
alimente procesate poate fi cel mai mare beneficiu al limitarii aportului de sare.

Alte beneficii ale reducerii aportului de sare includ imbunatatirea sanatatii vasculare, ceea ce protejeaza rinichii si inima.
Restrictiile la sare reduc, de asemenea, riscul de pietre la rinichi prin reducerea cantitatii de calciu din urina si par sa
protejeze impotriva diabetului, cel putin Tn randul persoanelor de rasa alba.

Persoanele ale caror glande suprarenale au fost extirpate din cauza feocromocitoamelor sau care au insuficienta
suprarenalé (boala lui Addison), au nevoie in general de mai multa sare in dieta. Consultati sectiunea VHL la glandele
suprarenale (Feocromocitoamele) pentru sfaturi privind dieta specifica.

Zaharul este o sursa de calorii fara nici un beneficiu dincolo de acela de sursa de energie. Consumul excesiv de zahar
va determina cresterea in greutate nu numai din cauza excesului de calorii, ci si din cauza modului in care zaharul
afecteaza apetitul si obiceiurile alimentare. Zaharul cauzeaza niveluri mai ridicate ale hormonului numit grelind, care
este responsabil pentru transmiterea cétre creier a semnalelor de foame. in plus, zaharul interfereaza cu nivelurile
hormonului /eptind, care transmite semnale de indicare a saturarii (senzatia de plin). Prin afectarea acestor hormoni,
zaharul determina senzatia de a fi mai putin satul, marindu-va sansele de a consuma mai multd mancare decéat este
necesar. De asemenea, zaharul reduce dopamina (un hormon sau neurotransmitator care joaca un numar important de
roluri in creierul si corpul uman), semnalénd Tn centrul de recompensa al creierului, reducand astfel cantitatea de placere
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primitd din alimente, astfel incat s& vrem sa mancam mai mult ca sa atingem nivelul tipic de placere obtinuta din
consumul de alimente.

Stiti cat de mult zahar consumati zilnic? American Heart Association (Asociatia Americana a Inimii) recomanda ca
femeile s& nu consume mai mult de sase lingurite de zahar pe zi (25 g), iar barbatii nu mai mult de noua lingurite pe zi
(37 g). Acest lucru este egal cu aproximativ 100 de calorii pentru femei si 150 pentru barbati. Majoritatea americanilor
mananca intr-o zi o cantitate de zahar mai mult decéat dubla - aproximativ 22 de lingurite. Asta inseamna 260 de cesti
sau 59 de kilograme de zahar in fiecare an.

Este cunoscut faptul ca bauturile carbogazoase (bauturi cu continut de dioxid carbon, racoritoare), bomboanele,
inghetata si alte alimente similare sunt pline de zahar. Dar existéd multe alte alimente si bauturi cu continut ridicat de
zahar care nu sunt la fel de bine cunoscute ca surse de zahar, si acestea includ:

* Sosurile de paste fainoase pe baza de tomate - Unele marci contin aproximativ 15 g de zahar per portie de % de
ceasca. In realitate, majoritatea oamenilor consuma aproximativ 1 ceasca de sos.

» Bauturile - multe bauturi contin zahar adaugat. De exemplu, o sticla medie de cola contine peste 60 de grame de
zahar, o bautura de suc de 8 0z (~227 g) contine pana la 23 g de zahar, iar o cafea la gheata de 16 oz (453,6 g), cu
sirop de ciocolata, lapte si frisca contine peste 40 g de zahar.

» Sosuri (dressing) fara grasimi pentru salata - Pentru a pastra gustul bun si a elimina in acelasi timp grasimile,
sosurile pentru salata contin adesea cantitati destul de mari de zahar. Ar putea sa contina pana la 8 g de zahar pentru
2 linguri de dressing.

* Sos pentru gratar - multe marci sunt bogate n zahar si pot contine aproape 12 g de zahar in doar 2 linguri de sos de
gratar.

* Unele alimente zaharoase nu includ "zahar" pe lista ingredientelor. Acest lucru se datoreaza faptului ca zaharul este
deseori deghizat sub diferite nume. latd cateva cuvinte care in ascuns inseamna "zahar" la care trebuie sa aveti grija:

e fructoza (zahar natural din fructe)

e lactoza (zahar natural din lapte)

e sucroza (obtinuta din fructoza si glucoza)

e maltoza (zahar din cereale)

e glucoza (zahar simplu, produs de fotosinteza)
e dextroza (o forma de glucoza)

e sos de orez brun (malt de orez)

Luati in considerare inlocuirea zaharului obisnuit cu indulcitori naturali care contin antioxidanti cum ar fi melasa, nectarul
de agave, mierea si siropul de artar. Dar aceste optiuni dulci tot contin aproximativ aceeasi cantitate de calorii ca si
zaharul obisnuit, deci aveti grija sa nu utilizati prea mult.

Zaharul, atunci cand este consumat in cantitati mici, se poate Thcadra intr-o dieta echilibrata. Daca aveti o slabiciune
pentru dulciuri, e mai bine s& va obtineti zaharul consumat din fructe dulci Tn mod natural decét din alimente procesate
sau ndulcitori artificiali. Astfel va veti satisface dorinta si veti obtine mai multe dintre substantele nutritive de care corpul
dumneavoastra are nevoie.

Zaharul si Cancerul: Exista vreo legatura?

Nu exista o legatura directa. Zaharul nu provoaca cresterea sau raspandirea mai rapida a cancerului. Cu toate acestea,
o dieta care duce la modificari rapide ale nivelului zaharului din sange a fost asociata atat cu un risc crescut de cancer
(cancere colorectale si endometriale), cat si cu rezultate mai slabe. Efectul alimentelor asupra nivelurilor de zahar din
sange este masurat prin sarcina glicemica. Sarcina glicemica se bazeaza pe marimea portiei de alimente, astfel incat
un aliment, cum ar fi o portocald, poate contine zahar (masurat ca indice glicemic), dar cantitatea consumata intr-o
singurd portie nu va impune ca organismul sa elibereze multa insulind pentru a face fata. Alimentele cu o sarcina
glicemica mai mica asigura o eliberare mai constanta de energie si pot impiedica senzatia de foame la scurt timp dupa
dupa ce ati mancat. De asemenea, aceste alimente nu produc varfuri ale nivelului de insulind din sange, care pot
constitui un risc pentru dezvoltarea diabetului de tip 2.
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Tabelul 6. Indicele glicemic (comparativ cu glucoza) si valorile sarcinii glicemice pentru alimentele selectate
Alimentul Irglcueclglzeagzli(i%na)ic Marimea portiei Cargg:\tiigr(agi) per SarcFi)r;? gcl)i;?emmé

Curmale, uscate 103 56,79 40 42
Fulgi de porumb 81 1 ceasca 26 21
Jeleuri 78 28,34 g 28 22
Rondele de orez expandat 78 3rondele 21 17
Cartof rosu (copt) 76 1 medie 30 23
Gogoasa 76 1 medie 23 17
Biscuiti sarati 74 4 biscuiti 17 12
Paine alba 73 1 felie mare 14 10
Zahar de masa (sucroza) 68 2 lingurita 10 7
Clatita 67 15,24 cm diametru 58 39
Orez alb (fiert) 64 1 ceasca 36 23
Orez brun (fiert) 55 1 ceasca 33 18
Spaghete, albe; fierte 10-15 min 44 1 ceasca 48 21
Spaghete, albe; fierte 5 min 38 1 ceasca 48 18
Spaghete, grau integral; fierte 37 1 ceasca 42 16
Secara, paine pumpernickel 41 1 felie mare 12 5
Portocale, crude 42 1 medie 11 5
Pere, crude 38 1 mica 11 4
Mere, crude 38 1 mica 15 6
Lapte degresat 32 0,236 | 13 4
Linte uscata; fiarta 29 1 ceasca 18 5
Fasole rosie, uscata; fiarta 28 1 ceasca 25 7
Orz perlat (arpacas); fiarta 25 1 ceasca 42 11
Nuci caju 22 28,34 g 13 3
Arahide 14 28,34 g 6 1
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Activitatea fizica

Fiti activi fizic timp de cel putin 30 de minute in fiecare zi.
ACTIVITATEA FIZICA

S-a demonstrat c& activitatea regulaté reduce riscul de cancer si imbunétateste rezultatele
pentru cei care au cancer. Activitatea fizica imbunatateste, de asemenea, oboseala cauzata de
cancer, anxietatea, stima de sine, functiile fizice si diferite aspecte ale calitatii vietii, inclusiv
ameliorarea stresului. Exercitiile fizice pot, de asemenea, imbunatati puterea musculara si
structura corpului, reducénd in acelasi timp riscul de boli de inima si de diabet.

Nu exista dovezi care sa indice ca pacientii cu VHL ar trebui sa-si limiteze activitatile fizice in
vreun mod, cu exceptia perioadelor scurte de dupa tratamente sau interventii chirurgicale. Luati legatura cu medicul
dumneavoastra pentru a va determina toleranta la efort fizic. Exercitiile moderate, Tnsa, sunt bune pentru toata lumea.
la-ti Tncaltamintea de atletism si iesi pe usa!

Exercitiile sunt importante pentru oricine la orice varsta

Este important sa se inceapa obiceiul activitatilor fizice regulate din copilarie. Centrele de Control si Prevenire a Bolilor
(CDC) recomanda o ora sau mai mult pe zi pentru copii si adolescenti. Aceasta activitate fizica trebuie sa includa
activitatea aerobicd (mersul pe jos, alergarea sau inotul), intdrirea musculara (gimnastica obisnuitd sau ritmica) si
consolidarea oaselor (ridicarea de greutati). Desi multi copii si adolescenti dau deja curs acestei recomandari, un numar
substantial dintre ei nu o face; sunt necesare eforturi spre a-i angaja In numeroase activitati sportive si distractive care
vor asigura ca si acestia ating obiectivele.

Liniile directoare pentru adulti emise de American Heart Association (Asociatia Americand a Inimit) recomanda cel putin
30 de minute de activitate aerobica timp de 5 zile pe saptamana, plus o activitate de intarire musculara cu intensitate
moderata pana la ridicata cel putin 2 zile pe saptamana. Timpul total recomandat poate fi impartit in doua sau trei
segmente de 10 sau 15 minute, permitand efectuarea de plimbéri scurte pentru a va atinge obiectivul legat de exercitiile
aerobice. Instructiuni similare vin din partea Societétii Americane a Cancerului (American Cancer Society) care
recomanda un total de 150 de minute pe saptamana de activitate moderata sau 75 de minute pe saptamana de activitate
intensa, de preferintd impartite in mai multe sesiuni. Copiii si adolescentii trebuie s& aiba o ora pe zi si cel putin 3 zile
de activitate viguroasa.

Un studiu publicat in revista Medicine & Science in Sport & Exercise a constatat ca persoanele cu varsta de 60 de ani
si peste trebuie sa exerseze mai mult decét persoanele sub varsta de 60 de ani pentru a-si mentine masa musculara.
Cu toate acestea, antrenamentele pot fi dure pentru cei din grupul de persoane in varsta (60-75 ani, in studiu), mai ales
ca articulatile sunt adesea mai sensibile la vatamare la varste mai Tnaintate. Activitatile cu impact scazut si
antrenamentele care nu necesité o sala de gimnastica sau un echipament special pot ajuta la aceasta problema si ofera
oportunitati de antrenamente accesibile si fezabile pentru toata lumea.

Activitatea fizica regulata va poate ajuta sa va pastrati abilitatile de gandire, invatare si judecata in timp ce inaintati in
varsta. De asemenea, va poate reduce riscul de depresie si va poate ajuta sa dormiti mai bine. Cercetarile au aratat ca
exercitiile aerobice sau un amestec de activitati aerobice si de intérire a muschilor timp de 30-60 de minute de 3-5 ori
pe saptamana va poate oferi aceste beneficii pentru sdnatatea mintala. Unele dovezi stiintifice au aratat, de asemenea,
ca si un nivel mai scazut al activitatii fizice poate fi benefic.

Cercetarile recente arata ca, in plus fatd de exercitiile fizice regulate, ar putea fi de asemenea important sa se evite
perioadele lungi de sedere. Aceasta inseamna ca, pe cét posibil, este important sa stati in picioare sau sa va miscati in
loc sa stati asezat. Va puteti antrena deja n timp ce va uitati la televizor; acum ati putea incerca sa stati in picioare in
timp ce lucrati la computer sau organizati o intélnire in timpul mersului pe jos. Se recomanda sa va ridicati si sa va
miscati timp de 1-3 minute la fiecare jumatate de ora.
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Exemple de exercitii

Activitatea moderata

Activitatea moderatéa este tot ceea ce iti face inima sa bata putin mai repede si te face sa respiri mai adanc — ca mersul
pe jos in pas vioi, urcatul scarilor sau chiar activitatea in gospodarie. Activitatea moderata nu necesita plecarea de

acasa.

Exemple de activitate fizica moderata:

Un om care are 70 de kilograme si 1,80 m va consuma aproximativ numarul de calorii enumerate facand fiecare
activitate de mai jos (cei care cantaresc mai mult vor arde mai multe calorii, iar cei care cantaresc mai putin vor consuma

mai putine).
Tabelul 7. “Reduceti riscul dvs. de cancer: activitatea fizica”
American Institute for Cancer Research (AICR), 15 aug. 2011. aicr.org/reduce-your-cancer-risk/physical-
activity/reduce_physical_add.html.
Activitati fizice moderate
Activitatea in 60 minute n 30 minute
Drumetie 370 185
Gradinarit usor /munca in curte 330 165
Dans 330 165
Golf (mersul si caratul croselor) 330 165
Ciclism (mai putin de 16 kilometri pe ora) 290 145
Mersul pe jos (5,6 kilometri pe ora) 280 140
Antrenament cu greutati (exercitii generale usoare) 220 110
intindere 180 90

Activitatea Viguroasa

Activitatea viguroasa inseamna cresterea frecventei cardiace astfel incat sa va incalziti, sa incepeti sa transpirati si sa
simtiti ca respirati mai greu. Un om de 70 kg si 1,80 m va folosi pana la numarul de calorii enumerate facand fiecare
activitate de mai jos. Cei care cantaresc mai mult vor arde mai multe calorii, iar cei care cantaresc mai putin vor consuma

mai putine.

activity/reduce_physical_add.html.

Tabelul 8. “Reduceti riscul dvs. de cancer: activitatea fizica
American Institute for Cancer Research (AICR), 15 aug. 2011. aicr.org/reduce-your-cancer-risk/physical-

Activitati fizice viguroase

Activitatea in 60 minute in 30 minute
Alergare/jogging (peste 8 km pe ora) 590 295
Ciclism (peste 16 km pe ora) 590 295
Tnot (ture de bazin lente n stil liber) 510 255
Aerobic 480 240
Mers pe jos (7 km pe ora) 460 230
Munca grea in curte (spart de lemne) 440 220
Ridicare de greutati (efort viguros) 440 220
Baschet (viguros) 440 220
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Sanatatea emotionala
EMOTIILE

Physical

dla Stresul se strecoara constant in vietile noastre. Poate s& provina din frustrarea cauzata de un

blocaj in trafic sau o confruntare cu un partener. Stresul poate fi stimulat de grijile financiare
sau de o spaima brusca legata de sanatate. Este inevitabil pentru oricine, in special pentru
cineva care, direct sau indirect, este afectat de o afectiune medicald pe termen lung, cum ar fi
VHL. Anxietatea poate fi declansata de evenimente cum ar fi diagnosticul, pregétirea pentru
scanarile anuale, deciziile asupra momentului operatiei si gandurile legate de sanatate n viitor.
Poate cere un pret - fizic si emotional.

Creierul uman este conectat din nastere cu un sistem de alarma pentru protectia dvs. Atunci cand creierul detecteaza
o amenintare, el semnaleaza organismului sa elibereze o descarcare hormonald pentru a-si alimenta capacitatea de
reactie. Acest lucru a fost numit reactia "lupta-sau-fugi"; creierul declanseaza o reactie fizica faté de un element de
stres. Odata ce amenintarea sau sursa stresului a disparut, corpul urmeaza sa revina la o stare de relaxare normala.
Din nefericire, stresul non-stop al vietii moderne (in special in cazul unei stari de sanatate care necesita ingrijiri medicale
pe termen lung) inseamna ca sistemul de alarma se decupleaza foarte rar. Managementul stresului asigura
o serie de instrumente pentru resetarea sistemului de alarma.

Stresul este un fapt al vietii. Dar dvs. determinati cum va afecteaza el viata. Puteti sa contracarati efectele daunatoare
ale stresului, apeland la potentialul bogat al organismului de auto-vindecare folosind o tehnica, cum ar fi Conscious
Living (Trairea Constienta).

Arta Trairii Constiente (Conscious Living)

"Cand suntem capabili sa ne mobilizam resursele interioare pentru a face fata desavarsit problemelor noastre,
descoperim ca de obicei suntem capabili sa ne orientam in asa fel incat sa
putem folosi presiunea problemei insasi pentru a ne propulsa prin ea, asa
cum si marinarul poate pozitiona o panza pentru a utiliza in mod optim
presiunea véantului spre a propulsa corabia. Nu poti sa navighezi direct in
directia vantului, si dacéa stii doar cum sa navighezi cu vantul in spatele
tau, vei merge doar acolo unde te va sufla vantul. Dar daca stiti cum sa
utilizati energia vantului si daca aveti rabdare, uneori puteti ajunge acolo
unde doriti s& mergeti. inca mai puteti detine controlul ... Cu totii acceptam
ca nimeni nu controleaza vremea. Marinarii buni invata sa citeasca
semnele cu atentie si sa-i respecte puterea. Ei vor evita furtunile daca este
posibil, dar cadnd sunt prinsi intr-una, stiu sa coboare velele, sa inchida
trapele, sa arunce ancora si sa reziste furtunii, sa controleze ceea ce este
de controlat si sa lase restul ... Dezvoltarea abilitatii de a face fata si a
controla efectiv diferitele "conditii meteorologice” din viata dvs., iatda ceea ce intelegem prin arta trairii
constiente™.

—Jon Kabat-Zinn, Ph.D., Director Executiv Fondator al Clinicii de Reducere a Stresului (Stress Reduction Clinic) de la Centrul
Medical al Universitatii din Massachusetts (University of Massachusetts Medical Center), Worcester, Massachusetts. Citat din cartea

sa, Eull Catastrophe Living: Using the Wisdom of your Body and Mind to Face Stress. Pain and lliness, p. 3. (Delta Books, New York,
1990).

Figura 16. Arta Trairii Constiente

Ce este stresul?

Stresul descrie ceea ce simt oamenii atunci cand sunt sub presiune mentala, fizicad sau emotionala. Desi este normal
sa simtiti din cand in cand un anumit stres mental, persoanele care sufera de un nivel de stres ridicat sau care il traiesc
in mod repetat pe o perioada lungé de timp pot dezvolta probleme de sanétate (psihica si/sau fizica).

