
Erbliches Prostatakarzinom
Fachinformation für Ärzte Stand: Mai 2026



2

die genetische Testung beim Prostatakarzinom gewinnt zunehmend an 
Bedeutung für die personalisierte Medizin. Sie ermöglicht nicht nur eine 
Anpassung der Therapie, sondern auch erweiterte Früherkennungsmaß-
nahmen für Patienten und deren Familien. Diese Fachinformation soll Ihnen 
einen praxisorientierten Überblick über die aktuellen Empfehlungen und 
Vorteile der genetischen Diagnostik beim Prostatakarzinom geben und 
veranschaulichen, inwieweit das MVZ genetikum Sie bei der genetischen 
Diagnostik und der Planung geeigneter Früherkennungs- und Vorsorge-
programme sowie möglicher Therapieoptionen Ihrer Patienten unterstüt-
zen kann. Basierend auf unserer umfassenden medizinisch-wissenschaftli-
chen Expertise verstehen wir uns als Ihr Partner für alle humangenetischen 
Fragestellungen und unterstützen Sie bei der Betreuung Ihrer Patienten 
mit einem umfangreichen Leistungsspektrum. Dazu gehören

Mit unseren Medizinischen Versorgungszentren und integrierten  
Laboratorien stehen wir Ihnen an drei Haupt-Standorten in  
Süddeutschland und wo sinnvoll möglich auch über eine Videoberatung zur 
Verfügung. Die Kolleginnen und Kollegen freuen sich über Ihre Kontaktauf-
nahme.

Liebe Kolleginnen & Kollegen,

Fundierte fachspezifische Befunde 1

Kollegialer, interdisziplinärer Dialog und 
konsiliarische Zusammenarbeit2

Bereitstellung von Patientenflyern und
ärztlichen Fachinformationen zu genetisch-
bedingten Fragestellungen
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Warum Genetik beim            
Prostatakarzinom wichtig ist

Das Prostatakarzinom gehört zu den Tumorentitäten mit der stärks-
ten erblichen Komponente: Über 50% des Erkrankungsrisikos sind 
genetisch bedingt. Etwa 5% der Patienten mit lokal begrenzter Er-
krankung trägt eine pathogene Keimbahnvariante in einem DNA-
Reparaturgen, bei metastasierter Erkrankung sogar rund 12%. Am 
häufigsten sind dabei krankheitsverursachende Veränderungen in 
BRCA2 zu finden, gefolgt von weiteren Genen wie ATM, CHEK2, BRCA1, 
PALB2 und HOXB13 sowie die mit dem Lynch-Syndrom assoziierten 
Genen.

Diese Zahlen haben handfeste Konsequenzen: Relevante Keimbahn-
veränderungen können die Therapieplanung beeinflussen (PARP-
Inhibitoren), die Prognose, das Screening von Risikopersonen und 
die Krebsvorsorge in der gesamten Familie. BRCA2-Mutationsträger 
entwickeln häufiger aggressive Tumoren mit höherer Metastasie-
rungsrate und schlechterer Prognose.
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Pathogene Keimbahnvarianten in den genannten Krebsprädispositionsgenen 
werden autosomal-dominant vererbt. Das bedeutet jedes Kind eines Anlageträ-
gers hat eine 50%ige Wahrscheinlichkeit, die pathogene Variante geschlechts-
unabhängig zu erben. Das assoziierte Tumorspektrum unterscheidet sich 
allerdings je nach Gen und Geschlecht (z.B. Prostatakarzinom bei Söhnen, Mam-
ma-/Ovarialkarzinom bei Töchtern eines Anlageträgers einer relevanten BRCA2-
Variante). Nicht jeder Träger einer pathogenen Variante erkrankt zwangsläufig 
an Krebs. Die Penetranz variiert je nach Gen erheblich – von ca. 7–26 % Lebens-
zeitrisiko für ein Prostatakarzinom bei BRCA1 bis zu 19–61 % bei BRCA2.  

Einige Gene (z.B. BRCA2, ATM, PALB2) sind zusätzlich mit autosomal-rezessiven Er-
krankungen assoziiert (z.B. Fanconi-Anämie bei biallelischen BRCA2-Varianten), 
was im Rahmen der Familienplanung relevant sein kann.  

Vererbungsmodus und Penetranz

Wann sollte eine genetische Keimbahndiagnostik 
veranlasst werden? 

