Diagnostik bei Verdacht auf erblichen Brust- und Eierstockkrebs (HBOC) }{ genetikum

Bei etwa 5-10 % der onkologischen Patientinnen liegt eine erbliche Tumorerkrankung vor. Der friihe Nachweis einer genetischen Disposition ermoglicht es geeignete
MaBnahmen zur Friherkennung der Erkrankung zu planen und beeinflusst individuelle Risiko-Scores bzw. die Prognoseeinschatzung. Zudem ist die genetische
Diagnostik fur viele der erkrankten Personen von therapeutischer Relevanz und auch fir weitere Familienmitglieder von Bedeutung.

Wann ist eine genetische Diagnostik bei Brust- oder Eierstockkrebs sinnvoll? Was benétigen wir?

v Uberweisungsschein Muster 10
Eine genetische Untersuchung kann bei Betroffenen angeboten v Probeneinsendeformular inkl. unterschriebener Einwilligungserklarung (nach § 8 GenDG) der
werden, wenn mindestens eines der folgenden Kriterien bei den Patientin/des Patienten

Betroffenen selbst bzw. in der gleichen Linie einer Familie erfiillt sind v 3ml EDTA-Blut fir die Untersuchung des HBOC-Panels bzw. fir die gezielte Untersuchung einer

(Erhebung eines Stammbaums Gber mindestens drei Generationen) : familiaren Variante per Sanger-Sequenzierung

Die genetische Diagnostik belastet nicht |hr Laborbudget!
mind. 3 Frauen sind an Brustkrebs erkrankt

el 2 Ereen diidlen Bruslets cleila siiel cever | ik 56 Bei erfillten Indikationskriterien handelt es sich um eine Leistung der gesetzlichen Krankenkasse.

Jahren oder junger

Darf ich nach dem GenDG eine genetische Untersuchung beauftragen?
mind. 1 Frau ist an Brustkrebs und 1 Frau ist an Eierstockkrebs _ Diagnostische Testung Pradiktive Testung

erkrankt

Wer ist Patientinnen sind selbst betroffen Patientinnen sind selbst gesund, aber es gibt
mind. 1 Frau ist an Brust- und Eierstockkrebs erkrankt betroffen? Betroffene in der Familie
a) familiare urséchliche Variante bekannt = gezielte

mind. 1 Frau ist mit 79 Jahren oder jinger an tierstockkrebs erkrankt Untersuchung auf familiare Variante
b) bislang keine Testung erfolgt und betroffene Angehérige

mind. 2 Frauen sind an Eierstockkrebs erkrankt nioht verflgbar = Untersuchung aller Risikogene

mind. 1 Frau ist mit 35 Jahren oder jiinger an Brustkrebs erkrankt Wer darf Arztinnen & Arzte aller Fachrichtungen :’:\rztir?n.ep & Arzte mi'F clzller Zusatzbezeichnung
beauftragen Medizinische Genetik

mind. 1 Frau ist mit 50 Jahren oder jiinger an bilateralem Brustkrebs ? Facharztinnen fir Humangenetik :
erkrankt Fachérztinnen, die die fachgebundene genetische

Beratung erworben haben kénnen pradiktive
mind. 1 Frau ist mit 59 Jahren oder jinger an triple-negativem genetische Untersuchungen in ihrem Fachgebiet
Brustkrebs erkrankt aufkléren und veranlassen

Befunde / Befund mit unauffalligem oder unklarem Vor Einleitung der Diagnostik und zur
Genetische Ergebnis = es soll eine Beratung Befundmitteilung des Ergebnisses muss eine
Beratung angeboten werden genetische Beratung erfolgen

mind. 1 Mann ist an Brustkrebs erkrankt

(Quelle: S3-Leitlinie Mammakarzinom | Version 5.02 | Juni 2025)

Befund mit aufféalligem Ergebnis = es
muss eine Beratung angeboten werden




Diagnostik bei Verdacht auf erblichen Brust- und Eierstockkrebs (HBOC) }{ genetikum

Das HBOC-Panel beinhaltet aktuell 13 Gene. Am Beispiel der Hochrisikogene BRCA1/BRCA2 mdochten wir die
Konsequenzen des Nachweises einer krankheitsverursachenden genetischen Variante schildern.