Corpul reactioneaza la presiunea fizica, mentald sau emotionala in acelasi mod: prin eliberarea de hormoni de stres
(cum ar fi epinefrina si norepinefrina, produse de glandele suprarenale), care maresc tensiunea arteriala, ritmul cardiac
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si cresc nivelurile de zahar din sénge. Aceste schimbari ajutd o persoana sa actioneze cu mai multé putere si viteza
pentru a scapa de o amenintare detectata. Cortizolul este un hormon care ajuta la reglarea reactiei inflamatorii din
organism. Cortizolul este produs de glandele suprarenale ca réspuns la stres. in conditii normale, nivelul cortizolului ar
trebui sa fie ridicat dimineata si sa scada pe tot parcursul zilei. Dar studiile au aratat ca la persoanele care sufera de
stres cronic sau de simptome depresive, nivelurile de cortizol pot raméane sustinute pe tot parcursul zilei, cu o scadere
seara, mai mica decét cea normala. Pentru persoanele care traiesc fara suprarenale sau fara functia suprarenalelor,
suplimentarea cu un steroid Tnlocuitor este obligatorie.

Cine este afectat de stres?

Toata lumea! Desi unele evenimente pot fi mai stresante decét altele, persoana medie se confrunta zilnic cu stresul.
Stresul activitatilor si responsabilitatilor zilnice tipice este adesea intensificat de factorul stresor reprezentat de afectiuni
cronice, cum este VHL.

A trai cu VHL sau a avea o persoana iubita afectata de VHL poate fi o sursa importanta de stres. VHL este o provocare
pe tot parcursul vietii, care taxeaza nu numai pacientul, ci si fiecare membru al casei. Desi simptomele si problemele
legate de VHL ar putea sa nu va afecteze viata zilnica, din cand n cand acestea fisi vor face aparitia si va vor solicita
atentia. Senzatia de a nu mai detine controlul si a nu sti la ce sa te astepti poate aplica un nivel semnificativ de stres
asupa cuiva care, la randul sau, sufera de problemele de sanatate cu care este asociat VHL. Abordarea stresului de a

Cautati sprijin. Alaturati-va unui grup de sprijin pentru a discuta frustrarile cu alte persoane aflate in situatia
dvs. si pentru a obtine idei utile. Grupurile de asistenta pentru pacienti sunt disponibile online, cum ar fi

grupul VHLA de pe Facebook si grupul de discutii VHL pe Inspire. Alianta VHL ofera, de asemenea,
numeroase programe de sprijin. Pentru a afla mai multe despre ofertele de asistenta, vizitati site-ul web la
adresa www.vhlromania.ro, www.vhl.org/support sau contactati VHLA (800-767-4845 x4)

Cum afecteaza stresul sanatatea?

Cercetarile au aratat ca persoanele care sufera de stres intens si pe termen lung (cu alte cuvinte, cronic) pot avea
probleme digestive, probleme de fertilitate, probleme urinare si un sistem imunitar slabit. Persoanele care sufera de
stres cronic sunt, de asemenea, mai predispuse la infectii virale, cum ar fi gripa sau réceala comuna si au dureri de cap,
probleme de somn, depresie si anxietate. Stresul face corpul sa nu raspunda la cortizol si hormonul isi pierde
eficacitatea in reglarea inflamatiei. Inflamatia este un lucru bun atunci cand este declansatd ca parte a efortului
organismului de a lupta impotriva infectiilor, dar inflamatia cronica poate favoriza dezvoltarea si extinderea multor boli,
inclusiv depresia, bolile cardiace, diabetul si cancerul.

Cresterea nivelului de stres poate adesea alimenta sau provoca anxietate si depresie. Practicarea tehnicilor de
management al stresului poate aduce o usurare a anxietatii si simptomelor depresiei; cu toate acestea, este important
sa solicitati sfaturi de la un lucrator social autorizat sau de la un medic specialist, inclusiv medicul care va ofera asistenta
medicala primara. El sau ea va poate evalua si va poate recomanda o combinatie de medicamente si consiliere, precum
si un program mind-body (minte-trup) sau alte abordari de management al stresului.

Exista vreo legatura intre cancer si stresul emotional cum sunt anxietatea si depresia?

Desi cercetarea privind o legatura directa intre stres si factorii de risc pentru cancer este controversata, este cunoscut
faptul ca stresul afecteaza procesele biologice esentiale care ajuta la controlul dezvoltarii cancerului. Exista mai multe
cercetari definitive care demonstreaza ca stresul, deseori masurat ca niveluri ridicate de anxietate si depresie, este
asociat cu progresia tumorii si mortalitatea n general.

O echipa de cercetatori condusa de Dr. Lorenzo Cohen, profesor si director al Programului de Medicina Integrativa de
la Centrul de Cancer MD Anderson de la Universitatea din Texas, a constatat ca simptomele depresiei in randul unui
grup de pacienti cu carcinomul celular renal in stadiu avansat au fost asociate cu risc crescut de deces. Mecanismul
probabil detectat Tn contextul studiului a fost ca pacientii cu stres cronic si simptome depresive au avut niveluri mai
ridicate de cortizol decét cele normale, care au fost, de asemenea, asociate cu un risc crescut de mortalitate. Echipa a
constatat, de asemenea, cresterea exprimarii genelor inflamatorii la persoanele mai deprimate comparativ cu cele mai
putin deprimate.

81


http://www.asociatiavhl.ro/

VHL si suferinta familiei

Este important sa discutati cu familia despre modul in care va simtiti. Nu ii impovarati; 7i ajutati sa inteleaga cum sa va
ajute pentru a le permite s& participe la aceasta experientd cu dumneavoastra. in general, este mai putin stresant pentru
toatd lumea daca va adresati familiei pentru ajutor si 1i permiteti sa fie partenerul dvs. in relatia cu VHL. O boala cronica,
cum e VHL, poate tensiona chiar si cele mai bune casnicii. Nu va temeti sa cereti ajutor sau consiliere. Nu sunteti singur.
VHL nu este o pedeapsa; este o afectiune medicala. Nu e vina dvs. Nu este ceva ce puteti controla.

Un studiu din 2010 realizat in Olanda a evaluat prevalenta stresului in randul membrilor familiei VHL si a identificat
factori care sunt semnificativ asociati cu astfel de suferinte. Aproximativ 40% dintre membrii familiei VHL au raportat
nivele de stres relevante clinic. Aceste nivele de suferintd au fost raportate de 50% dintre purtatori si, interesant, de
36% din cei care nu erau purtatori. Pierderea unei rude de gradul intai in timpul adolescentei datorita VHL, a fost
semnificativ legata de niveluri ridicate de stres. Din acest motiv, autorii au recomandat sa li se acorde o atentie deosebita
persoanelor care au pierdut o ruda apropiata din cauza VHL in timpul adolescentei.

Studiul a constatat ca un procent substantial din membrii familiei prezinta niveluri de stres relevante clinic. n
timp ce doar aproximativ o treime dintre cei care au raportat un nivel sporit de suferinta au primit sprijin

psihosocial profesionist, 62% din esantionul total au considerat ca sprijinul profesional ar trebui oferit in mod
curent. Pe baza rezultatelor studiului, autorii lucrarii au subliniat importanta examinarii si tratarii stresului
pentru pacientii cu VHL si familiile acestora.

Stresul asupra relatiilor

Viata cu VHL poate fi o experienta foarte stresanta. Exista provocari mintale si fizice foarte reale care vin odata cu boala,
efectele si tratamentul acesteia. Persoanele afectate de VHL pot simti tensiunea in moduri diferite. E normal s& treci
prin etape de negare, de furie, de vina si alte emotii dureroase. Este normal sa simti ca esti mai dependent si sa fii
suparat cand familia ta nu-ti intelege automat nevoile.

Membrii neafectati ai familiei isi vor simti propriile tensiuni, propria furie si vina. Copiii neafectati pot fi suparati de faptul
ca copilul afectat primeste toata atentia sau se poate simti vinovat ca au fost crutati. Afectati sau nu, copiii adesea
pastreaza temeri nerostite pentru ei sau pentru parintii lor, care pot aparea ca probleme de comportament sau de
performanta scolara. Scolile au adesea lucratori sociali sau psihologi la care se poate face apel spre a asista copiii. In
unele zone exista grupuri de sprijin pentru copiii ale caror familii sunt afectate de cancer sau boli cronice. Editia pentru
copii a manualului VHL (VHL Handbook Kid's Edition) poate fi folosita pentru a explica VHL tuturor copiilor din familia
dvs.

Nevoile si stresul ingrijitorului

Partenerii sunt adesea principalii furnizori de asistenta sociala pentru pacienti si cei cu risc sporit, iar asistenta sociala
este cunoscuta ca protectie fatd de suferinta. Prin urmare, daca partenerii sunt in suferinta, pot fi incapabili sa acorde
suficient sprijin sotului cu risc ridicat si invers. Din acest motiv, este important sa abordam buné&starea emotionala si
psihologica atat a sotilor cat si a partenerilor cu risc ridicat.

Studiul din 2011 din Olanda a cerut partenerilor persoanelor diagnosticate cu VHL sa completeze un chestionar care
sa evalueze suferinta, ingrijorarile si calitatea vietii legate de sanatate. Dintre cei 50 de respondenti, 25% au prezentat
semne de niveluri de stres relevante din punct de vedere clinic si necesitau sprijin emotional sau consiliere. Majoritatea
(76%) dintre partenerii din studiu credeau ca un astfel de sprijin ar trebui sa le fie pus la dispozitie si oferit in mod curent
atat persoanelor cu VHL cét si partenerilor acestora.

In general, sprijinul emotional este directionat catre pacienti; ca atare, dificultatile cu care se confrunta partenerii pot
ramane nedetectate si netratate. Este important sa recunoastem si sa fim constienti de nevoile partenerului, permitandu-
i sa caute sprijinul necesar.

Studii suplimentare ilustreaza si alte provocari personale pentru cei care acorda ingrijiri. Rezultatele unui sondaj national
efectuat in 2013 de catre AARP au aratat ca dintre cei 1.036 de ingrijitori adulti care au raspuns la sondaj, o treime au
raportat sentimente de tristete sau depresie si 44% au raportat ca isi ignora sau reprima emotiile. in plus, 38% dintre
respondenti au spus ca au dormit mai putin de cand au devenit ingrijitori, 24% au mancat mai mult, 33% au raportat
evitarea luarii de decizii si o treime dintre ingrijitorii respondenti au declarat ca se izoleaza evitdnd oamenii sau situatiile
sociale.
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Grija pentru ceilalti nu este usoara si uzura personala este frecventa. Daca sunteti ingrijitor, va puteti confrunta de multe
ori cu stres, precum si cu epuizare, furie, vinovatie, durere si alte emotii dificile. Este normal sa va simtiti stresat si
coplesit. Incercati sa va impartasiti sentimentele altor persoane care va pot ajuta. Ar putea fi de folos sa discutati despre
modul in care va simtiti. Ati putea chiar sa vorbiti cu un consilier sau cu un asistent social.

In timp ce va ocupati de nevoile altora, propria dvs. senzatie de bunastare ar putea si scada. Studiile arata ca
persoanele responsabile cu ingrijirea pe termen lung a rudelor prezinta rate mai ridicate de imbolnavire, suprimarea
reactiei imune, vindecare mai lenta. Exista chiar si o crestere a mortalitatii Tn rAndul ingrijitorilor. Pentru a oferi ingrijire,
aveti nevoie de usurarea stresului, de sprijin si timp pentru dumneavoastra si pentru familia dumneavoastra.

Multi oameni care au fost vreodata ingrijitori spun ca au facut prea mult de unii singuri. Unii si-ar fi dorit sa fie
cerut ajutor mai devreme. Fiti sincer legat de ceea ce puteti face. Ganditi-va la sarcinile pe care le puteti delega
altora si renuntati la sarcini care nu sunt importante in acest moment.

* Protejati-va propria sanatate. Imbunatatiti rezistenta prin buna alimentatie, odihna suficienta si exercitii fizice si
desfasurati activitati care va aduc placere.

* Practicati autoingrijirea. Faceti-va timp pentru dvs. si pentru nevoile dvs. Luati in considerare analogia cu avionul -
trebuie sa va puneti propria masca de oxigen inainte de a-i ajuta pe altii. Trebuie sa aveti grija de dvs. inainte de a avea
grija efectiv de altii. Nu este egoist sa ai grija de tine, este vital.

» Combaterea stresului ingrijitorului. Tehnicile de raspuns prin relaxare si tehnicile de auto-ingrijire va vor permite sa
va simtiti mai calmi, mai fericiti si mai capabili sa 1i ajutati pe ceilalti.

* Faceti-va timp pentru relatii. Aproape toti ingrijitorii i partenerii lor se simt mai stresati decéat de obicei in relatia lor.
Puteti totusi sa fiti aproape unii de altii in cuplu, in ciuda confruntarii cu problemele medicale. Sa fim aproape unul de
altul insemna si sa impartasim sentimentele si intelegerea.

* Acceptati ajutorul. Daca nimeni nu va ofera ajutor, cereti-l. Cand cineva va ofera ajutor, acceptati-l. Explicati
membrilor familiei ce trebuie facut si ce ajutor ar fi cel mai bun. Uneori este dificil sa cereti sau sa acceptati aceste tipuri
de oferte de ajutor, dar este important s& o faceti. in multe privinte, prin acceptarea acestui incredibil dar personal, il
ajuti pe cel ce daruieste.

* Gasiti sprijin. Alaturati-va unui grup de asistenta pentru a va elibera de frustrari prin discutii cu alte persoane aflate
n situatia dvs. si pentru a obtine idei utile. Unele grupuri de ingrijitori sunt disponibile online. Contactati Alianta VHL
pentru a afla mai multe despre ofertele grupului de sprijin, inclusiv Programul VHL Partners si Grupul de Discultii
Telefonice (Telephone Discussion Group). (800-767-4845 x4 sau info@vhl.orq)

Prevenirea si managementul stresului

In ceea ce priveste cauzele stresului, amintiti-va in ca creierul dvs. aveti un sistem de alarma pentru a va proteja. Atunci
cand creierul dumneavoastra percepe o amenintare, el va anunta corpul sa elibereze o serie de hormoni pentru a va
mari capacitatea de reactie. Acest lucru a fost numit reactia "lupta-sau-fugi*.

Odata ce amenintarea dispare, corpul ar trebui sa revina la o stare de relaxare normala. Din nefericire, stresul non-stop
al vietii moderne inseamna ca sistemul de alarma se decupleaza foarte rar. De aceea este atat de important
managementul stresului: el ofera o serie de instrumente pentru resetarea sistemului dvs. de alarma. Fara managementul
stresului, corpul dvs. este mereu in alerta.

Existd modalitati sdnatoase si nesanatoase de a raspunde stresului. Caile sanatoase de a face fata stresului includ
exercitiile fizice, tehnicile de relaxare precum meditatia, yoga etc., petrecerea timpului in aer liber, discutiile cu un prieten
sau joaca cu un animal de companie. Modelele de comportament nesanatoase pot include consumul de alimente in
exces sau insuficient, somnul prea mult, consumul prea mare de alcool, fumatul, izbucnirile emotionale sau fizice fata
de altii, consumul de droguri ilegale sau auto-medicatia folosind medicamente cu sau fara prescriptie medicala,
retragerea fata de prieteni sau parteneri. Faptul de a deveni constienti de modul in care putem aborda stresul ne poate
ajuta sa facem alegeri sanatoase.

Sprijinul emotional si social poate ajuta pacientii sa invete sa faca fata stresului psihologic. Un astfel de sprijin poate
reduce nivelurile de depresie, anxietate si simptome legate de boli si de tratament in randul pacientilor. Abordarile de
gestionare a stresului pot include urmatoarele:

* Instruire In relaxare sau managementul stresului
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* Tehnici precum rugaciunea, meditatia

+ Consiliere sau terapie prin discutii

« Asistentd sociala in cadrul unui grup

» Medicatii pentru depresie sau anxietate

* Exercitii fizice

. Tnvét,area diferitelor tehnici care genereaza reactia de relaxare, cum ar fi focalizarea prin respiratie si imaginile ghidate
» Utilizarea restructurarii cognitive, o metoda de a ajuta reasezarea in context a gandurilor negative pentru a face fata
mai eficient unei situatii dificile

+ Grija fata de sine prin rezervarea de timp pentru socializare, relaxare, conectarea cu ceilalti si efectuarea de activitati
care adauga bucurie vietii dvs.

Programati sau depozitati grijile

Pentru unii, poate fi util sa-si structureze ingrijorarea - fie prin rezervarea unui timp pentru ingrijorare, fie prin crearea
unui loc unde sa Tsi "puna la pastrare” grijile - pentru a impiedica persistenta gandurilor si temerilor negative pe tot
parcursul zilei.

In momentele cand mintea dvs. alearga, va simtiti coplesit si nelinistit si nu puteti s& va concentrati, luati-va o pauza.
Setati un cronometru pentru 15 minute si in acest timp notati tot ceea ce va ingrijoreaza. Cand suna soneria, puneti-va
grijile departe si permiteti-va sa fiti pe deplin prezent. Tncerca’;i sa acceptati preocuparile si temerile fara a le judeca.
Daca treceti printr-o perioada deosebit de tumultuoasa sau dificila si simtiti ca ingrijorarea persista, v-ar putea fi de folos
sa va rezervati un anumit moment al zilei pentru a inregistra (si a va elibera de) grijile dumneavoastra.

Ar putea fi de asemenea util sa va faceti o caseta pentru ingrijorari. Faptul de a avea un loc pentru a va depozita grijile
(literalmente) va permite s& va concentrati asupra partilor mai pl&cute si mai semnificative ale vietii dvs. Incepeti prin a
gasi sau construi o caseta pentru Tngrijorari, orice tip de cutie e bun. Acesta este un exercitiu excelent pentru copiii care
intdmpina dificultati in a face fata factorilor stresori din viata sau anxietatii. Copiii se pot distra cu aceasta activitate chiar
si mai mult daca pot decora cutia si o pot tine intr-un loc special. La sfarsitul zilei, acordati-va cateva minute pentru a
scrie doua sau trei dintre preocuparile dvs. pe foi de hértie si puneti-le in cutie. Caseta pentru ingrijorari va permite sa
va dati drumul la ganduri. Odata ce grijile sunt plasate in cutie, incercati sa va indreptati atentia asupra altor aspecte.
Pentru unii, poate fi util sa va structurati ingrijorarea - fie prin anularea unui timp de ingrijorare, fie prin crearea unui loc
pentru a "tine" grijile dvs. - pentru a va ajuta sa pastrati gandurile si temerile negative care persista pe tot parcursul zilei.

Depresia si anxietatea

Majoritatea oamenilor se simte anxioasa sau deprimata uneori. Pierderea unei persoane iubite, concedierea de la un
loc de munca, trecerea printr-un divort, traiul cu probleme de sanatate de-a lungul vietii si alte situatii dificile pot
determina o persoana sa se simta trista, singura, speriatd, nervoasa sau anxioasa. Aceste sentimente sunt reactii
normale fata de factorii de stres din viata. Cu toate acestea, unii oameni traiesc aceste sentimente zilnic sau aproape
zilnic, fara niciun motiv aparent, ceea ce face dificila continuarea functionarii normale de zi cu zi. Acesti oameni pot
avea o tulburare de anxietate, depresie sau ambele.

Depresia si tulburarile de anxietate sunt diferite, dar persoanele cu depresie prezinta adesea simptome similare cu cele
ale unei tulburari de anxietate, cum ar fi nervozitatea, iritabilitatea si problemele legate de somn si concentrare. insa
fiecare tulburare T1si are proprile cauze si proprile simptome emotionale si comportamentale.
Multe persoane care dezvolta depresie au un istoric al unei tulburari de anxietate anterioare in viata lor. Nu exista nicio
dovada ca o tulburare provoaca o alta, dar exista dovezi clare ca multi oameni sufera de ambele tulburari.