Die deutsche S3-Leitlinie Prostatakarzinom gibt eine Soll-Empfehlung für 
das Angebot einer Keimbahndiagnostik bei jedem metastasiertem Prosta-
takarzinom. Zudem soll eine genetische Diagnostik ebenfalls bei Prostata-
karzinompatienten mit Hinweis in der Eigen- oder Familienanamnese auf ein 
hereditäres Tumorsyndrom, wie erblicher Brust-/Eierstockkrebs (HBOC) oder 
Lynch-Syndrom, erfolgen.  

Internationale Leitlinien (NCCN, ASCO) fassen die Indikation weiter und emp-
fehlen eine genetische Diagnostik zusätzlich bei (sehr) hohem Risiko oder 
Lymphknoten-positiven Karzinomen und bei ≥3 Prostatakarzinomen bei mit-
einander blutsverwandten Männern. Zudem sollte man sie bei sehr jungem 
Erkrankungsalter (<55 Jahren) und intermediärem Risiko und intraduktaler/
cribriformer Histologie in Erwägung ziehen. 

Patient mit Prostatakarzinom

Liegt ein metastasiertes Prostatakarzinom vor?
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JA NEIN

Keimbahndiagnos-
tik anbieten (S3 Soll)

Hinweis auf hereditäres 
Tumorsyndrom? (Eigen- /

Familienanamnese)

Patient mit Prostatakarzinom

Liegt ein metastasiertes Prostatakarzinom vor?

JA NEIN

Keimbahndiagnostik 
anbieten

Zusätzliche 
Risikokonstella-

tionen?

•	(sehr) hohem Risiko

•	cN1 / Lymphknoten-positiv

•	≥3 blutsverwandte Männer mit                   
Prostatakarzinom

•	Erkrankungsalter  <55 Jahre

•	Intermediäres Risiko und intraduktale 
/ cribriforme Histologie  

JA NEIN

Keimbahn-
diagnostik in                   

Erwägung ziehen

Keine routine-
mäßige Keim-

bahndiagnostik



6

Eine diagnostische genetische Unter-
suchung, also die Abklärung, ob es für 
eine Erkrankung bzw. ein Symptom eine 
genetische (Mit-)Ursache gibt, darf 
von jeder Ärztin/jedem Arzt in Deutsch-
land veranlasst werden. Das bedeutet, 
dass jede Ärztin/jeder Arzt eine gene-
tische Keimbahn-Diagnostik der mit 
Prostatakarzinom assoziierten Gene bei 
Männern mit (metastasiertem) Pros-
tatakrebs veranlassen darf. Ein Fach-
arztstatus oder eine Zusatzqualifika-
tion sind hierfür nicht notwendig. Vor 
der Diagnostik muss eine Aufklärung 
nach Gen-Diagnostikgesetz erfolgen, 
schriftlich fixiert und vom Patienten 
unterschrieben werden. Hierfür stehen 
unsere Probeneinsendeformulare mit 
Einverständniserklärung zur Verfügung.  

Nach Erhalt der Ergebnisse der ge-
netischen Diagnostik soll bei unauf-
fälligem/unklaren Ergebnis bzw. muss 
bei auffälligem Ergebnis eine gene-
tische Beratung angeboten werden.  

Für die prädiktive genetische Diag-
nostik, also z.B. bei den (noch) nicht 
erkrankten Verwandten ist eine gene-
tische Beratung vor Veranlassung der 
Diagnostik und nach Erhalt der Ergeb-

nisse verpflichtend. Eine genetische 
Beratung kann durch einen Facharzt/ 
eine Fachärztin für Humangenetik, aber 
auch durch andere Ärztinnen oder Ärz-
te, die sich beim Erwerb einer Facharzt-, 
Schwerpunkt- oder Zusatzbezeichnung 
für genetische Untersuchungen im 
Rahmen ihres Fachgebietes qualifiziert 
haben (z.B. Zusatzbezeichnung fachge-
bundene genetische Beratung) durch-
geführt werden. Ärztinnen und Ärzte, die 
ihre fachärztliche Weiterbildung nach 
der ab 2020 gültigen Weiterbildungs-
ordnung (WBO) absolviert haben, haben 
die Qualifikation zur fachgebundenen 
genetischen Beratung im Rahmen ihrer 
fachärztlichen Weiterbildung bereits 
erworben.

Wer darf eine genetische    
Diagnostik veranlassen? 
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Was sagen die Ergebnisse aus?  