Erkrankungswahrscheinlichkeiten bei Tragerlnnen einer krankheitsverursachenden [ ° : O

Die BRCA-assoziierte Tumorpradisposition wird autosomal dominant vererbt

BRCA1/BRCA2-Variante
» Haufigkeit einer Anlagetragerschaft: 1:500 fir BRCA1, 1:300 fir BRCA2

e Frauen mit einer krankheitsverursachenden Variante im BRCA1/BRCA2-Gen haben ein stark erhohtes
Risiko fur Brustkrebs (ca. 70%/70% vs. 13% in der Allgemeinbevdlkerung) und Eierstockkrebs (ca.
45%/17% vs. 1,5%)

» BeiFrauen mit Brust- oder Eierstockkrebs ist das Risiko fur eine erneute Erkrankung erhoht, abhangig

vom Alter bei der Ersterkrankung. Das Risiko fur Eierstockkrebs steigt meist ab dem 35.-40. Lebensjahr
an
+ FUr Manner mit einer krankheitsverursachenden BRCA1/BRCA2-Veranderung liegt die Q

Wahrscheinlichkeit, an Brustkrebs zu erkranken, bei etwa 1%/8%

» Zudem besteht eine erhohte Wahrscheinlichkeit fir weitere Krebsarten wie Bauchspeichel-

drisenkrebs (Frauen und Manner) und Prostatakrebs (Manner) . Dies bedeutet dass Kinder einer Person mit einer
» Die Wahrscheinlichkeit fir Krebserkrankungen wird durch weitere genetische und nicht-genetische OD Nieht betroffen | BRCA1/BRCA2-Variante eine Wahrscheinlichkeit von 50 %
Faktoren beeinflusst @@ Anlage tragend haben, selbst Anlagetréger zu sein. Da Varianten in BRCAT und
Vererbung und genetische Untersuchung von Angehdérigen: BROAZ eine unvolistdndige Penetranz (verringerte
9 9 9 9 gen: OC] Betroffen Durchschlagskraft) besitzen, entwickelt ein Teil der Trager

+ Die Vererbungswahrscheinlichkeit an Nachkommen betragt jeweils 50% zeitlebens keine Tumorerkrankung

+ (Gesunde volljghrige Familienangehorige konnen sich auf die in der Familie bekannte
krankheitsverursachende Variante im Rahmen einer genetischen Beratung untersuchen lassen (sog.
pradiktive Testung)

Unsere Standorte
Flr eine personliche genetische Sprechstunde stehen wir lhnen an folgenden
Standortenzur Verfigung. Dartiberhinaus bieten wir eine digitale
Sprechstunde an.

+ BeiNachweis der familiaren krankheitsverursachenden BRCA1/BRCAZ2-Variante kénnen bei Frauen
intensivierte Friherkennungsmafnahmen fur Brustkrebs und ggf. prophylaktische Operationen

erfolgen
+ BeiMannern werden regelmaBige Tastuntersuchungen der Brust sowie ggf. eine frihere Neu-Ulm Minchen Stuttgart
Prostatakrebsfriiherkennung empfohlen Wegenerstr. 15 Sendlingerstr. 37 Lautenschlagerstr. 23
+ Bei beiden Geschlechtern ist die Teilnahme an den allgemeinen Krebsfriherkennungsuntersuchungen 89231 Neu-Uim 80331 Munchen 0173 Stuttgart
sinnvoll 1:0731-14610-0 1:089-693192-0 T:0711-36086-0
F:0731-14610-220 F:089-693192-920 F:0711-36086-520

+ Lasst sich die familiare krankheitsverursachende BRCA1/BRCA2-Veranderung hingegen bei einem o ' . .
gesunden Angehdrigen ausschlieBen, dann besteht fir diesen Angehdrigen keine gegentber der E-Mail:info@genetikum.de / Website: www.genetikum.de
Allgemeinbevdlkerung erhohte Erkrankungswahrscheinlichkeit
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