Nu este ceva neobisnuit ca cineva cu tulburare de anxietate sa sufere de asemenea de depresie sau invers. Aproape
% dintre cei diagnosticati cu depresie sunt, de asemenea, diagnosticati cu o tulburare de anxietate. Vestea cea buna e
ca aceste tulburari sunt tratabile, atat separat, cat si impreuna.

Depresia

Depresia este o stare in care o persoana se simte descurajata, trista, fara speranta, nemotivata sau dezinteresata in
viata in general. Cand aceste sentimente dureaza o perioada scurta de timp, poate fi un caz de "melancolie”. Cand insa
astfel de sentimente dureaza mai mult de doua saptamani si cand sentimentele interfereaza cu activitatile zilnice, cum
ar fi ingrijirea familiei, petrecerea timpului cu prietenii, sau mersul la serviciu sau la scoala, probabil avem de a face cu
un episod depresiv.
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Depresia este cea mai frecventa tulburare a starii sufletesti. Conform estimarilor Centrelor Americane de Control si
Prevenire a Bolilor (CDC), aproximativ 1 din 10 adulti raporteaza un anumit nivel de depresie. Din fericire, depresia este
tratabild. O combinatie de terapie si medicamente antidepresive poate ajuta la recuperare.

Persoanele cu depresie pot prezenta urmatoarele semne si simptome:

« Stare de tristete sau apatie Tn cea mai mare parte a zilei, aproape n fiecare zi

* Interes sau placere evident scazute in toate sau aproape toate activitatile, aproape Tntreaga zi si aproape in
fiecare zi

+ Pierderea semnificativd sau castigul Tn greutate Tn cazul in care nu se aplicd o dietd sau descresterea/
cresterea poftei de mancare aproape in fiecare zi

* Incapacitatea de a dormi sau excesul de somn

» Oboseala sau lipsa de energie aproape in fiecare zi

* Sentimente de inutilitate sau vinovatie excesiva sau inadecvare aproape in fiecare zi

» Capacitatea de a gandi sau de a se concentra sunt diminuate

» Ganduri la moarte care revin mereu (nu simpla frica de moarte) sau de sinucidere fara un plan concret sau o
incercare de sinucidere sau un plan concret de sinucidere

Depresia si bolile cronice

Depresia este una dintre cele mai frecvente complicatii ale bolilor cronice; riscul de depresie creste odata cu posibilele
complicatii ale unei boli cronice. O persoana poate face fata cu succes unei boli cronice, dar boala poate avea atat de
multe complicatii posibile (spitalizari frecvente, epuizarea resurselor financiare, scaderea abilitatii de a mentine ocupatia
profesionala platitd) incat chiar si o persoana capabila sa detind controlul asupra bolii poate avea o rata ridicata de
depresie.

Se estimeaza ca pana la o treime din persoanele cu o afectiune grava au simptome de depresie, comparativ cu o
zecime din publicul general. Depresia este deosebit de frecventa la cei cu atacuri de cord recente (45%), supravietuitori
ai unui accident vascular cerebral recent (40%) si diabet (33%). Depresia este, de asemenea, o problema pentru 15-
25% dintre pacientii cu cancer. Un studiu a constatat ca o treime dintre pacientii cu cancer avansat si o cincime din cei
cu cancer terminal prezinta o tulburare depresiva, si ca mai putin de jumatate dintre aceste persoane primesc tratament
pentru depresie.

Confruntarea cu o boala cronica duce in mod natural la sentimente de incertitudine, durere, tristete, furie sau frica. Cand
aceste sentimente continua si perturba calitatea vietii si functionarea zilnica, de vina poate fi depresia. Afectiunile cronice
si depresia sunt uneori legate intre ele si pot fi considerate ca o strada cu doué sensuri — diagnosticarea unei boli cronice
poate deprima si cresterea sentimentelor de depresie poate exacerba boala. Riscul de depresie creste proportional cu
gravitatea bolii si cu perturbarea vietii pe care o cauzeaza.

Atunci cand simptomele depresiei sunt prezente alaturi de simptomele bolilor cronice, este necesar sa fie tratate ambele
- nu doar simptomele bolii cronice. Tratamentul este similar cu cel recomandat pentru alte persoane cu depresie.

Anxietatea

Persoanele cu tulburare de anxietate generalizata (TAG) traiesc sentimente de ingrijorare si tensiune exagerate, adesea
asteptandu-se la ce e mai rau, chiar si atunci cand nu existad motive evidente de ingrijorare. Ei anticipeaza dezastrul si
sunt preocupati prea mult de bani, sanatate, familie, munca sau de alte probleme. Oamenii cu TAG nu par sa scape de
preocuparile lor, chiar daca de obicei isi dau seama ca anxietatea lor e mai intensa decét o justifica situatia. Ei nu se
pot relaxa, tresar repede si au dificultati de concentrare. Adesea au probleme in a adormi sau in a rdméane adormiti.

TAG este diagnosticata atunci cand o persoana se preocupa excesiv de o varietate de probleme curente timp de cel
putin 6 luni. TAG afecteaza 6,8 milioane de adulti, sau 3,1% din populatia SUA, in orice an. Véarsta medie de debut este
de 31 de ani, iar femeile sunt de doua ori mai susceptibile de a fi afectate ca barbatii. Tulburarea se dezvolta treptat si
poate incepe la orice varsta, desi anii cu cel mai mare risc sunt intre copilarie si véarsta mijlocie.
Simptomele fizice care insotesc anxietatea includ adesea:

. Oboseala

. Dureri de cap

. Tensiune musculara
. Dureri musculare

. Dificultate la inghitire
. Tremur

. Spasme

. Iritabilitate
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. Transpiratie

. Greata

. Ameteald

. Nevoia de a merge frecvent la baie
. Senzatia de respiratie ingreunata

. Bufeuri de caldura

Tratarea depresiei si a anxietatii

Decizia daca sa solicitdm sau nu asistenta profesionala
Existd momente cand o persoana care se confrunta cu depresia se vindeca de la sine, dar cum decide cineva daca sa
solicite ajutor profesional sau nu? Mai jos sunt cateva intrebari pe care persoana trebuie sa le ia Tn considerare:

1. Este nivelul lor de suferintd suficient de intens ca sa doreascé sa faca ceva?

2. Simt ca nu mai pot rezolva problemele pe cont propriu? Simt nevoia de mai mult sprijin?

3. Este nivelul de suferinta atat de ridicat incat afecteaza negativ relatiile, activitatile obisnuite sau munca?
4. Se gandesc la sinucidere?

O persoana care raspunde da la una sau mai multe dintre aceste intrebari poate beneficia de intrarea intr-o relatie de
consiliere cu un profesionist. Consilierea individuala care include terapia prin dialog este benefica pentru oricine traieste
direct sau indirect cu o boala cronica.

Cine trateaza depresia si anxietatea?

Ce tipuri de profesionisti trateaza depresia si anxietatea? Asistentii sociali clinici, psihologii, asistentii de psihiatrie si
psihiatrii sunt principalii furnizorii de tratamente pentru depresie. In plus, existd o gama larga de profesionisti care pot,
de asemenea, ajuta oamenii, inclusiv furnizorul dvs. de ingrijiri medicale primare sau medicul de medicina interna,
medicii de familie, membrii clerului si consilierii de orientare scolara care sunt instruiti s detecteze afectiunea si pot
oferi recomandairi.

Optiunile de tratament

Existd o gama larga de optiuni de tratament pentru depresie si anxietate, dar in general ele pot fi impartite n trei
categorii: medicamente antidepresive (utilizate si pentru anxietate), numai consiliere sau o combinatie de medicamente
antidepresive si consiliere.

Antidepresivele: Exista o varietate de medicamente antidepresive disponibile, dar acestea pot fi impartite in
trei categorii principale: Antidepresivele triciclice (TCA) si inhibitorii selectivi ai reabsorbtiei de serotond (SSRI)
se utilizeaza frecvent pentru a trata anxietatea. Medicamentele din aceste categorii au atat efecte diferite asupra
creierului cat si efecte secundare diferite. Din pacate, nu existd o modalitate definitiva de a se sti in prealabil ce
medicamente vor fi cele mai eficiente. O persoana poate fi nevoita sa incerce cateva medicamente diferite
Tnainte de a gasi unul eficient. Acest lucru nu Tnseamna ca prescrierea de medicamente se face la intamplare.
Anumiti oameni pot raspunde mai bine la anumite antidepresive. E important ca medicul si pacientul sa
colaboreze strans pentru a stabili un regim adecvat.

Consilierea: Exista doua categorii principale de consiliere - terapia cognitiv-comportamentala si terapia
orientata spre intuitie. Terapia cognitiv-comportamentala este mai concentratda asupra prezentului, se
examineaza comportamentul actual si procesele de gandire actuale si modalitdtile de a schimba
comportamentul si gandurile care pot contribui la sentimente depresive sau anxioase. Terapia orientata spre
intuitie este un proces pe termen lung. Se concentreaza pe ajutarea pacientului sa inteleaga mai bine motivatiile
inconstiente si in extinderea intuitiilor legate de originea problemei.

Cum gasesc un consilier in comunitatea mea?

Un loc bun pentru a incepe poate fi medicul care va cunoaste cel mai bine. Probabil c& nu sunteti prima persoana care
pune aceasta intrebare, e posibil ca el sau ea sa aiba cateva nume pe care sa vi le recomande.

Exista consilieri in intreaga tara care ofera servicii excelente persoanelor care se confrunta cu depresia si anxietatea,
legate de boli cronice. Persoanele cu cabinete private pot fi dispuse sa va ceara o taxa mai mica decét rata stabilita,
dar nu aveti de unde sti daca nu intrebati.
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Asistenta pentru pacientii VHL si ingrijitorii lor

Poate fi util sa vorbiti cu cineva care se afla pe aceeasi cale cu dvs. Alianta VHL oferd multe modalitati de a contacta
alte persoane din comunitatea VHL. Alianta VHL a publicat o carte despre experiente, VHL Patient Vignettes, scrisa de
pacienti si ingrijitori, care Tsi ofera cunostintele despre modul in care se confrunta cu provocarile unui diagnostic VHL.
Sunati sau scrieti la VHL Alliance pentru mai multe informatii (contact@vhlromania.ro) sau cumparati direct la
vhl.org/store.

Asistenta VHLA pentru grupuri si asistenta personala
intalnirea anuala VHLA: Se tine in fiecare toamna, aceasta fiind cea mai bund modalitate de a va intalni fata
in fata cu alte persoane cu VHL. Locatia reuniunii se muta in fiecare an pentru a oferi acces unui numar cat mai
mare de oameni posibil. in plus fata de intalnirea cu alte persoane, exista o zi intreaga de prezentari realizate
de experti medicali in VHL plus sesiuni de participare. Sunteti Tncurajati sa participati impreuna cu familia.

Grupul de discutii telefonice VHLA: Acest grup se intélneste lunar pentru o ora de discutii de sprijin, moderata
de un consilier profesionist. Va rugam sa va inregistrati inainte de a participa.

Parteneri VHL: Acesta este un program individual de mentorat, in care veti fi asistat de un mentor instruit de
VHL, fie un pacient, fie un ingrijitor. Tu si mentorul tdu alegeti cum preferati s comunicati unul cu celalalt.
Mentorii sunt disponibili atat pentru adulti cat si pentru copii (este necesara permisiunea parintilor).

Contactati biroul VHLA la adresa info@vhl.org sau 800-767-4848 x4 pentru a afla mai multe despre aceste
programe.

Retele de sprijin online VHLA

Pagina de discutii VHL Facebook: facebook.com/groups/VHLawareness
https://www.facebook.com/asociatiavhl

Inspire: Inspire.com/groups/vhi-alliance

VHLA Fan Page: facebook.com/VHLAlliance
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SECTIUNEA 4
Cum sa discutati despre VHL cu familia dvs.

Membrii familiei si VHL

Tulburarile genetice pot afecta familile in moduri semnificative. Din moment ce genele noastre sunt mostenite si
transmise mai departe prin familii, o tulburare genetica are implicatii asupra sanatatii membrilor familiei. Un diagnostic
genetic pentru un membru al familiei poate insemna ca exista un risc si pentru alte rude de sange, chiar daca in prezent
nu prezintd simptome sau probleme de sanatate. Pe langa implicatiile medicale, tulburarile genetice prezintad provocari
emotionale si implicatii speciale in reproducere. Familiile pot fi preocupate de riscul ca si alti copii sa mosteneasca boala
si se ingrijoreaza in legatura cu decizia de a testa un copil sau o sarcina.

Dat fiind faptul ca informatiile genetice afecteaza membrii familiei, este important sa se ia in considerare unitatea
familiala si impactul pe care un diagnostic genetic il poate avea asupra tuturor. Membrii familiei care nu au mutatia VHL
si deci nu sunt afectati, se simt adesea vinovati de faptul ca cei dragi trebuie sa se confrunte cu manifestarile VHL in
timp ce ei nu. Fratii si surorile care nu au de suferit ai copiilor cu VHL se pot simti neglijati, deoarece parintii lor trebuie
sa se acorde mai mult timp si mai multa atentie fratilor si surorilor lor.

Cand comunicati informatii despre VHL membrilor familiei, poate ar fi de dorit s& le oferiti si numele si informatiile de
contact pentru consilierul dvs. genetic. Acest lucru le va oferi o tertd parte informata pe care s& o contacteze pentru
intrebari pe care nu vi le pot adresa dvs. Acest lucru poate fi deosebit de benefic atunci cand informatiile despre VHL
sunt comunicate adolescentilor.

Probleme ale adultilor si planificarea familiala

Asa cum poate va mai amintiti din capitolul Cum fac oamenii VHL?, o persoana afectatd cu VHL are o sansa de 50%
de a avea un copil care sa fie de asemenea afectat de VHL. Acest lucru se datoreaza faptului ca genele noastre sunt
transmise copiilor de catre parinti - cineva cu VHL va transmite fie gena VHL sanatoasa, fie copia genei cu o mutatie
care provoaca VHL. Este o sanséa de 50-50, aceleasi sanse ca atunci cand dai cu banul.
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Figure 17. Mostenirea VHL (dupa Greenwood Genetics)

Unii oameni nu au probleme cu ideea de a avea copii afectati de VHL,; altii se simt ingrijorati si nelinistiti in legatura cu
riscul transmiterii mutatiei. Oameni diferiti actioneaza si se simt in mod diferit; nu existd un mod "corect" de a te simti la
gandul de a avea un copil cu VHL.

Exista diferite optiuni de planificare familiala disponibile pentru persoanele care au VHL (sau un partener cu VHL) si se
gandesc sa aiba copii. Unele dintre aceste optiuni permit cuiva sa aiba un copil neafectat de VHL,; altele va ajuta pur si
simplu sa oferiti mai multe informatii despre o sarcina. Aceste optiuni sunt o alegere, nu o cerintd; multi oameni aleg sa
inceapa o familie fara a face teste genetice sau prenatale. Este totusi important sa stiti ca aceste optiuni sunt alegerea
DUMNEAVOASTRA si sunt disponibile daca le alegeti.

Intalnirea cu un consilier genetic v& va ajuta s& intelegeti toate optiunile disponibile pentru a lua cea mai buna decizie
pentru dumneavoastra si familia dumneavoastra. Consilierii genetici lucreaza ca parte a unei echipe de asistenta
medicala; ei ofera informatii si sprijin persoanelor si familiilor afectate de o tulburare genetica sau care prezinta riscul
de a fi afectate de aceasta. Consilierii genetici sunt instruiti nu numai sa prezinte informatii complexe despre riscurile
genetice, testare si diagnosticare, dar si sa ofere consiliere de sprijin, precum si trimiteri catre alte surse de informare
si asistenta. Ei servesc ca resursa centrala de informatii despre tulburarile genetice pentru alti profesionisti din domeniul
sanatatii, pacienti si publicul larg. Pentru a gasi un consilier genetic contactati www.vhiromania.ro.

Cum sa vorbim cu copiii despre VHL

Indiferent daca copilul are VHL sau daca un frate si/sau un périnte are VHL, discutia despre VHL cu copiii poate fi una
dificila. Pot exista multe motive pentru care un parinte nu ar vrea sa vorbeasca cu copilul lor despre VHL. Multi simt ca
trebuie sa-si protejeze copilul de acest gen de informatii. Parintii se pot simti, de asemenea, vinovati sau simt ca nu au
control asupra situatiei. Exista intotdeauna lucruri care nu sunt sub controlul nostru, cum ar fi daca un parinte transmite
sau nu o mutatie genetica VHL copilului sau, dar ar putea fi util sa ne concentram pe lucrurile pe care le putem controla.
Sa lucram la prezenta in relatii, folosind abilitati bune de abordare si avand grija de noi insine. Sa ne invatam copiii
abilitati si lectii valoroase despre abordarea VHL, stabilind un bun exemplu; copiii dvs. va vor imita atitudinile. S-ar putea
sa va simtiti vinovati ca va rezervati timp pentru propria persoana, dar nu puteti avea grija de ceilalti in mod eficient
daca nu aveti grija si de dumneavoastra. Concentrarea asupra nevoilor si sanatatii dvs., nu numai ca va va ajuta sa fiti
un parinte mai bun, ci va ajuta ca, de asemenea, copiii dvs. sa invete importanta ingrijirii de propria persoana.

Cineva ar putea avea intentii bune cand nu vor sa-i spuna copilului despre VHL, dar este important sa intelegem ca
pastrarea secretelor poate face mai mult rau decét bine si poate duce la sentimente de izolare, tradare si, in cele din
urma, pot dauna relatiei de familie in loc sa o protejeze. Copiii incep sa inteleaga lumea din jurul lor la o varsta frageda.
E important sa fim cinstiti cu ei. Ei trebuie sa stie adevarul despre sanatatea lor sau despre sénatatea unei persoane
iubite. Tn caz contrar, ei se vor gandi la ce e mai rau.
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RETINETI... Cea mai proasta modalitate de a afla despre ceva este de a AFLA DIN AUZITE

Copiii sunt adesea constienti de mai multe decat am putea noi crede. S-ar putea sa fi aflat despre VHL prin ascultarea
unui apel telefonic, a unei conversatii private, etc. Cunoasterea a numai unei parti din poveste poate fi chiar mai
daunatoare decat daca ti se spune totul. In plus, frustrarea de a nu li se spune adevarul si de a nu primi raspunsuri ar
putea determina copiii si adolescentii s& caute informatii pe cont propriu folosind Internetul. Acesta este un mod
periculos de a invata, deoarece concluziile ar putea fi trase in mod gresit pe baza unor surse nefiabile si a unor informatii
gresite.

Sunteti gata sa vorbiti cu copilul dvs.?

Nu exista niciun raspuns corect sau gresit pentru cum si cand sa aiba loc aceasta conversatie. Va cunoasteti
cel mai bine copilul; stiti cel mai bine cand este vérsta potrivita si cat de mare trebuie sa fie un copil ca sa afle despre
VHL.

Daca dumneavoastra sau o persoana iubita ati fost diagnosticati cu VHL foarte recent, este posibil sa nu fiti
pregatit sa vorbiti. Asteptati pana cand trece perioada de soc initiald. Trebuie sa procesati mai intai vestea Thainte de
a putea vorbi cu ei intr-un mod util sau semnificativ.

Puteti spune intr-o propozitie sau doua de ce sau cum anume faptul ca ii spuneti copilului dvs. va va ajuta pe
dumneavoastra si familia dvs.? Daca sunteti in masurad sa recunoasteti si sa exprimati beneficile comunicarii cu
copilul dvs., sunteti gata sa aveti aceasta conversatie.

Veti putea oferi copilului un spatiu sa-si exprime emotiile? Trebuie sa il puteti asculta, nu doar s& incercati sa Ti
vorbiti si s& remediati problema prin cuvinte si asiguréari ca totul va fi bine. Aceasta conversatie are loc intre ambele
parti.

Cum va puteti ajuta pe dvs. si copilul dvs.?

Mentineti normalitatea, petreceti timp impreuna. Incercati sa petreceti timp cu copiii dvs. in orice fel puteti. Luati-i la
magazin cu dvs. sau luati masa cu ei. intrebati-i despre ziua lor. Lasati-le bilete sau sunati-i cand puteti. Incercati s&
pastrati o rutind si un program normal, programul de somn, scoala etc. Mentineti copiii Tn contact cu colegii si prietenii
lor si asigurati-va ca, copilul are timp sa se joace si sa participe la activitati adecvate.

RETINETI... VHL este mai mult un maraton decét un sprint

Alocati responsabilitati corespunzatoare varstei. Toatd lumea are de castigat de la o modalitate de a controla o
situatie haoticd. Imputerniciti-va copilul oferindu-i o sarcina zilnicd sau o responsabilitate care sa 1i permita sa se
ingrijeasca in mod activ de sénatatea sa sau de sanatatea unei rude, in functie de cine anume din familie este afectat
de VHL. De exemplu, copilul poate folosi autocolante si poate marca zilele viitoarelor vizite la medic si programarile
pentru examinari. Faptul ca poate contribui la binele familiei poate usura stresul de a trata o afectiune medicalad precum
VHL si va va ajuta copilul s simta ca detine controlul si sa se simta mai putin coplesit.

Nu pastrati secrete. Copilul dumneavoastra ar putea fi deja constient de faptul ca el sau altcineva din familie are
probleme de sanatate. A nu recunoaste aceste probleme de sanatate le poate face sa para chiar mai inspaimantéatoare
si mai coplesitoare decét sunt de fapt. Nimic nu este mai inspaiméantator decét frica de necunoscut; spunandu-i copilului
ce se intdmpla, 1l puteti proteja de inchipuiri mai grave decéat realitatea.

Anticipati nevoile. Va cunoasteti cel mai bine copilul. Luati in considerare modul in care copilul dvs. ar putea face fata
si raspunde la vestea despre VHL. S-ar putea sa doriti sa planificati si sa pregatiti din vreme resursele pe care le puteti
oferi copilului dumneavoastra pentru a il ajuta sa abordeze informatiile despre VHL. Acest lucru ar putea fi o activitate
fizica pe care o puteti face impreuna cu copilul spre a va elibera de stres, un ritual pentru a reduce teama si anxietatea
(cum ar fi construirea unei cutii unde sa va depuneti grijile), sau gasirea unui consilier sau a unui profesionist instruit cu
care copilul dumneavoastra sa se poata intalni si cu care sa poata sta de vorba.

94



Sfaturi pentru discutiile cu copiii:
Ascultati si bazati-va pe ceea ce copilul deja stie. Cereti copilului sa va spuna ce stie sau crede ca stie, apoi corectati
orice interpretare gresita pe care ar putea-o avea.

Spuneti-le ca sentimentele lor sunt normale. Spuneti-le ca intelegeti daca sunt suparati, furiosi, tristi sau speriati.
Amintiti-le ca indiferent de ce se Intampla, i veti iubi mereu. Intrebati-i cum se simt si de ce sunt ingrijorati. Daca sunt
mici, cereti-le sa faca un desen sau sa se joace cu papusile pentru a va arata cum se simt.

Utilizati un limbaj cinstit, simplu si adecvat varstei. Evitati eufemismele (cum ar fi numirea unei tumori "buba"). Daca

cineva a murit, nu spuneti ca "acum doarme". Nu le dati sperante false si nu faceti promisiuni pe care nu le puteti tine.
Lasati copilul sa va spuna cat de mult sau cat de putin vrea sa stie. Aceasta conversatie nu e nevoie sa fie
indelungata. S-ar putea sa aveti o conversatie initialad despre VHL, urmata de multe alte mici conversatii.

Un mic card cu o scurta descriere a VHL. Luati in considerare ideea de a le da copiilor care nu pot descrie VHL, dar
care tréiesc cu efecte vizibile pentru ceilalti, un mic card cu o scurtd descriere a VHL si a modului in care i-a afectat.
Poate doriti sa includeti si un link catre www.vhlromania.ro. Un exemplu de moment cand puteti face acest lucru ar fi un
copil cu o proteza oculara.

Buna, sunt Jennifer

Poate ai observat ca nu intotdeauna pare ca ma uit direct la tine cand imi
vorbesti. Unul dintre ochii mei a trebuit sa fie indepartat si inlocuit cu un
ochi special conceput sa arate exact ca celdlalt ochi al meu. Cu toate
acestea, eu nu pot vedea cu acest ochi nlocuitor. Motivul pentru care a
trebuit sa-mi fie implantat acest ochi special inlocuitor este o afectiune rara
numita ""VHL" si care este cauzata de o schimbare a uneia dintre genele
mele. Ochii mei aveau pete mici in interior, pe care le putea vedea doctorul
de ochi. Unul nu a putut fi tratat, dar celalalt ochi este bine acum. VHL
poate aparea in multe alte locuri din organism. Dacd doresti sa afli mai
multe, viziteaza www.vhlromania.ro.

Adolescentii si VHL

Tranzitia este cand trecem de la un lucru la altul, cum ar fi trecerea de la copilarie la maturitate. Desi véarstele de 18 sau
21 de ani sunt adesea considerate ca momente cand oamenii devin Tn mod oficial "adulti", cresterea are loc printr-o
aniversare. Este un proces care se intdmpla in timp. Oamenii incep din copilarie sa invete abilitati care i vor ajuta sa
devina adulti de succes. Oamenii continua sa invete, sa se dezvolte si sa se schimbe in multe moduri diferite de-a
lungul vietii. Daca invatam cum sa facem tranzitia si sa devenim independenti, acest lucru ne va ajuta sa ne pregatim
pentru viata ca adulti. Trecerea la maturitate implicad multe aspecte ale vietii, inclusiv viata la scoald, acasa, la locul de
munca si cu prietenii. Asistenta medicala este un element important al procesului de tranzitie, in special pentru cei cu o
afectiune precum VHL. Este important sa invatam sa ne pledam propria cauza de la o varsta frageda, astfel incat sa ne
simtim confortabil preluédnd controlul asupra nevoilor noastre medicale pe masura ce trecem de la asistenta medicala
primita Tn copilarie la ingrijirile medicale de care avem nevoie ca adulti.

Independenta si Tranzitia

Adultii si adolescentii nu sunt de acord si nu se inteleg ntre ei intotdeauna. Vor exista ciocniri intre parinti si copii, fie
ca este vorba de o pedeapsa pentru o regula incalcata, despre dezacorduri legate de stil, controverse legate de ora de
mers la culcare, etc. Lupta pentru independenta poate fi deosebit de complicatd pentru adolescentii cu VHL. Poate fi
frustrant pentru adolescenti sa se simta tratati ca niste copii mici si sa li se spuna ce sa faca, mai ales atunci cand se
simt gata sa se ocupe de ei insisi si sa faca alegeri proprii. Cu toate acestea, adolescentii se pot simti uneori coplesiti
de responsabilitatea de a-si gestiona ingrijirea medicala si ar putea dori ca pur si simplu altcineva sa se ocupe de toate.
Poate fi epuizant sa tii evidenta programarilor la medic, la examinari, sa anticipezi nevoile si problemele viitoare, toate
acestea in timp ce fti faci planuri de viitor si incerci sa faci alegeri sanatoase in fiecare zi.
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Parintii si adolescentii ar trebui sa lucreze la un echilibru al responsabilitatilor care sa se schimbe pe masura ce copilul
creste si devine mai responsabil pentru gestionarea nevoilor sale de sanatate. Uneori, e util sa stai impreuna cu copilul
si faci un plan de tranzitie care sa descrie cand si pentru ce sarcini specifice isi vor asuma responsabilitatea copilul sau
adolescentul. Este important ca parintii sa se pregateasca de tranzitie prin educarea copiilor despre VHL si implicarea
lor in deciziile si discutiile in materie de sanatate. Practica independentei ii ajutd pe adolescenti sa-si inteleaga nevoile
medicale si sa invete abilitati importante pentru promovarea propriilor nevoie si o viata sanatosa.

Stresul

Asumarea de noi responsabilitati in timp ce te ocupi si cu prezenta unei afectiuni cronice precum VHL, poate
duce la cresterea stresului. Este important sa va gestionati nivelul de stres si sa discutati cu parintii dvs. daca

simtiti ca nu va puteti ocupa de alte responsabilitati. Adolescenta este o perioada de mari schimbari si o boala
ca VHL va poate intensifica nivelul de stres. Existd o serie de resurse care va ajuta sa invatati sa faceti fata
stresului si sa dezvoltati strategii pentru a-i diminua efectul asupra dumneavoastra. Academia Americana de
Pediatrie (American Academy of Pediatrics) are un ghid de management al stresului care va ajuta sa va creati
un plan personalizat.

Cum sa fim propriul avocat

Un avocat eficient al propriei persoane este cineva care se pricepe in a-i informa cu respect pe altii despre ceea ce
gandeste, simte si are nevoie. Uneori, a fi propriul avocat inseamna sa ajuti alte persoane sa inteleaga ce este important
pentru dvs., alteori poate insemna sa cereti ajutor atunci cand aveti cu adevarat nevoie de el. A fi propriul avocat
inseamna sa intelegi si sa stiti ce vreti si ce aveti nevoie. Lucrurile ar putea sa nu functioneze intotdeauna asa cum
doriti, dar a avea abilitatile si Increderea de a va comunica nevoile este un prim pas important in atingerea obiectivelor
dvs.

Cum puteti fi propriul avocat in asistenta medicala:

Comunicati cat de bine puteti ceea ce aveti nevoie si simtiti.

Puneti intrebari si continuati sa le puneti pana cand sunteti sigur ca intelegeti.

Faceti ce puteti singur, dar sa stiti cand aveti nevoie de ajutor.

A deveni un expert in invatarea despre VHL este cea mai buna modalitate de a fi propriul dvs. avocat.
Incercati sa alegeti stiluri de viatd s&n&toase.

Retineti ca daca va implicati in ingrijirea propriei sdnatati si asistente medicale, acest lucru va poate ajuta sa va atingeti
telurile si va va permite sa trati viata LA CARE AVETI DREPTUL!

Tranzitia — Rezumat

Tranzitia nu este ceva de genul "marime universal valabila”. Dat fiind ca nevoile fiecarei persoane legate de tranzitie
sunt diferite in functie de experienta lor cu VHL, informatiile furnizate pot sa nu fie aplicabile sau relevante pentru toata
lumea. VHL poate afecta oamenii in moduri foarte diferite; unii adolescenti pot avea simptome si manifestéri VHL la o
varsta frageda, in timp ce altii nu. Nu exista o cale corecta de a face un plan si niciun plan nu este potrivit pentru toata
lumea. Depinde de noi s& ne facem un plan de tranzitie care sa se potriveascé cu noi si cu nevoile noastre.

Planificarea Tranzitiei incepe cu noi insine. Un proces de planificare a tranzitiei include pasii pe care fi faceti pentru
a ajunge in lumea adultilor. Exista noi informatii pe care va trebui sa le aflati despre abilitatile de viata independenta pe
care trebuie sa le dezvoltati, deciziile care trebuie luate si actiunile pe care trebuie sa le intreprindeti. in planificarea
propriei tranzitii sunteti persoana cea mai importanta. Tns& nu trebuie sé o faceti singur. Puteti fi ajutat de alte persoane
cu informatii si prin trecerea in revista a sperantelor si planurilor de viitor spre a va ajuta la elaborarea unui plan de
tranzitie.

Planificarea tranzitiei este un efort in echipa. Sunteti persoana cea mai importanta in planificarea propriei tranzitii.
Dar, desi sunteti liderul in propria tranzitie, multi adulti tineri beneficiaza de prezenta altora spre a-i ajuta in acest proces.
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Toti cei care ne ajuta in tranzitie fac parte din echipa noastra de tranzitie. Scopul acestei echipe este de a ne sustine in
efectuarea tranzitiei catre viata de adult si in a fi cat mai independenti posibil. Echipa ii include pe toti cei care ne ajuta
la planificarea tranzitiei si prin serviciile oferite.

Echipa de tranzitie
Echipa de ingrijiri medicale. Scopul echipei de ingrijiri medicale este de a va planifica si sprijini tranzitia de la
asistenta de tip pediatric la cea specifica pentru adulti. Echipa de ingrijire a sanatatii va include pe dvs., familia,
furnizorul de ingrijiri primare (medicul de familie), ingrijirea de specialitate, personalul de asistentd medicala si
alti furnizori de servicii medicale.

In pregatirea pentru viata adulta, adultii tineri cu afectiuni medicale, cum ar fi VHL, trebuie sa ia in considerare
modul de gestionare a propriilor nevoi de ingrijire a sanatatii. E important sa intelegeti VHL pentru a va putea
gestiona nevoile medicale unice legate de VHL. Toata lumea trebuie sa stie cum sa ia legatura cu medicul, sa-
si montorizeze programarile de urmarire a evolutiei si de examinare, sa-si urmareasca simptomele si sa stie
cand sa solicite asistenta medicala de urgentd. De asemenea, este important sa intelegeti riscurile pentru
sanatate, cum sé& optati pentru o viatd sénatoaséa si cum sa va exersati independenta in problemele legate de
sanatate. Cunoasterea nevoilor dvs. de sanatate in cadrul unei echipe care va sustine va va ajuta sa preluati
controlul si sa fiti propriul avocat ca adult.

Echipa scolii. Desi nu toti cei care au VHL au si simptome de la o varsta frageda sau simptome care sa afecteze
viata Tn scoald, cei care le au vor avea nevoie de asistenta sau de anumite modificari in contextul scolii. Ar putea
fi util sa va intalniti cu o echipa de la scoald, care poate consta din dvs., familia dvs., profesori si specialisti in
resurse, pentru a va aborda nevoile din scoala. Unii oameni au un plan care le contureaza resursele si contextele
de care au nevoie Tn scoald; acest plan se numeste Programul Educational Individualizat (PEI/IEP).

Chiar daca nu aveti un PEI, ar putea fi util sa informati profesorii, administratorii scolii, consilierii de orientare si
asistentii scolari despre VHL, astfel incat acestia sa poata fi mai sensibili la nevoile dvs. individuale. Furnizarea
acestor informatii va poate ajuta sa explicati de ce uneori intarziati sau sunteti absent(a) de la scoala. Decizia
tine de dvs. Nu trebuie sa spuneti la scoala despre VHL daca nu doriti s& faceti acest lucru.

Echipa de viata in comunitate. Scopul echipei de viatd in comunitate este de a va ajuta sa va planificati si sa
va sprijiniti trecerea la viata adultd. Echipa comunitatii de viata i include pe toti cei implicati in a va ajuta sa
planificati si sa traiti Tn cadrul comunitatii.

Puteti alege sa traiti cu familia pana la maturitate sau poate doriti sa traiti o viata independenta. Poate ca veti
pendula intre a trai impreuna cu familia si o viata independenta. Indiferent de locul in care traiti ca adult, va
trebui sa dezvoltati aptitudinile necesare pentru a fi cat mai independent posibil in viata de zi cu zi. Aptitudinile

importante pentru viata adulta includ cunoasterea modului de a lua decizii, de a va face timp pentru prieteni
si familie, de a fi propriul avocat, de a va gestiona activitatile de fiecare zi, de a va mentine un stil de viata
sanatos, a accesa transportul, a va angaja in activitati recreative si de a va asigura ca aveti asigurare de
sanatate.

Asistenta dvs. medicala

Varsta majoratului

In majoritatea tarilor, inclusiv in SUA, conform legii sunteti considerat a fi adult (varsta majoratului) la varsta de 18 ani
(cu exceptia statelor Alabama (19), Nebraska (19 ani sau dupa casatorie), Puerto Rico (21) si Mississippi (21)). Desi
este posibil s& nu aveti inca "dreptul legal" de a face anumite lucruri (de exemplu, de a cumpara tutun sau alcool sau
de a fi ales Tn anumite functii, de exemplu), acum sunteti tratat ca orice alt adult si nu ca un copil al parintilor dvs.

Acest lucru are implicatii importante pentru ingrijirea medicala. Normele medicale privind confidentialitatea din SUA
(HIPAA) nu permit ca dosarul dvs. medical sa fie dezvaluit unei alte persoane din afara echipei dvs. de ingrijire medicala
fara consimtamantul dumneavoastrd, cu exceptia cazului in care furnizorul de servicii medicale, in opinia sa
profesionald, ar decide ca acest lucru este in interesul dumneavoastra. Daca nu sunteti sigur, multi furnizori vor opta
pentru protejarea confidentialitatii pacientului si a nu va dezvalui informatiile. Aceasta decizie nu depinde de cine
plateste planul de sanatate sau de relatiile de familie (parinte, sot/sotie etc.). Astfel, este intelept sa planificati in avans
si s aveti o autorizatie HIPAA semnata inainte de momentul in care e posibil sa aveti nevoie de ea; puteti s& o scanati
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si sa o pastrati ca fisier in telefonul dvs inteligent (smartphone), pe tableta sau pe computer. Acest formular poate fi, de
asemenea, combinat cu o Procura Medicala (variaza in functie de stat) si va permite persoanei pe care o desemnati sa
ia decizii legate de sanatatea dvs. in caz de urgenta.

SFATURI LEGATE DE DISCUTIILE CU MEDICII

Preluati controlul. Discutati cu parintii dvs. despre exercitarea independentei in timpul vizitelor medicale. Spuneti-le ca
doriti s& va implicati mai mult in programarile medicale, Tn raspunsul la intrebarile medicilor si in luarea deciziilor
privitoare la sanatate. Cereti-le ajutorul daca aveti nevoie de el. Unul dintre modurile Tn care puteti practica independenta
este prin petrecerea unui timp singur(a) cu medicul dumneavoastra.

E bine sa aveti pe cineva ca rezerva. Desi e important sa incepeti sa va implicati in ingrijirea medicala, asta nu
inseamnéa ca trebuie sa faceti totul singur(d). Ganditi-va la modul in care puteti s& detineti controlul mentinand in
continuare parintii si ingrijitorii implicati si activi. Poate fi util s& aveti o a doua pereche de urechi in camera cu ocazia
consultatiilor medicale pentru a va ajuta sa va amintiti lucrurile importante si sa explicati lucrurile pe care poate nu le
intelegeti pe deplin.

Tineti un jurnal medical. Pentru a oferi medicilor informatiile complete si detaliate de care acestia au nevoie, ar trebui
sa tineti un jurnal medical. Inregistrati toate simptomele legate de s&nétate pe care le intampinati, intrebérile care apar,
ca sa le adresati medicului la urmatoarea dvs. consultatie precum si un program cu toate ntainirile si examinarile
viitoare. Intrebati medicii ce informatii au nevoie de la dvs. pentru a v& asigura ca jurnalul dvs. medical este un instrument
relevant si util pentru managementul sanatatii.

Faptul de a avea un jurnal medical va poate ajuta, de asemenea, sa va amintiti ce va spun profesionistii din domeniul
sanatatii. Cei mai multi oameni isi pot aminti doar 2 sau 3 lucruri care li s-au spus, asta daca nu-si noteaza acele
informatii. Deci, luati-va jurnalul medical cu dvs. si notati informatiile pe care trebuie sa le tineti minte.

Toate acestea sunt legate de PERSOANA DUMNEAVOASTRA. Nu uitati c& prioritare sunt nevoile dvs. Spuneti
medicilor dvs. despre ce va faceti griji sau ce vreti s& abordati. Uneori profesionistii din domeniul séanatatii se
concentreazd asupra a ceea ce simt ei ca este important, chiar daca nu sunteti de acord. Spuneti-le. Va puteti ajuta
medicii sa se redirectioneze spre a vedea imaginea de ansamblu a vietii dvs. si ce anume aveti nevoie.
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Comunicarea medicala: Abordarea SAIDE

. Oferiti informatii despre cum va simtiti si ce ati facut pentru a raméne sanatosi. Fiti cinstit. Daca NU ati
Spunetl facut ceva ce trebuia sa faceti sau ati facut ceva ce NU TREBUIA sa faceti, spuneti medicului
dumneavoastra. De asemenea, oferiti medicului dumneavoastra informatii despre modul in care VHL va
afecteaza viata si care va sunt preocuparile - acum si pentru viitor.

ltati Ascultati si invatati. Ascultati cu atentie furnizorii de asistenta medicala si aflati de la ei tot ce puteti
Ascu tafl despre VHL si ce puteti face pentru a fi sénatosi.

’I‘ trebati Adresati medicilor intrebarile pe care le aveti despre sanatatea dumneavoastra. Daca nu intelegeti ce vi se
nirebatl spune, spuneti-le si cereti-le sa va explice intr-un mod diferit. De asemenea, puteti solicita o brosura sau
un exemplar tiparit al informatiilor.
D deti Cu ocazia fiecarei consultatii medicale trebuie luate decizii cu privire la ceea ce e de facut in continuare.
eciaet Asigurati-va ca jucati un rol activ in luarea deciziilor, deoarece, incepand cu véarsta de 18 ani, dvs. sunteti
cel/cea care trebuie sa accepte planul de asistenta medicala.
. | Executati partea care va revine din plan !
Executagl

Cum sa traim independent cu VHL

In contextul tranzitiei in domeniul Ingrijirilor medicale totul este legat de a va oferi o baza sanatoasa pe care sa va
construiti obiectivele vietii. Plecarea la facultate, pregatirea profesionala, plecarea de acasa si viata independenta pot
face parte din planurile dvs. pentru viitor. Daca da, exista cateva lucruri pe care le puteti face pentru a facilita aceasta
tranzitie la 0 noua scoala si la noi furnizori de servicii medicale.

Tranzitia legaté de plecarea de acasa necesita o anumita planificare. Daca plecati, parintii dvs. nu vor fi acolo pentru a
va ajuta cu masina, pentru a lua decizii sau a rezolva probleme. Va fi important sa planificati inainte si sa va asigurati
ca sunteti cat mai pregatit posibil pentru a va ocupa de ingrijirea sanatatii.

Ingrijirile medicale. Indiferent de locul in care va mutati, va trebui sa luati masuri din vreme spre a va asigura ca puteti
obtine asistenta medicala de care aveti nevoie. Chiar daca inca primeati servicii de la furnizorii de servicii din pediatrie
de acasa, nu trebuie sa va asteptati sa primiti asistentd de la furnizorii pediatrici de la noua resedinta. Discutati cu
medicul dumneavoastra de acasa pentru a vedea ce recomanda si daca va poate ajuta sa va faca legéatura cu orice
furnizor medical din noua dvs. localitate. Este important sa faceti acest lucru fnainte de a va muta acolo; calitatea
asistentei medicale din zona ar trebui sa fie unul din criterii atunci cand va cautati un loc de trai. Aflati ce nevoi medicale
ar putea fi satisfacute de furnizorii locali si care nu; s-ar putea sa fie nevoie sa va deplasati la un alt centru medical
pentru unele dintre consultatiile sau examinarile mai specializate.

Facultatea. E important sa planificati din vreme ca s& primiti cele mai bune ingrijiri. Incercati sa anticipati orice dificultati
de parcurs sau nevoi speciale care ar putea aparea in timp ce va aflati la facultate. Apoi, verificati daca aceste servicii
sunt disponibile Tn zona facultatii unde veti studia.

Locuinta. Daca credeti ca veti avea nevoie de aranjamente speciale pentru locuintd din cauza nevoilor de ingrijire a
sanatatii dvs., cautati o locuinta care va satisface aceste nevoi. Vorbiti cu proprietarul, cu chiriasii din locuinta, colegii
de apartament, etc., pentru a va face o idee despre situatia locuintei si cum vor fi sau nu acoperite nevoile dvs. Daca
aveti de gand sa mergeti la facultate, asigurati-va ca discutati despre cazare cu persoanele in masura. Multe universitati
au doar cateva camere in camine studentesti special echipate pentru studentii cu nevoi speciale si aceste spatii se
ocupa rapid. Anuntati facultatea despre nevoile dumneavoastra cat mai curand posibil, astfel incat sa poata face
aranjamentele necesare pentru ca locuinta dvs. sa fie cat mai confortabila, accesibila si mai sigura posibil.

Cu riscul de a ne repeta: fiti in permanenta propriul avocat. Atunci cand erati mai mic(d), va bazati pe alte persoane
pentru a va ajuta si a va ingriji. Acum ca sunteti un adult, sunteti responsabil pentru propriile nevoi. Nu uitati, sunteti cel
mai bun avocat al propriilor dvs. interese. Vorbiti deschis si solicitati ceea ce va trebuie.
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Experientele adolescentilor

Viata sociala si personala

Faptul de a avea o puternica retea de prieteni si de asistentd poate avea un efect pozitiv asupra aspectului emotional
al propriei persoane. Daca nu ati facut deja acest lucru, ar putea fi util s& va deschideti fatéd de prieteni si colegii de
scoalé si sa vorbiti despre afectiunea dvs. impértasind informatii despre VHL si raspunzand la intrebarile lor, va puteti
ajuta prietenii sa Inteleaga cu ce va confruntati si de ce e posibil sa aveti unele limitari. De asemenea isi pot explica de
ce mergeti atat de des la consultatii medicale. Cu cat mai multe inteleg colegii despre VHL, cu atat e mai probabil ca
vor fi sensibilizati la situatia dvs., ceea ce va poate ajuta sa va simtiti mai acceptat(a) pe plan social.

Puteti de asemenea gési asistenta prin grupurile de sustinere ca Alianta VHL (consultati sectiunea Resurse de Sprijin
pentru VHL). Intalnirile cu alti adolescenti cu aceeasi diagnostic va pot oferi intelegeri valoroase despre cum abordeaza
altii provocarile legate de a avea sau de a fi confruntat(d) cu VHL. Fie ca alegeti sa va impartasiti povestea si
experientele sau doar sa ascultati ceea ce au de spus allii, toata lumea este bine venita.

Cum sa vorbim despre VHL

Decizia de a vorbi despre diagnosticul dvs. cu diferite persoane din viata dvs. este una personala. Depinde de dvs. sa
decideti daca doriti sau nu sa vorbiti despre VHL; nu este nicio problema daca nu vreti sa vorbiti despre asta. Unii
adolescenti sunt nesiguri despre ce sa le spuna colegilor lor si se tem ca prieteniile cu colegii pot fi afectate. Daca
sunteti ingrijorat(a) de acest lucru, nu sunteti singur(a). Adolescentii care vorbesc cu prietenii considera ca e util sa aiba
pe cineva care 1i intelege si ii poate sprijini. Nu uitati ca detineti controlul asupra modului in care comunicati altora
informatiile. Unele persoane prefera sa fie cinstite si directe, in timp ce altii prefera sa glumeasca si sa fie amuzante.
Indiferent de abordarea dumneavoastra, iatd cateva sfaturi pentru a va ajuta sa explicati ce este VHL si sa incepeti
conversatia cu prietenii:

Exprimati-va simplu. Utilizati propriile cuvinte si spuneti numai esentialul, cel putin la inceput. Nu aveti de ce sa
explicati totul dintr-o data; oamenii pot s& intrebe daca vor mai multe detalii specifice.

Parintii sau rudele va pot ajuta. Ar putea fi util sa vorbiti cu parintii sau cu un alt membru al familiei daca va simtiti
nelinistit la gandul de a spune si altora despre VHL. Puteti practica conversatia cu ei pentru va obisnui cu ceea ce aveti
de gand sa le spuneti. Puteti de asemenea sa le cereti sfatul, deoarece unul dintre acestia probabil a avut deja
conversatii despre VHL cu proprii lor prieteni.

Nu va faceti griji. E posibil sa va stresati la gandul de a spune altora si va imaginati ca vestea va schimba totul, dar nu
va fi asa. Poate ca nu va fi nici chiar atat de surprinzatoare. Prietenii si colegii tai vor fi simtit deja ca ceva se intampla
n viata ta, sau a unui membru al familiei.

Lasati prietenii sa va ajute. Ar putea fi greu pentru prietenii dvs. sa stie ce sa faca sau sa ce spuna dupa ce au aflat
despre VHL, cu toate ca probabil ca vor dori sa va ajute. Daca le spuneti cand si cum sa ajute, acest lucru va fi o usurare
atat pentru dvs, cat si pentru ei. Aceasta ar putea include aducerea temelor pentru acasa si ajutorarea n a recupera
orele de scoala pierdute din cauza consultatiilor medicale, puteti merge la ei acasa in vizita sau chiar faptul ca va stau
alaturi daca doriti sa vorbiti cu ei.

Spuneti ce vreti si cand vreti. Poate vreti sa le spuneti prietenilor apropiati despre VHL de indata ce aflati despre aceasta;
poate vreti sa asteptati un timp Thainte de a le spune. Poate ca nu vreti sa le spuneti nimic. Depinde de dvs; faceti orice
simtiti ca va odihneste. Poate fi foarte util sa aveti sprijin din partea prietenilor care stiu ce se intdmpla in viata dvs., dar
dvs. sunteti cel/cea care decide cine si cand sau daca sa spuna ceva.
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SECTIUNEA 5
Cercetarea VHL

Alianta VHL se straduieste in mod constant s& amelioreze nivelul cercetarii VHL. Céandva consideratd o simpla
curiozitate medicala obscura, in prezent VHL devine una dintre cele mai importante boli in studiul cancerului. Este
principala cauza ereditara a cancerului renal. Chiar si in cazurile de cancer renal sporadic in cazul populatiei generale,
deteriorarea care poate aparea din cauza genei VHL este implicatd in evolutia cancerelor renale si a altor tipuri de
cancer. Desi se estimeaza ca doar o persoana din 36.000 din SUA are VHL, se estimeaza ca 60.000 de persoane vor
dezvolta un cancer renal in fiecare an, dintre acestia 75% vor suferi de carcinomul cu celule renale clare, iar dintre
acestia 90% vor avea modificari ale genei VHL din tumorile lor (fard a avea sindromul VHL). Tratamentul VHL va avea
astfel un rol vital Tn vindecarea cancerului.

VHL este si una dintre cele patru cauze genetice majore ale feocromocitomului (feo), reprezentand aproximativ 20-35%
din toate cazurile de feo. Din nou, studiul VHL si al altor cauze genetice ale feocromocitomului ofera cercetatorilor o
intelegere mult mai buna a caii genetice sau a lantului de evenimente care pot duce la un feocromocitom, precum si
indicii asupra modului de a 1l vindeca.

Doua tipuri de cercetare sunt necesare pentru a gasi in sfarsit un remediu pentru VHL: stiinfa fundamentala pentru a
intelege exact cum anume mutatia VHL provoaca o forma tumorala la un anumit organ si cercetarea clinica pentru a
afla ce medicamente, interventii chirurgicale si stiluri de viatd previn formarea tumorii, sau incetinesc sau chiar
reverseaza tumora. Puteti avea un rol important in ambele tipuri de eforturi de cercetare. E nevoie de donatii financiare
pentru a sprijini ambele tipuri de cercetare, iar participarea dumneavoastra este necesara in cercetarea clinica.

Baza de date Internationald a Pacientilor - Cancerul din Genele Noastre (Cancer in our Genes International Patient
Databank) este un studiu clinic online, deschis tuturor celor diagnosticati cu VHL sau cu simptome de VHL. Consultati
sectiunea "Puteti participa |a gasirea remediului” pentru informatii detaliate. Va rugam sa contactati VHL Alliance la
info@vhl.org sau la 800-767-4845 x4 pentru a afla cum puteti participa la gasirea unui remediu pentru VHL.

Cercetarea genetica si VHL

ADN (acidul dezoxiribonucleic) reprezintd baza biochimica a vietii si ereditatii. Toate caracteristicile unui individ sunt
scrise in ADN, intr-un fel de cod. ADN-ul se compune din structuri microscopice numite cromozomi. in cadrul speciei
umane exista 46 de cromozomi, 23 de la mama si 23 de la tata. Exista 22 de autozomi, numerotati de la 1 la 22 din care
fiecare persoana are o pereche (doua copii ale cromozomului 1, doud ale cromozomului 2, etc.) si o pereche a
cromozomilor ,sexuali”, XX pentru femei si XY pentru barbati. Pe fiecare cromozom se afla genele care contin
informatiile specifice necesare pentru producerea proteinelor. Fiecare gena are doua copii, una mostenita de la tata, si
una de la mama.

Boala numitd VHL este cauzata de o gena autozomalad dominantd deoarece doar o copie modificatd a genei VHL va
determina aceasta boala. VHL apare atét la barbati cat si la femei. Fiecare copil al unei persoane cu VHL are un risc de
50% de a mosteni copia modificata a genei.

Figura 18. Pozitia genei VHL

Gena VHL se afla in regiunea 3p25-p26, aproape de varful bratului scurt al cromozomului 3. llustratie de Karen Barnes, Stansbury
Ronsaville Wood, Inc., pentru Howard Hughes Medical Institute, publicata in Blazing a Genetic Trail, 1991
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Gena VHL este situata pe bratul scurt al cromozomului 3 intr-un loc numit 3p25-p26 (Vezi Figura 18.). O echipa
internationala de oameni de stiinta a identificat secventa exacta a acestei gene in 1993. Modificarile in structura normala
a acestei gene sunt cunoscute ca ducénd la afectiunea numitd VHL. Gena VHL codifica formula pentru o proteina cu
functia extrem de importanta a transcrierii. Transcrierea este procesul prin care ADN-ul este transformat intr-o molecula,
ARN. Ulterior ARN este implicat In crearea proteinei.

Gena VHL normala actioneaza ca o gena supresoare a tumorilor, avand functia de suprimare a formarii tumorilor. Pentru
ca o tumora sa se formeze, ambele copii ale genei VHL trebuie sa fie inactivate. La un individ care nu are modificarea
mostenitad a genei VHL, este necesar ca fiecare dintre aceste doua copii normale ale genei VHL sa sufere o modificare
oarecare care sa inactiveze proteina VHL din aceeasi celula si sa permita formarea unei tumori. Acest lucru poate dura
ceva timp, deoarece sunt necesare multiple "lovituri" care sa deterioreze genele din aceasta celula pentru a permite
formarea unei tumori. Acest lucru explica de ce, atunci cand aceste tumori apar la populatie Tn general, ele sunt de
obicei aparitii izolate Tntr-un singur organ la o varsta mai inaintata. De exemplu, varsta medie de debut al cancerului
renal simptomatic la populatia generala este de 62 de ani. Mutatia sau inactivarea genei VHL a fost gasita in 90% din
cazurile de cancer renal cu celule renale clare din cadrul populatiei generale, studiate de Institutul National al Cancerului
din Statele Unite (US National Cancer Institute). Acest lucru demonstreaza importanta acestei gene si a proteinei pe
care o produce pentru fiecare fiinta umana.

In cazul persoanelor care au mostenit o copie a genei care nu functioneaza corect de la Tnceput, este necesar
dezactivarea unicei copii ramase Tnainte de formarea unei tumori. Acesta este un eveniment mult mai probabil, ceea ce
inseamna ca tumorile se dezvolta mai des, la varste mai tinere si in mai multe organe decéat la populatia generala.
(Figura 19). Fara actiuni preventive, varsta cea mai comuna de diagnosticare pentru persoanele cu VHL variaza intre
25-50 de ani.

Tumora sporadica (aleatorie) : Tumora VHL: . - .
Gena Gt La nastere, una din copiile genei VHL
VHL VHL normal este deja modificata.
normala = Celuld normal3 s
Gena VHL Normal =
VHL Celuli normali
Eveniment 1 = - modificata
Gena
VHL Gena Eveniment 1
modificata VHL normala
= Celula normala
ﬁgired Gena VHL
= gene modificata
Eveniment2 = = = Celula anormala
Gena Gena VHL modificata Incepe tumora
VHL ; = Celuld anormali
modificata

Incepe tumora

Figura 19. Calea de dezvoltare a unei tumori.
La persoanele cu VHL, una din genele VHL este deja inactiva, si este necesara numai o etapa aditionald ca tumora sa inceapa sa
se dezvolte. llustratie de la S. Richard si Alianta VHL din Franta.

Aceste modificari (sau mutatii) ale genei VHL pot fi acum identificate la majoritatea persoanelor cu VHL. Mutatia este
intotdeauna aceeasi la membrii unei singure familii. Tn schimb, modificarea precisa a genei va fi diferitd de la o familie
VHL la alta. Mai mult de 1548 de mutatii individuale au fost deja descrise in literatura medicala. Exista o relatie
semnificativa intre anumite tipuri de mutatii si probabilitatea aparitiei feocromocitomului sau agresivitatea tumorilor
pancreatice neuroendocrine. Cercetétorii studiaza si alte mutatii specifice care pot fi responsabile pentru diferite aspecte
ale VHL.
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Progrese spre vindecare

Odata ce gena VHL a fost identificata, exista, de asemenea, o speranta crescuta pentru vindecare sau, cel putin, pentru
un mai bun management al VHL. S-au facut deja pasi mari in directia imbunatatirii diagnosticului si a tratamentului VHL.

Oamenii de stiinta lucreaza la gasirea unui medicament care sa incetineasca sau sa opreasca cresterea tumorilor. Pe
masura ce vor fi disponibile medicamente pentru teste clinice, vor fi afisate anunturi pe pagina web, vhl.org/trials.

Daca tumora VHL poate fi mentinutd in forma redusd sau micsoratd, poate fi minimizatd frecventa interventiei
chirurgicale necesare pentru gestionarea VHL. intre timp, cele mai bune mijloace de aparare sunt "detectarea timpurie
si tratamentul adecvat". in prezent, cunosterea si parteneriatul cu o echipa de asistentd medicald experientata reprezinta
cea mai buna aparare.

vindecare - cele mai importante progrese au fost facute in depistarea precoce si tratamentul mai bun. Acelasi lucru este
valabil si pentru VHL.

Cercetarea arata de asemenea ca gena VHL joaca un rol intr-un sistem de semnalizare care spune celulei de cat de
mult oxigen dispune. Cand proteina VHL lipseste, celula crede, chiar daca nu este adevarat, ca sufera de foame de
oxigen. Mecanismul sau de detectare a oxigenului este distrus. Celula emite semnale de stres catre tesuturile din jur.
Vasele de sange din apropiere raspund prin construirea de capilare care ajung la celula defecta pentru a aduce mai
mult s&nge si deci mai mult oxigen. Aceasta reactie creeaza o masa de capilare. Astfel, tumorile VHL par sa fie o reactie
normala de auto-protectie, care insa nu este corecta. Pe masura ce intelegem mai mult despre functia proteinei VHL
normale, existd o sansa mai mare de a gasi un tratament care sa-i repare sau sa-i inlocuiasca functia si sa blocheze
dezvoltarea tumorilor.

In 1993, cand gena VHL a fost descoperitd pentru prima datd, cea mai bun& descriere arata ca in diagrama din Figura
20.

« Creste o

Daca e prea . "
i Cutia neagra X ymuss

putina pVHL...

Figura 20. Cutia neagra.
Tot ce se stia in 1993 era ca proteina VHL este esentiala pentru existenta sanatoasé a celulei. Dacé proteina lipsea, capacitatea ei
de a regla cresterea si inmultirea se deregla si cresterea celulei iesea de sub control.

Incet-incet, oamenii de stiintd au dezvaluit mai multe despre functia proteinei VHL (pVHL) n celula. Ei afld despre
"tintele medicamentelor" sau despre locurile Tn care un medicament ar putea fi folosit pentru a schimba rezultatul.
Ca parte a functiei sale, proteina VHL se combina cu alte proteine din celula (Vezi figurile 21 si 22). in functie de locul
in care se produce modificarea genetica, capacitatea sa de a forma legaturi cu aceste alte proteine poate fi afectata. S-
au aflat multe despre aceste diferente prin studierea relatiei dintre genotip (locul unde se produce modificarea genei) si
fenotip (setul de simptome traite de aceste persoane).
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Complexul
VHL

Proteina :
yyL Domeniul B

Figura 21. Complexul VHL

Proteina VHL se combina cu elonginele B si C si CUL2 pentru a forma un "complex", un fel de subansamblu, care functioneaza ca o
masina de conectare la alte proteine din celula si le marcheaza pentru degradare si eliminare - un fel de masina de curatat sau un
comutator de "oprire" care opreste continuarea proceselor. Atunci cand functia "oprire" nu functioneaza corect, anumiti compusi apar
in cantitati excesive, iar procesul de crestere si divizare a celulelor nu mai este controlat, ducéand la o tumora sau la o alta defectiune.
Sursa: US National Cancer Institute, Science, 269: 1995, PNAS, 94: 1997.

P

Celula tinta

Figure 22. Trasee din celula

Daca complexul pVHL nu functioneaza corect, atunci creste nivelul Factorului Inductor al Hipoxiei (HIF), ceea ce permite, in schimb,
supraproductia Factorului de Crestere Vascular Endotelial (VEGF) si a Factorului de Crestere Derivat din Trombocite (PDGF) si a
altora. Aceste proteine transmit semnale celulei tintd pentru a stimula cresterea si reproducerea celulei. Semnalele sunt receptionate
de cétre "receptorii" corespunzatori (cum ar fi VEGFR si PDGFR din aceasta imagine). Pentru a opri transmiterea semnalului,
medicamentele pot incerca sa opreasca semnalul, sa-l prinda in tranzit sau sa blocheze receptorul. Sursa: W. G. Kaelin Jr., Institutul
de Cercetare a Cancerului Dana-Farber. Clin Cancer Res. 2004 Sep 15; 10 (18 Pt2): 6290S-5S.

S-au aflat multe despre proteina VHL din studiul altor boli cu efecte similare, cum ar fi numeroasele defecte genetice
care pot duce la un feocromocitom sau la un cancer renal (Vezi Figura 23.). De fapt, corpul este un sistem elegant de
senzori, sisteme de comanda si de rezerva. Exista mai multe cai pentru a se asigura cé functiile esentiale sunt executate
n mod fiabil. VHL poate fi pe una din cai, dar exista adesea o a doua sau a treia cale care au rol de copie de rezerva.
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Figura 23. Genetica cancerului renal
Aceasta diagrama prezinta caile cancerului renal. Observati ca pe aceasta harta putem vedea genele responsabile

pentru cele sapte cauze genetice cunoscute ale cancerului renal: VHL, FH (pentru HLRCC), FLCN (pentru BHD), TSC1
si 2 (pentru TS), MET (pentru HPRCC) si SDH (pentru SDHB & D). Linehan si colab., "Baza genetica a cancerului renal:
0 boalad metabolicd", Nat Rev Urol 2010 mai: 7 (5): 277-85.

Cele mai multe sunt si controale multi-functionale - nu numai ca actioneaza asupra unei caracteristici, ele pot avea
capacitatea de a controla un numar mare de functii. De exemplu, acum se stie ca proteina VHL influenteaza nu numai
angiogeneza, ea joaca un rol in detectarea oxigenului, in detectarea fierului si in metabolizarea glucozei (glicoliza). VHL
controleaza traseul principal de alimentare al fiecarei tumori. Toate acestea sunt informatii necesare in vederea
selectarii medicamentelor pentru studiile clinice.

La momentul acestei editii a Manualului VHL, 2015, pe piata exista un numar de medicamente aprobate pentru cancerul
renal "avansat" (metastatic), bazate ih mare parte pe cercetarea genei VHL si a produsului proteic al acesteia, pVHL.
Acestea sunt, printre altele: Axitinib (Inlyta), Bevacizumab (Avastin), Cabozantinib (Cometriq), Everolimus (Afinitor),
Pazopanib (Votrient), Sunitinib (Sutent), Sorafenib (Nexavar) si Temsirolimus (Torisel).

Exista cateva studii de mica anvergura ale acestor medicamente in tratamentul VHL. Unele dintre noile medicamente
par foarte promitatoare, dar nici unul nu a fost inca aprobat pentru VHL inh mod specific. n plus, se stie ca fiecare dintre
acesti agenti are efecte secundare care pot afecta disponibilitatea pacientului de a urma un regim de tratament necesar
pentru finalizarea studiilor clinice. Pe piata vor veni mai multe medicamente, care vizeaza diferite puncte ale semnalizarii
de pe aceste cai la care ne-am referit, inhiband producerea unei proteine sau inhiband capacitatea receptorului de a
primi semnalul acesteia. Pe masura ce aceste medicamente sunt dezvoltate in continuare, este de asteptat ca
generatiile viitoare sa fie mai "specifice" (sa mearga direct la locul potrivit si sa-si faca treaba mai eficient) si vor avea
mai putine efecte secundare.

Stiri despre starea actualé a studiilor VHL si studiile clinice sunt afisate pe site-ul VHL Alliance (vhl.org/trials).

Puteti participa la gasirea remediului

Cercetarea VHL are nevoie de sustinerea dvs.

Au fost Tnregistrate multe progrese in cercetarea VHL, si imbunatéatirea diagnosticarii si a tratamentului a dus la o
speranta de viata crescuta cu peste 16 ani. Totusi, in ciuda acestor progrese, vindecarea VHL apartine inca de viitor.
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Studiul de cercetare VHL la care poate participa oricine are VHL

In 2014, Alianta VHL (VHLA, vhl.org), in parteneriat cu Organizatia Nationald pentru Afectiuni Rare (NORD,
www.rarediseases.orq) a lansat o prima baza de date cu pacienti. Baza de Date Internationala cu pacienti Cancerul
in Genele Noastre (Cancer in Our Genes International Patient (CGIP) Databank) (CGIP) (vhl.org/databank) este un
studiu inovator si cuprinzator de cercetare clinica, conceput prin activitatea unui grup international de lucru alcatuit din
unii dintre cercetatorii si clinicienii de frunte specializati in VHL din lume.

Informatiile din Baza de date ii ajuta pe cercetatori sa:

1. Inteleaga mai bine istoria naturald a VHL

2. Determine relatia dintre stilul de viata si Tnaintarea VHL

3. Identifice cele mai bune practici pentru tratamentul si diagnosticarea VHL

4. Identifice pacientii care sa participe la studiile clinice viitoare - ca mijloc de accelerare a descoperiririi tratamentului.
Baza de date include, de asemenea, afectiuni similare cu VHL, inclusiv Leiomatoza Ereditara si Cancerul cu Celule
Renale (HLRCC), Birt-Hogg-Dubé (BHD) si Complexul Succinat Dehidrogenaza (SDH). Acest lucru va permite
cercetatorilor sa invete din similitudini si din diferentele dintre aceste cancere determinate genetic inrudite.

Cu cat mai multi oameni participa la baza de date, cu atat vom invata mai mult. De exemplu,
informatiile dvs. vor oferi raspunsuri la intrebari precum:

Medicamentele disponibile in mod obisnuit, fara prescriptie medicala, au vreun impact asupra ratei
de crestere a tumorilor?

Dar dieta sau nutritia?
Exista o relatie intre anxietate, stres sau depresie si cancer?
Pot ajuta exercitiile fizice la scaderea ratei de dezvoltare si crestere a tumorilor?

Sarcina sau schimbarile nivelurilor hormonale fac ca femeile sa fie expuse unui risc mai mare de
dezvoltare a tumorilor?

Sanatatea orala influenteaza gravitatea cancerului? (Igiena orala a fost legata de bolile de inima, sunt
tot mai multe dovezi despre o legatura cu bolile pancreasului.)

Accesati: vhl.org/databank

Trimiteti un email la databank@vhl.org cu orice intrebari sau solicitari de ajutor legate de baza de
date sau telefonati la 617-277-5667 x4

Alianta VHL doreste ca toti sa participe la Baza de date! E simplu si se poate face de la propriul computer de acasa,
de pe telefon cu acces la internet sau tabletd sau chiar de la un computer de la biblioteca. Daca nu va este usor sa
folositi un computer, puteti ruga un prieten sa introduca informatiile dvs. sau sa contacteze Alianta VHL la numarul 617-
277-5667 x4 pentru a i se face legatura cu un voluntar care va va pune intrebarile din sondaj la telefon. Baza de date
este astfel conceputa incéat sa nu fie necesar sa completati toate chestionarele sau chiar si un sondaj intr-o singura
sedinta.

De asemenea, va recomandam sa introduceti date pentru cat mai multe rude afectate, inclusiv pentru cei care au
decedat. Acest lucru va ajuta la stabilirea istoricului natural al bolii.

Baza de date este un studiu longitudinal, cu alte cuvinte colecteaza informatii de la aceiasi participanti pe parcursul mai
multor ani. Vi se va cere sa va actualizati informatiile cel putin o data pe an, dar o puteti face mai frecvent daca doriti.
Depinde de dvs. s& decideti ce este mai bine pentru dvs. Contul dvs. de la Baza de date va oferd, de asemenea,
optiunea de a va seta contul pentru a trimite reamintiri pentru consultare si, bineinteles, va puteti imprima si folosi
informatiile personale ca inregistrari medicale la consultatiile dvs. medicale.

Tn orice studiu de cercetare, analiza datelor este un pas important inainte de analizarea si determinarea rezultatelor.
Pentru a confirma acuratetea datelor introduse, vi se va solicita sa incarcati sau sa trimiteti inregistrarile dvs. medicale
si/sau imaginile scanate ca o etapa importanta in garantarea unor concluzii precise. Instructiunile pentru obtinerea
acestor documente de la echipa dvs. medicala va sunt date prin intermediul bazei de date (puteti, de asemenea, sa
descarcati Consimtamantul pentru inregistrarea si eliberarea de informatii privind sanatatea personala din baza de date)
de pe site-ul VHLA: vhl.org/hipaa. Personalul va va sta intotdeauna la dispozitie pentru a va ajuta in procedura sau a
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va raspunde la orice Tntrebari pe care le-ati putea avea. Va rugam sa sunati la 800-767-4845 x4 sau sa trimiteti emailuri
la databank@vhl.org.

Se depun toate eforturile posibile pentru a se proteja participantii; sistemul de securitate al Bazei de date intruneste
criteriile stricte de aprobare ale Consiliului de Revizuire Institutionala (Institutional Review Board). Protectia vietii dvs.
private este cea mai inalta prioritate a Aliantei VHL. Numai date anonimizate (informatii din care nimeni nu poate deduce
identitatea dvs.) vor fi prezentate cercetatorilor si nimeni nu va primi setul complet de date. Cercetatorii nu vor avea
acces direct la baza de date, si un comitet va fi responsabil pentru examinarea si aprobarea tuturor cercetatorilor si a
solicitarilor acestora.

n prezent, cercetatorii se limiteaza la datele colectate de clinicieni de la cate un spital sau de la o echipa de cercetare.
Multe institutii, inclusiv NIH, au propriile baze de date sau registre, care limiteaza cercetatorii la pacientii examinati la
aceasta institutie. In plus, datele furnizate de clinicieni ofera doar o imagine limitatd. Baza de date este conceputd sa
ofere cercetétorilor acces la informatiile actualizate anual colectate de la sute de pacienti.

Studii clinice actuale in domeniul VHL

Studiile clinice actuale pentru persoanele diagnosticate cu VHL sunt listate pe pagina de internet VHL Alliance la
vhl.org/trials. Lista include toate testele despre care a fost informata Alianta VHL, atat din SUA, cat si din intreaga lume.
Exista studii privind medicamentele experimentale, imagistica leziunilor si procedurile chirurgicale. Sunt listate studii
care includ orice leziune asociata cu VHL. Sunt incluse detalii generale si un contact legat de studiu pentru toate studiile
enumerate. Studiile clinice care primesc finantare din partea guvernului SUA sunt de asemenea indicate pe pagina
clinicaltrials.gov.

Alianta VHL indeamna pe toti cei care considera ca pot fi calificati sa participe la unul sau mai multe studii sa contacteze
direct studiile. Fiecare participant la studiile clinice reprezinta o parte importanta din cercetarea VHL.

Donarea de mostre de tesuturi

Dumneavoastra si familia dvs. puteti contribui la accelerarea Thaintarii cercetarii VHL prin contributia cu probe de saliva,
sange si tesut tumoral la Organizatia Nationala de Schimburi Reciproce Tn Domeniul Cercetarii Bolilor (National Disease
Research Interchange) (NDRI). Consultati https://www.vhl.org/give/participate-in-research/ pentru informatii despre
serviciile bancare pentru tesuturi.

Exista o serie de eforturi pentru identificarea biomarkerilor. Daca astfel de markeri ar fi gasiti in sdnge sau urina, acestia
ar indica nivelul activitatii tumorale in organism fara scanari costisitoare. Pentru a gasi astfel de biomarkeri, cercetatorii
au nevoie de mostre de sénge si de urina de la un numar mare de persoane cu VHL.

Tesuturile din tumorile VHL sunt necesare pentru a testa potentialele terapii in laborator si pentru a stabili ce terapii ar
putea fi candidati buni pentru studiile clinice. Cand planificati o interventie chirurgicala, sunati la NDRI la 800-222-6374
si Tnregistrati-va pentru a dona tesutul pe care chirurgul dvs. il va indeparta. NDRI va asigura colectarea tesutului cu
chirurgul.

Oferiti un dar pe care numai dvs. il puteti oferi si ajutati la promovarea cercetarii in domeniul VHL.
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SECTIUNEA 6
Glosar de termeni medicall

ABLATIE PRIN RADIOFRECVENTA (RFA): O procedura de chirurgie laparoscopica in care o sonda fierbinte este
introdusa laparoscopic in tumoare si tumora este incalzita pentru a i se dezactiva potentialul de crestere.

ACID DEZOXIRIBONUCLEIC (ADN): patru substante din care sunt compusi cromozomii si genele lor. Tn calitate de
secvente de codificare, acestea determina functia unei gene - de exemplu sinteza unei proteine si secventa aminoacida
a proteinei.

ACID RIBONUCLEIC (ARN): un acid nucleic care joaca un rol important in exprimarea genelor si in sinteza proteinelor.

ACID VANILMANDELIC (VMA): un metabolit urinar al epinefrinei si norepinefrinei. O concentratie crescuta poate
indica tumori ale glandelor suprarenale sau ale sistemului nervos, myasthenia gravis, sau distrofie musculara. Se mai
poate datora exercitiilor fizice sau stresului, precum si anumitor medicamente sau alimente.

ADENOM MICROCHISTIC: o tumora benigna a pancreasului care formeaza chisturi.

ADENOM SEROS MICROCHISTIC: aglomerari asemanatoare cu un strugure de chisturi care pot aparea in pancreas.
Chisturile sunt compuse din colectii de lichid seros captusite cu epiteliu care pot varia de la cativa milimetri la peste 10
cm.

ADRENALECTOMIA: extirparea chirurgicala a unei glande suprarenale. Poate fi partiala sau totala.

ADRENALINA (epinefrina): Hormon secretat de medulla suprarenala dupa stimularea de catre sistemul nervos central
ca raspuns la un stres, cum ar fi furia sau frica. Actioneaza crescand frecventa cardiaca, tensiunea arteriala, debitul
cardiac si metabolismul glucidelor.

AGENT DE CONTRAST MACROCICLIC: un tip de agent de contrast extrem de stabil care scade riscul eliberarii de
ioni Tn sistemul circulator. Acest lucru este foarte important mai ales in cazul pacientilor cu functie renala redusa. Un
exemplu este Gadobutrol.

AGENT DE CONTRAST: un produs chimic administrat prin injectie sau oral care este folosit pentru a imbunatati
vizibilitatea diferitelor tesuturi si structuri asa cum apar in imaginile medicale cum sunt radiografiile, tomografiile
computerizate sau scanarile RMN.

ALDOSTERON: hormon care stimuleaza absorbtia sarii Tn rinichi pentru a regla echilibrul sarii si al apei din organism.

ALELE: Una dintre cele doua copii ale fiecarei gene ale unei persoane. La persoanele cu VHL, o copie a genei VHL
este modificata si cealaltd are secventa normala.

AMILAZA: Enzima care participa la descompunerea prin catalizd a glucidelor si zaharurilor.

AMPLIFICAREA MULTIPLEX A SONDELOR CARE DEPIND DE O LIGATIE (MULTIPLEX LIGATION-DEPENDENT
PROBE AMPLIFICATION) (MLPA): O procedura mai recenta, mai eficienta si mai precisa de analizare a unei mostre
de ADN.

ANGIOGRAMA CU FLUORESCEINA: o angiogram& a retinei ochiului, numitd asa din cauza colorantului de
contrast folosit. Aceasta procedura produce o imagine a vaselor de s&nge ale retinei, uneori intr-o Tnregistrare video n
miscare astfel incat oftalmologul sa poaté vedea starea de sanatate a vaselor de sénge si cum se deplaseaza sangele
prin ele.

ANGIOGRAMA: O imagine sau o harta a vaselor de sange dintr-o anumit& zona a corpului, de obicei produsé prin
injectarea unui colorant in vasele de sénge si efectuarea unei radiografii sau RMN. Vezi si angiograma cu fluoresceind.

ANGIOM: o tumora neobisnuita formata din sdnge sau vase limfatice alcatuind o tumora benigna; un hemangiom (vase
de sange) sau limfangiom (vase limfatice). in cazul VHL, angioamele sunt alcatuite din vase de sange si sunt benigne,
tehnic la fel sunt si hemangioblastoamele.
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ANGIOMATOZA: Formarea de angioame multiple din vase de sange. Angiomatoza cerebroretinian& se datoreaza bolii
von Hippel-Lindau.

ANONIMIZARE: Indepértarea informatiilor personale din datele care pot fi utilizate pentru a fi identifica un participant
la un studiu.

ANTIDEPRESIV  TRICICLIC: medicament care trateaza  depresia  prin blocarea reabsorbtiei
serotoninei si norepinefrinei in creier. Alti transmitatori chimici din creier, care pot provoca efecte secundare nedorite,
sunt de asemenea vizati.

ANTIOXIDANT: un aliment sau o altd substanta chimica cu proprietati care incetinesc oxidarea celulei, una din sursele
deteriorarii si mortii celulelor.

ASIMPTOMATIC: Pacientul nu simte disconfort si nici nu are alte simptome.

AUDIOLOGIE: studiul auzului. Adesea se refera la un test al auzului (audiograma), care stabileste pierderea auzului.
AUDIOMETRIC: Un examen audiometric este un examen in care se masoara si se evalueaza auzul.

AUTOZOM: Un cromozom care nu determina sexul. Oamenii au 22 de perechi de autozomi.

BIOMARKER: O urma de substanta chimica in sdnge sau urina pe care o putem testa ca sa ne indice inaintarea unei
boli.

BIOPSIE: Tesut extras dintr-un organism viu pentru analiza in vederea determinarii bolii.

BOALA LUl ADDISON: Boala lui Addison este afectiune care apare atunci cand corpul dvs. produce cantitati
insuficiente din anumiti hormoni produsi de glandele suprarenale. in boala lui Addison, glandele suprarenale produc
prea putin cortizol si adesea si niveluri insuficiente de aldosteron.

BOALA POLICHISTICA HEPATICA: Poate fi vizutd impreuna cu boala polichistica renald sau poate fi o mutatie
genetica mai rara care cauzeaza chisturi numai la ficat.

BOALA POLICHISTICA RENALA: Grupuri de chisturi benigne se dezvolta in rinichi si pot duce la presiune arteriala
ridicata. Se datoreaza uneia din doua mutatii genetice posibile.

CANCER: un termen generic pentru mai mult de 100 de boli in care unele celule anormale cresc si se inmultesc rapid.
Cancerul este o crestere anormala a celulelor. Celulele canceroase se reproduc rapid in ciuda restrictiei de spatiu, a
nutrientilor partajati cu alte celule sau a semnalelor trimise de corp spre a opri reproducerea si adesea formeaza tumori.
Deoarece VHL poate provoca tumori maligne in sistemele de organe viscerale, VHL este considerat unul din factorii
dintr-un grup de risc de cancer familial care sunt transmisi genetic.

CAPILARE: Cele mai mici vase de sange din organism, care transporta hrana catre celule.

CARCINOMUL CELULELOR RENALE (RCC): cel mai comun tip de cancer renal la adulti; se dezvolta in captuseala
tubulilor renali.

CARCINOMUL RENAL CU CELULE CLARE (ccRCC): Cel mai comun tip de carcinom al celulelor renale (numit uneori
in mod conventional RCC) cu un aspect caracteristic clar al celulelor din biopsiile pe sectiunea transversala. Majoritatea
cazurilor de ccRCC sunt sporadice.

CAROTENOIZI: un grup de antioxidanti rosu-galbeni, solubili in grasime, care include beta-carotenul. Toti sunt sursa
alimentalra de vitamina A.

CATECOLAMINE: Sub-produsi ai adrenalinei care se afla in urind sau sénge, unde masurarea lor e utilizata ca test
pentru feocromocitom. Pentru VHL cea mai importantd este masurarea metanefrinelor fractionate, mai ales a
normetanefrinelor.

CERCETARE CLINICA: Cercetare care implica interactiunea cu subiecti umani.
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CERCETARE FUNDAMENTALA: Cercetare in vederea dovedirii teoriilor stiintifice si a imbunatatirii intelegerii
fundamentale a unui proces. Un exemplu este aflarea a mai multe informatii despre mecanismele prin care mutatiile
VHL provoaca tumori VHL.

CEREBEL: o portiune mare a bazei creierului care serveste la coordonarea miscarilor voluntare, a posturii si a
echilibrului.

CEREBRAL: Parte superioara sau portiune principala a creierului, care raspunde de gandirea voluntara, vorbire si
initierea miscarilor voluntare; cortexul cerebral.

CHIRURGIE ROBOTICA: Chirurgia asistatd de un robot care de obicei permite medicului s& efectueze operatia
chirurgcala printr-o incizie mica. Chirurgul vizualizeaza procedura prin intermediul unui endoscop (0 camera mica
montata intr-un tub). Bratul robotic este controlat de chirurg si utilizeaza instrumente minuscule.

CHISTADENOM PAPILAR OVARIAN: Un chistadenom care include o céptuseala cu numeroase pliuri mici.
CHISTADENOM: o tumoré benigné din tesut glandular care pastreaza secretiile intr-un chist.

CHISTURI: saculeti umpluti cu lichid care pot uneori sa apara in mod normal in tesuturi sau care pot creste in jurul
iritatiilor din tesuturi.

CODON: Un triplet de trei baze intr-o molecula de ADN, un cod din care se face un singur aminoacid al unei proteine.

CODUL ICD-10: Clasificarea internationala a bolilor, revizia a zecea. Actualul cod ICD-10 pentru VHL este Q85.8.
Codurile pot fi gasite la cms.gov/medicare-coverage-database/staticpages/icd-10-code-lookup.

COLOANA LOMBARA: Cele cinci vertebre din partea inferioara a spatelui.
COLOANA VERTEBRALA CERVICALA: Parte a coloanei vertebrale care formeaza gatul. Contine sapte vertebre.

COLOANA VERTEBRALA TORACICA: vertebrele dintre gat si partea inferioard a spatelui care sunt conectate la
coaste in spate.

COMITETUL DE REVIZUIRE INSTITUTIONAL (INSTITUTIONAL REVIEW BOARD) (IRB): un comitet de etica
independent necesar pentru aprobarea si monitorizarea tuturor studiilor de cercetare clinicd in care sunt implicati
oameni.

CONSILIER GENETIC: un cadru medical (nu medic) specializat in lucrul cu pacientii si familile cu afectiuni genetice
mostenite, cum este VHL.

CONTRAST IODAT: un agent de contrast utilizat in imagistica bazata pe radiografie, care contine iod.

CORPUSCUL: Un corp sau celulda minuscula intr-un organism, mai ales o celula rosie (hematie) sau alba (leucocita)
din sange.

CORTEX SUPRARENAL: stratul exterior al glandelor suprarenale; produce steroizi si hormoni corticosteroizi minerali.

CORTIZOL: un hormon glucocorticoid produs de glandele suprarenale. Acesta ajutd organismul sa raspunda la stres
si schimbari. El mobilizeaza nutrientii si modifica raspunsul organismului la inflamatii.

CRIOCHIRURGIE (crioterapie): O metoda de a bloca dezvoltarea tesuturilor prin congelare. Utilizata pentru leziunile
VHL ale retinei si ca parte a chirurgiei laparoscopice pe leziuni VHL la rinichi, pancreas, si glandele suprarenale.

CROMATOGRAFIA LICHIDA: Separarea ionilor sau a moleculelor intr-un solvent in scopul masurérii si identificarii pe
baza benzilor de culoare produse.

CROMOZOM: Set de ADN liniar din care sunt aranjate genele, care poarta toate instructiunile pentru o specie. Fiintele
umane au 23 perechi de cromozomi. in fiecare pereche, un cromozom care contine o copie a fiecarei gene este mostenit
de la mama si unul de la tata.
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CROMOZOMI SEXUALLI: pereche de cromozomi care determind sexul. Masculii au un cromozom X si unul Y in timp
ce femelele au doi cromozomi X. Acesti cromozomi codifica si alte caracteristici si mutatiile sunt sursa bolilor legate de
sex, cum este hemophilia.

CUTIT GAMMA: Radiochirurgie; Echipament specializat care concentreazd aproape 200 raze minuscule de radiatie
asupra unei tumori sau altei tinte.

CYBERKNIFE (CUTITUL CYBER): Un sistem de radiochirurgie roboticd folosit pentru tratarea tumorilor benigne, a
tumorilor maligne, si a altor probleme medicale.

DE NOVO: Nou, pentru prima data.

DENSITATE: o calitate a unui tesut — moale sau tare. Muschiul este mai putin dens decéat osul; un sac umplut cu lichid
este mai putin dens decéat o tumoare tare.

DETECTARE ELECTROCHIMICA: Un curent electric este folosit pentru a identifica si m&sura compusi biologici si din
mediu.

DIAGNOSTIC DIFERENTIAL: Multe dintre tumorile VHL apar la populatie in general, de asemenea si in alte boli.
Medicul trebuie sa stabileasca daca tumora are caracter sporadic sau daca apare in contextul VHL sau al altei boli.
Pentru a raspunde la aceasta intrebare, ar putea fi necesare o serie de teste, care pot include teste ADN.

DIAGNOSTIC GENETIC PRE-IMPLANTARE (PIGD): testare genetica a embrionilor in eprubetd si selectarea
embrionilor sanatosi ihainte de implantare pentru a va asigura ca copilul nascut nu va avea boala pentru care se face
testarea.

DIAGNOSTIC PRENATAL: Testarea copilului Thainte de nastere; include testarea genetica a unui embrion Tnainte de
implantare (PIGD).

DIVERTICULITA: Inflamarea sau infectarea unuia sau a mai multora dintre pliurile captuselii intestinului.

DOMINANTA AUTOZOMALA: o trasaturé dominantd autozomala este una care apare pe unul din cromozomii care nu
determina sexul; este dominanta deoarece e nevoie doar de o copie modificata a genei pentru a provoca trasatura.

DOPAMINE: hormoni care functioneaza ca neurotransmitatori si care joaca un rol important in comportamentul motivat
de recompensa.

DUODEN: prima parte a intestinului subtire aflatd in continuarea stomacului.

-ECTOMIE: wun sufix care Tinseamna indepartare/extirpare. De exemplu, adrenalectomie Tinseamna
indepartarea/extirparea glandei suprarenale.

EDEM: Umflatura a unui tesut datorita cresterii nivelului de lichid, sau un nivel crescut de lichid in sénge sau in sistemul
circulator limfatic.

EFECT DE MASA: rezultatul presiunii crescute in craniu, de obicei datorat unei mase cum ar fi 0 tumora.

EMBOLIE PULMONARA: un blocaj brusc al unei artere pulmonare cauzat de obicei de un cheag de sange (tromboza
venoasa profundda) care s-a deplasat de la o vena din picior.

EMBRIOLOGIC: Legat de procesul de dezvoltare a copilului Thainte de nastere. Copilul incepe de la o singura celula,
din care se dezvolta toate organele si tesuturile. Pe méasura ce se formeaza embrionul, celulele evolueaza.

ENDOCRINOLOG: un medic specializat n tratamentul sistemului endocrin, a hormonilor si glandelor acestuia, care
include glandele suprarenale, pancreasul, si un numar de alte organe si glande.

ENUCLEARE: Referitor la rinichi sau pancreas, indepartarea unei tumori Iasdnd numai o mica marja de tesut sanatos
pentru a se asigura ca tot tesutul nesanatos este indepartat. Acest lucru se numeste uneori nodulectomie sau simpla
indepartare a tumorii (nodulului). In oftalmologie, enucleare inseamna indepartarea ochiului. Daca retina se desprinde,
alimentarea cu sange a ochiului se reduce si ochiul se poate deteriora, cauzand disconfort. Daca se intdmpla acest
lucru, ar putea fi recomandata enuclearea ochiului.
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EPIDEMIOLOG: un profesionsit din domeniul sanatatii publice care se ocupa cu studierea tiparelor bolilor, a cauzelor
si efectelor asupra populatiilor umane.

EPIDIDIM: o glanda care se afla in spatele testiculului, in scrot, pe calea catre vas deferens, vasul care transporta
sperma de la testicul la prostata, si care este importanta pentru maturizarea, mobilitatea si stocarea spermei.

EPINEFRINA: Vezi ADRENALINA

EREDITAR: survenit din cauza a ceva din genele pre care le primiti de la parinti, ceva mostenit. Nu se datoreaza unei
infectii si nici unui eveniment din timpul vietii dvs.

EXAMINARE: Testarea inainte ca simptomele sa apara pentru a va asigura ca orice probleme sunt descoperite din
timp.

EXON: parte a genei care codifica pentru aminoacizi.
FAMILIAL: care apare la familii, cu transmitere genetica sau nu.

FENOTIP: aspectul clinic al unui anumit genotip, de exemplu, setul de simptome VHL pe care il poate avea o
persoana.

FEO (FEOCROMOCITOM): o tumora (citom) a glandei suprarenale care determina gland suprarenala sa secrete prea
multa adrenaliné, aducand potentiale daune inimii si vaselor sanguine.

FICAT: Un organ mare aflat in partea dreaptad sus a cavitatii abdominale care secreta bila si este activ in reglarea
diferitelor parti ale procesului de digestie a alimentelor si in utilizarea cat mai avantajoasa pentru corp a acestora.

FLUDROCORTIZON: Medicament corticosteroid sintetic utilizat pentru a Tnlocui aldosteronul Tn Boala lui Addison.
FOSA POSTERIOARA: un spatiu mic din craniu situat aproape de trunchiul cerebral si de cerebel.
FUND (DE OCHI): interiorul din spatele ochiului care include retina si discul optic.

GADOLINIU: un agent de contrast injectat in sistemul circulator al pacientului inainte de un test RMN pentru a evidentia
vasele de sange si a oferi un contrast mai bun astfel incat radiologul sa poatad vedea mai clar structurile anormale.

GASTROENTEROLOG: un medic specializat in diagnosticarea si tratamentul tulburarilor tractului gastro-intestinal,
inclusiv ale esofagului, stomacului, intestinului subtire, pancreasului, ficatului, veziculei biliare, si sistemului biliare
(ficatul).

GENA SUPRESOARE A TUMORILOR: o gend care produce o proteind ce actioneaza pentru a impiedica una din
etapele formarii tumorilor.

GENE: Pozitia pe un cromozom unde este situata o anumita secventa ADN, sau alleld. Modificarile secventei de la o
allela la alta pot fi transmise la urmatoarea generatie.

GENETICIAN: Un genetician este un om de stiinta specializat in studiul genelor si in modul in care acestea influenteaza
sanatatea noastra, precum si in tratamentul afectiunilor genetice.

GENOM: Intreaga matrice a genelor dintr-un organism sau specie.

GENOTIP: Perechea anume de alele (copii ale genei) pe care o persoana le poseda intr-o pozitie sau localizare data a
genei (doua copii ale fiecarei gene). Genotipul descrie configuratia perechii de gene modificate, sau se poate referi la
toate perechile de gene.

GLANDE SUPRARENALE: Perechea de glande aflate deasupra fiecarui rinichi. Acestea produc hormoni care ajuta
organismul sa controleze zaharul din sange, sa arda proteinele si grasimile, reactioneaza la factorii de stres cum ar fi
bolile sau ranile grave si regleaza tensiunea arteriala. Doi dintre cei mai importanti hormoni suprarenali sunt cortizolul
si aldosteronul. Glandele suprarenale produc si epinefrina (adrenalina).

GLICOLIZA: o serie de zece reactii care utilizeaza enzime pentru a converti zaharul (glucoza) in energie care poate fi
utilizata de catre celulele din organism.
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GLUCAGON: Hormon produs de celulele alfa din pancreas, care ridica nivelul zaharului in sédnge (efectul este opus
celui al insulinei).

GLUCOCORTICOID: eliberat de catre glandele suprarenale ca raspuns la stres; acesti hormoni steroizi semnalizeaza
ficatuluisd elibereze (glucoza stocatd si sa converteasca proteinele si grasimile din sange in
glucoza. Cortizolul si aldosteronul sunt hormoni glucocorticoizi.

GRAM: unitate de greutate. O uncie = 28,35 grame

-GRAMA: un sufix care indica faptul c& un mesaj sau o imagine sunt in curs de creare. De exemplu, un angiograma
este o imagine a vaselor de sdnge (ANGIO-).

GRELINA: "Hormonul foamei" produs in tractul gastro-intestinal; inhiba secretia de insulind stimulata de glucoza.

HEMANGIOBLASTOM: o crestere anormald a vaselor de sénge care formeazd o tumord benigna; o varietate
de hemangiom care apare in special in cazul VHL, la ochi, creier, sau maduva spinarii.

HEMANGIOM: o crestere anormala a vaselor de séange care formeaza o tumora. Exista doua tipuri: hemangioblastom
(benign), si hemangiopericitom (poate deveni malign).

HIPERNEFROM: In prezent se numeste carcinomul celulelor renale (RCC).
ICTER: Aspectul galben al pielii si ochilor cauzat de un nivel ridicat de bilirubina in sange.

IMAGISTICA PRIN REZONAN'!'A MAGNETICA (IRM): o tehnica imagistica prin care energia magnetici este folosita
pentru a examina tesuturi din corpul dvs., iar informatiile sunt folosite de un computer pentru a crea o imagine. Nu exista
o expunere la radiatii. Imaginile rezultate seamana foarte mult cu radiografiile, dar includ imagini ale tesuturilor moi (cum
ar fi vasele de sange) precum si ale tesuturilor tari (cum ar fi oasele).

INDICE GLICEMIC: o lista ierarhica de alimente pe o scalé de la 1 la 100 in comparatie cu efectul zaharului pur (100)
asupra nivelurilor de zahar din sange.

INHIBITORI SELECTIVI DE RECAPTARE A SEROTONINEI (SELECTIVE SEROTONIN REUPTAKE INHIBITORS)
(SSRI): Aceasta este o clasa de medicamente utilizate pentru a trata ANXIETATEA si DEPRESIA prin blocarea
reabsorbtiei serotoninei in creier. Astfel creste cantitatea de serotonina, care imbunatateste starea de spirit pozitiva.

INSULINA: Hormon produs de celulele beta din pancreas, care permite metabolizarea zaharului si, prin aceasta, reduce
nivelul de zahar din sange.

INVAZIV: Descrie procedurile medicale care necesita intrarea in corp sau "invazia" acestuia.
KILOGRAM: Unitate de greutate egala cu 1000 de grame sau 2,2 livre.

LAPAROSCOPIE: O tehnica de efectuare a unei proceduri chirurgicale prin fante executate in piele cu ajutorul unor
sonde chirurgicale speciale in locul executarii unei incizii mari.

LEPTINA: "hormonul satietatii" suprim& foamea; sunt in derulare cercetari legate de alte roluri ale acestui hormon.
LEZIUNE: Orice modificare structurala localizata anormal, cum ar fi un hemangioblastom.

LIGAMENT LARG (LAT): Ligamentul larg sau lat este o foaie de tesut pliat care acopera uterul, trompele uterine si
ovarele.

LIMFATIC: vasele mici similare cu vasele de sange care efectuati lichid din tesuturile organismului si goliti lichidul inapoi
n sistemul circulator.

LINIE DE GERMENI: Orice modificare genetica ce apare in fiecare celula a corpului, inclusiv testiculele la barbati si
ovarele la femei, care produc sperma si ovulele ce pot deveni copii.

LIPAZA: Enzima implicata in absorbtia grasimilor.
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LOCALIZA: A gasi. Medicii folosesc acest termen in sensul gasirii locului exact de pe o scanare unde este situata
o tumora. Pentru un feocromocitom, de exemplu, tumora poate aparea oriunde intre zona abdominala pana la lobul
urechii, pe oricare parte a corpului, deci diagnosticarea unui feocromocitom nu este usoara.

MALABSORBTIE: incapacitatea de a absorbi anumite zaharuri, grésimi, proteine sau vitamine din alimente.

MALIGNE: Celule de cancer care au crescut astfel incat se pot raspandi prin sdnge sau sistemul limfatic pentru a initia
noi cancere in alte parti ale corpului.

MEDICINA NUCLEARA: proceduri medicale de diagnosticare si tratament care implica orice fel de izotop radioactiv.

METANEFRINE: un grup de sub-produse ale adrenalinei detectat in urina sau sange, a carui masurare este utilizata
ca test pentru feocromocitom. Testtul metanefrinelor fractionate divide grupul de metanefrine in componentele sale
(metanefrina si normetanefrind) si le masoara separat.

METASTAZA, A (TUMORA METASTATICA): a se raspandi dintr-o parte a corpului in alta. Atunci cand celulele de
cancer metastazeaza si formeaza tumori secundare, celulele din tumora metastatica sunt la fel cu acelea din tumora
initiala.

METOXITIRAMINA: mésurat in plasmé, acest metabolit al dopaminei poate fi un nou biomarker pentru feocromocitomul
metastatic.

MEZONEFRIC: care provine din structura rinichiului embrionar; sistemul de conducte este retinut si integrat in sistemul
reproductiv masculin.

MIELOGRAMA: o procedura de diagnosticare care creeaza o imagine a maduvei spinarii. Un colorant este injectat in
canalul spinal si se fac imagini radiografice ale maduvei spinarii.

MINERALOCORTICOID: Hormoni care actioneaza in rinichi, colon, si glandele salivare pentru a echilibra nivelurile de
minerale (in primul rand de sodiu si potasiu) in vederea mentinerii echilibrului apei in si in jurul celulelor. Aldosteronul
este un hormon mineralocorticoid produs de glandele suprarenale.

MONITORIZARE: Monitorizarea este verificarea problemelor cunoscute pentru a asigura ca acestea sunt tratate in cel
mai bun moment pentru a asigura sanatatea pe termen lung.

MUTATIE: o schimbare in secventa de codificare ADN a unei gene.

NATUROPAT: un medic din medicina primara care pune accentul pe prevenirea si tratarea cu ajutorul metodelor si
substantelor care incurajeaza auto-vindecarea.

NEFRECTOMIE: Indepértarea integrala (totala) sau a unei parti (partiala) dintr-un rinichi.
NEFROLOG: un medic specializat in bolile si tratarea rinichilor.

NEOPLAZIE: Literal, crestere noud, o leziune care creste dintr-o singura celula, care nu este transplantata dintr-un alt
loc.

NEUROCHIRURG: un medic specializat in tratamentul chirurgical al sistemului nervos, creierului, maduvei spinarii si
nervilor periferici.

NEUROENDOCRIN: Care are de a face cu interactiunile dintre sistemul nervos si sistemul endocrin, care secreta
(produce) hormoni. Termenul neuroendocrin descrie anumite celule care elibereaza hormoni (neurohormoni) in sdnge
ca raspuns la stimularea sistemului nervos. In VHL acestea se gasesc in feocromocitoame si tumorile neuroendocrine
pancreatice.

NEUROLOG: un medic specializat in tratamentul nechirurgical al sistemului nervos, creierului, maduvei spinarii si
nervilor periferici.

NEURO-OTOLOG: un medic specializat in structura si functia urechii interne, legaturile neurale ale acesteia cu creierul,
si gestionarea afectiunilor bazei craniului. Un neuro-otolog este un chirurg ORL (otolaringolog) care a urmat o pregatire
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speciald in acest domeniu si de obicei lucreazd Tmpreuna cu o echipa de specialisti ce include alli
otolaringologi, neurologi si neurochirurgi.

NEVRAX: Axa sistemului nervos central formata in timpul dezvoltarii embrionului. Aceasta consta din maduva spinarii
si toate regiunile nepereche ale creierului.

NISTAGMUS: miscari rapide, involuntare ale ochilor.

NORADRENALINA (NOREPINEFRINA): Metabolitul adrenalinei produs cand adrenalina este metabolizatd sau
procesata de catre corp.

NORMETANEFRINA: Metabolit al metanefrinei produs atunci cand metanefrina este descompusa in organism.
OFTALMOLOG: un medic specializat in tratamentul bolilor si in chirurgia ochiului.
OFTALMOSCORP: un instrument utilizat pentru a examina retina si alte structuri din interiorul ochiului.

ONCOLOG: un medic specializat n tratarea diferitelor forme de cancer.

diagnosticheaza si trateaza sanatatea ochilor si problemele de vedere.
OSUL TEMPORAL PETROS: portiunea foarte densa a osului temporal care protejeaza urechea interna de deteriorare.

PANCREAS: o glanda din apropierea stomacului care secretad enzime digestive in intestin si de asemenea secreta
hormonul insulina in sdnge dupa cum este necesar pentru reglarea nivelului de zahar din sénge.

PANCREATITA: inflamatie a pancreasului.
PAPILAR: Proiectii de tesut asemanatoare cu un deget.

PARAGANGLIOM: Un feocromocitom in afara glandei suprarenale, numit si feocromocitom extra-suprarenal (extra
inseamna "in afara"). Paragangliomul este termenul cel mai frecvent aplicat feocromocitomului de la cap si gat.

PATOLOG: un medic care identifica boli si afectiuni prin studierea unor mostre de celule si tesuturi.

PENETRANTA: probabilitatea ca o gend s& scoata in evidenta orice efect al mutatiei sale. Gena VHL are o penetranta
aproape completa, dar o exprimare variabila pe scara larga. Cu alte cuvinte, daca cineva are gena VHL modificata,
aproape sigur va avea unele manifestari ale bolii VHL pe durata vietii sale, totusi, gravitatea acestor manifestari va varia
considerabil.

PERIFERIE: la ochi, marginile retinei cele mai indepartate de nervul optic formeaza periferia retinei. Aceasta este
adesea locul de situare al primului hemangioblastom al retinei.

PERITUMORAL: Chisturi care cresc in jurul unei tumori.
PROTEAZA: Enzima implicata in descompunerea proteinelor din alimente
PROTEINA VHL (pVHL): o proteina supresoare a tumorilor produsa de gena VHL care functioneaza in mod normal.

RADIOCHIRURGIA: chirurgie cu ajutorul radiatiilor focalizate pentru a distruge tesuturi cum sunt tumorile. Tesutul nu
este indepartat ca in chirurgia standard, ci moare in timp.

RADIOGRAFIE: O tehnica imagistica de diagnosticare in care radiatia trece prin corp pentru a crea imagini ale
tesuturilor dure (cum ar fi oasele si tumorile solide) pe un film fotografic.

RADIOLOG: un medic specializat Tn tehnici de diagnosticare pentru vizualizarea organelor interne si tesuturile fara
chirurgie. Metodele radiologice includ radiografia, IRM, tomografia computerizata (CT), scanarea, ultrasonografia,
angiografia, si izotopii nucleari.

RAPORTUL TALIE-SOLD: o masuratoare care se face pentru a determina daca o persoana poarta prea multa greutate
abdominala, care este consideratd cel mai mare risc pentru sanatate. Se calculeaza prin masurarea taliei si impartind
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valoarea la marimea soldurilor. Barbatii ar trebui sa aiba un raport de 1,0 sau mai putin, iar femeile ar trebui sa aiba un
raport de 0.85 sau mai putin.

RATA DE FILTRARE GLOMERULARA (GFR): se calculeaza dintr-un test de creatinind pentru a determina nivelul
functiei renale. Acest test va fi cerut periodic pentru a se monitoriza functia renala in boalile cronice de rinichi.

RETINA: Tesutul nervos care captuseste partea din spate a ochiului, similar cu filmul din aparatul de fotografiat, care
ia imaginea la care va uitati si o transmite la creier prin nervul optic. Aceasta zona este hranita de o retea de vase de
sange foarte fine.

RETINO-VITROS: lichidul ca un gel care umple aproape tot interiorul ochiului este lichidul vitros. Este atasat de retina
si 0 poate trage cu el, facand ca retina sa se desprinda, ceea ce poate duce la pierderea vederii.

REZECTIA: Un termen utilizat pentru a descrie indepartarea unei tumori de pe un organ cum ar fi un rinichi, cu
mentinerea organului in sine.

RINICHI: Unul din o pereche de organe din spatele cavitatii abdominale care filtreaza materialele reziduale din sange
si le transmite afara din corp sub forma de urina.

SAC ENDOLIMFATIC: Capatul asemanator cu un bec al tubului endolimfatic care se conecteaza la canalele
semicirculare ale urechii interne.

SARCINA GLICEMICA: un calcul al efectului scontat al unui aliment asupra zah&rului din sange. Carbohidratii din hrana
masurati in grame se inmultesc cu indicele glicemic si se impart la 100.

SCANARE CU OCTREOTIDA: o explorare cu ajutorul octreotidei, un medicament radioactiv similar cu somatostatina.
Medicamentul este injectat in fluxul sanguin si se ataseaza de celulele tumorii care au receptori de somatostatina. Se
foloseste un dispozitiv specific pentru a detecta unde s-a fixat medicamentul radioactiv si se creeaza imagini. Procedura
se mai numeste si scintigrafia cu receptori de somatostating (SRS).

SCINTIGRAFIA CU METAIODOBENZILGUANIDINA (MIBG): O procedura din medicina nucleara care foloselte un
izotop radioactiv sau trasor, care este absorbit de tesutul feocromocitomului. MIBG este injectata in pacient Thainte de
efectuarea scanarii, facand ca feocromocitomul sa se distinga clar pe imaginile de diagosticare.

SEMN: Dovada fizica a existentei unui lucru ce poate fi demonstrat de un medic.

SIMPTOM: un sentiment sau alta senzatie subiectiva care sugereaza existenta unei afectiuni medicale.
SIMPTOMATIC: pacientul se confrunta cu simptome.

SINDROM: un ansamblu de semne si simptome care rezulta dintr-o singura cauza (boala, infectie sau mediu).

SIRINX: Un sac umplut cu lichid, ca un chist, dar care apar in interiorul coloanei vertebrale, unde are forma unui tub
alungit amplasat de-a lungul sau in interiorul maduvei spinarii si in interiorul coloanei vertebrale osoase.

SISTEMUL NERVOS SIMPATIC: un lant de mici structuri care transmit semnale de la sistemul nervos central catre
organe. Glanda suprarenalé este glanda majora din acest lant, dar ganglionii mici merg din abdomen pana la lobul
urechii pe ambele parti ale corpului. Un feocromocitom se poate ascunde oriunde de-a lungul acestui sistem.

SPECIALIST IN RETINA: Un oftalmolog care este specializat in tratarea bolilor retinei.

SPECTROMETRIA DE MASA (SPECTROSCOPIA DE MASA): analiza chimica a ionilor de gaz in vederea mé&surarii
si identificarii componentelor chimice ale unei substante.

SPORADIC: Ceva aparut la intdmplare in populatia generald. Nu se datoreaza ereditatii.

STRABISM: o afectiune a ambilor ochi care nu se indreapta impreuna spre obiectul la care privesc; se mai numeste si
privire crucisa sau ochi incrucisati.

STUDIU LONGITUDINAL: Proiect de cercetare sau studiu in care aceiasi subiecti sunt observati in mod repetat pe o
perioada mai lunga de timp.
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STUDIU PROSPECTIV: propune o intrebare stiintifica, decide ce informatii sunt necesare pentru a raspunde la intrebare
si colecteaza date mergand mai departe pentru a obtine informatiile necesare pentru studiu.

STUDIU RETROSPECTIV: propune o intrebare stiintifica si apoi se "uitad inapoi" la datele existente.
TEST LA CLONIDINA: Un test pentru deficienta hormonilor de crestere.
TINITUS: un tiuit In una sau in ambele urechi. Poate fi de asemenea un sunt ca un vuiet sau suierat.

TNE Pancreatica (sau pNET): Tumoare Neuroendocrina Pancreatica, o tumoré solida a zonei din pancreas cu celulelor

insula care secreta hormoni atunci cand este "activa". Abrevierea pNET este de asemenea utilizata pentru a se face
referire la alte doua tumori care nu sunt legate de VHL.

TOMOGRAFIA CU EMISIE DE POZITRONI (PET): O tehnica imagistica specializata care foloseste substante
radioactive cu duratd scurtd de viatd pentru a oferi informatii despre chimia organismului. Aceasta tehnica
produce imagini tridimensionale color care arata nivelul de activitate al anumitor tumori. Unele din substantele
radioactive utilizate sunt F-FDA, F-FDOPA si F-FDG.

TOMOGRAFIE COMPUTERIZATA (CT): o procedurd de diagnosticare cu ajutorul unei combinatii de radiografie si
computer si optional un colorant de contrast. O serie de imagini radiologice sunt luate din tesuturile care se analizeaza.
Computerul este apoi utilizat pentru a calcula dimensiunea si densitatea oricaror tumori vazute in imagini.

TRANSCRIERE: Procesul prin care informatiile din ADN sunt copiate in ARN; fiecare sectiune de ADN copiata codifica
cel putin o gena.

TRATAMENT CU LASER: Utilizarea chirurgicala a unei lumini atent focalizate pentru a oferi o cauterizare microscopica,
sau ardere spre a etansa vase sanguine mici. Se utilizeaza pentru a trata leziunile VHL ale retinei.

TROMBOZA VENOASA PROFUNDA (DVT): Un cheag de sange in una dintre venele profunde din interiorul corpului,
adesea o vena de la un picior. Cheagul se poate desprinde si deplasara catre plamani sau creier provocand o urgenta
medicala.

TROMPA UTERINA: canalul care transporta ovulele de la ovar in uter.

TULBURARE DE ANXIETATE GENERALIZATA (TAG): Tulburare de stare caracterizatd prin ingrijorare generalizata,
anxietate cronica si tensiune.

TUMORA BENIGNA: o crestere anormala a tesutului care nu se extinde in alte parti ale corpului. Benign nu inseamna
inofensiv, ci doar ca nu se raspandeste.

TUMORA: o crestere anormald de tesut care formeaza aglomerdri de celule capabile de a creste si de a se diviza
necontrolat. O tumora poate fi benigna sau maligna.

TESUT FIBROS: in retind, aceasta este tesutul cicatriceal care se formeaza, conectand umoarea vitroasa (gelul
transparent din ochi) la stratul superior al retinei, tragand de retina si facand-o sa se desprinda. Daca retina nu este
rapid lipita la loc, vederea se va pierde.

ULTRASUNETE: o tehnica de diagnosticare ce ofera imagini ale organelor si structurilor interne. Acestea functioneaza
ca sonarul folosit de submarine, ricotand unde sonore de un obiect si folosind un computer pentru a interpreta sunetul
revenit.

UROLOG: un medic specializat in tratamentul chirurgical si non-chirurgical al rinichilor, vezicii urinare si al organelor
genitale masculine, inclusiv structurile legate de penis si scrot.

VAS DEFERENS: conducta care deplaseaza sperma din testicul spre uretra.

VERTIJ: o senzatie de ameteala sau pierdere de echilibru, incapacitate de a mers pe o linie dreapta, sau lovirea de
pereti."

VISCERE: Oricare dintr-un numar de organe din zona abdominala, inclusiv rinichii, ficatul, pancreasul si glandele
suprarenale.
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SECTIUNEA 7
Resurse de sprijin pentru VHL

Lumea medicinei se schimba rapid. Lucrand impreuna inca din 1993, membrii comunitatii VHL — pacienti, medici si
oameni de stiinta - au facut pasi mari in a invata sa controleze VHL si s& gestioneze séanatatea.

Acum ca ati aflat cum va afecteaza VHL, veti avea nevoie de cele mai recente informatii despre cum sa va gestionati
examenele medicale si tratamentele individuale. Daca aveti nevoie de ajutor pentru a intelege cele ce vi s-au spus de
catre medicul dumneavoastra, vreti sa luati legatura cu persoane sau grupuri de asistenta psihosociala, doriti sa cereti
ajutor in gasirea de surse de opinii secundare sau sa fiti in contact cu alte persoane care traiesc cu VHL, va rugam sa
nu ezitati s& comunicati cu Asociatia Bolnavilor de VHL, www.vhlromania.ro, http://www.vhl-europa.org/ sau VHL

Alliance (office@vhl.org).

Asociatia Bolnavilor de VHL poate fi contactata prin telefon la 0040 721 809 559 sau e-mail la contact@vhlromania.ro.

Manualul VHL Editia pentru Copii (VHL Handbook Kids Edition) (2009) este de asemenea disponibil prin intermediul
Aliantei VHL pentru a va ajuta sa vorbiti cu copiii dvs., indiferent daca au sau nu ei insisi VHL. Un comitet de parinti si
profesionisti a lucrat la crearea acestei carti spre a va ajuta sa aveti o conversatie constructiva si plina de speranta
despre VHL cu copiii dvs. Viitorul pentru copiii care au VHL este altfel decét trecutul. Persoanele care au VHL n ziua
de azi care Tsi asuma un rol activ in mentinerea sanatatii lor si au acum oportunitati mai bune decét oricand in trecut de
a trai o viata plina si productiva.

Va rugam sa impartasiti ceea ce ati aflat si sa va integrati in minunata comunitate de sprijin din care faceti acum parte.
Cea mai buna modalitate de a va impartasi experienta cu VHL este prin intermediul Bazei de Date Internationale a
Pacientilor "Cancerul in Genele Noastre” (CGIP) organizata de Alianta VHL (https://www.vhl.org/give/participate-in-
research/). Participarea dvs. la acest studiu clinic important ne va ajuta sa intelegem mai bine istoria naturala a VHL si
factorii de mediu sau stilul de viata care pot influenta urmarile VHL, precum si sa identificdm cele mai bune proceduri
de tratament si diagnosticare.
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ASOCIATIA
BOLNAVILOR DE VHL

Sprijiniti Eforturile Asociatiei Bolnavilor de VHL!

Persoane fizice:

Poti contribui si tu la realizarea obiectivelor Asociatiei noastre redirectionand cei 2% din impozitul pe venitul global
catre Ascoiatia Bolnavilor de Von Hippel Lindau.

v'daca esti salariat sau pensionar (cu pensie de peste 2000 lei), completeaza Formularul D230 (Download
Formularul D230), scaneaza-| si trimite-| pe adresa de e-mail a Asociatiei: contact@vhlromania.ro, sau
depune-l personal/trimite-l prin posta la administratia financiara de care apartii cu domiciliul;

si depui declaratia unica, poti redirectiona 2%, completand cu datele asociatiei, rubrica de 2%:

ASOCIATIA BOLNAVILOR DE VON HIPPEL LINDAU
CIF 31226580

Cont: RO91 RZBR 0000 0600 1538 3828

Banca RAIFFEISEN — Sucursala Chitila —Bucuresti

Pentru mai multe detalii, va rugam sa ne contactati.

Persoane juridice:
Ca persoana juridica, aveti optiunea legala de a directiona parte din impozitul pe profit.

NU VA COSTA NIMIC!

Pentru mai multe detalii, va rugam sa ne contactati.

Donati catre Asociatia Bolnavilor de Von Hippel Lindau

Pentru mai multe detalii, va rugam sa ne contactati.

Asociatia Bolnavilor de Von Hippel Lindau

Bucuresti, Sos. Chitilei, N18, Etj 2, Ap 208, sector 1
Tel. Mobil: 004-0721.80.95.59;

www.vhlromania.ro

E-mail: contact@vhlromania.ro

Va multumim!
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