In Abhängigkeit von der Eigen- und Familienvorgeschichte wer-
den mindestens die Gene BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2, ATM, HOXB13, 
MLH1, MSH2, MSH6, PMS2 und TP53 untersucht. Zu Veränderungen 
in diesen Genen kann in der Mehrzahl der Fälle eine fundierte 
Aussage gemacht werden, sodass gezielte Empfehlungen zum 
klinischen Vorgehen möglich werden.

Varianten in den untersuchten Genen werden in Anlehnung an 
die ACMG- Richtlinien (American College of Medical Genetics and 
Genomics) bewertet. Im Befund werden sicher und wahrschein-
lich krankheitsverursachende Varianten sowie unklare Varian-
ten (Varianten unklarer Signifikanz = VUS) berichtet:  

Nach aktueller Datenlage als sicher oder wahrscheinlich harm-
los einzustufende Varianten werden nicht berichtet.  

Wichtig: Varianten unklarer Signifikanz (VUS) soll-
ten nicht als pathogen interpretiert werden. So-
mit erfolgen bei einer unklaren Veränderung in 
der Regel auch keine klinischen Konsequenzen. 
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Der Nachweis einer Keimbahnmutation in DNA-Reparatur-
genen kann bei Patienten mit Prostatakarzinom wichtige 
therapeutische Konsequenzen haben, insbesondere beim 
metastasierten Prostatakarzinom (mCRPC). Die Hauptimpli-
kationen betreffen den Einsatz von PARP-Inhibitoren und  in 
selteneren Fällen Checkpoint-Inhibitoren. Krankheitsverur-
sachende BRCA2-Varianten sind besonders stark mit einem 
PARP-Inhibitor Ansprechen assoziiert.

Zudem kann der Nachweis einer pathogenen Keimbahnva-
riante für den Patienten relevante Änderungen in den Früh-
erkennungsempfehlungen bezüglich anderer Tumoren ha-
ben (Tabelle 1).

Konsequenzen – was folgt aus dem Testergebnis? 

Für den erkrankten Patienten: Therapieoptionen und erweiterte 
Früherkennungsuntersuchungen 
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Für die Familie: 
Kaskadentestung 

Bei Nachweis einer pathogenen 
Keimbahnveränderung hat dies 
auch unmittelbare Konsequen-
zen für die Angehörigen. Jeder 
erstgradig Verwandter (Eltern 
Geschwister, Kinder) hat eine 
Wahrscheinlichkeit, von 50%, 
ebenfalls Träger dieser Verän-
derung zu sein. Diese und weite-
re Verwandte haben im Rahmen 
einer genetischen Beratung die 
Möglichkeit eine gezielte Unter-
suchung auf die familiäre Ver-
änderung hin vornehmen zu 
lassen. Sie bekommen somit die 
Chance auf deutlich erweiterte 
Früherkennungsmaßnahmen. 

Männliche Verwandte sollten je nach 
betroffenem Gen ein vorgezogenes/
intensiviertes Prostatakarzinom-Scree-
ning erhalten. Die aktuelle S3-Leitlinie 
von 2025 empfiehlt z.B. für Männer mit 
einer pathogenen Variante in den Genen 
BRCA2, MSH2 oder MSH6 ab einem Alter 
von 40 Jahren eine PSA-Bestimmung und 
eine MRT der Prostata.

Weibliche Verwandte können dann ggf. 
in das intensivierte Früherkennungspro-
gramm für Brustkrebs inklusive regel-
mäßiger MRT-Diagnostik eingeschlossen 
werden und/oder eine risikoreduzieren-
de Mastektomie bzw. Salpingo-Oopho-
rektomie vornehmen lassen.  

Bei Nachweis einer pathogenen Varian-
te in einem Lynch-Syndrom assoziierten 
Gen, sollte neben einem deutlich erhöh-
ten Risiko für Kolorektal- und Endomet-
riumkarzinome urologischerseits auch 
die gesteigerte Wahrscheinlichkeit für 
Urothelkarzinome des oberen Harntak-
tes beachtet werden.  

Einen Überblick über die zusätzlich 
assoziierten Risiken und empfohle-
nen Früherkennungsmaßnahmen gibt                                                                                                                
Tabelle1.hmen der vorhergehen-
den Beratung aufgrund von Auf-
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Gen Zusätzlich assoziierte                      
Tumorerkrankungen

Empfohlene Früherken-
nungsuntersuchungen

BRCA1, BRCA2, 
PALB2

Mammakarzinom, Ovarial-
karzinom, Pankreaskarzi-
nom

Für Frauen intensiviertes Früh-
erkennungsprogramm für 
Brustkrebs, prophylaktische 
Operationen der Brüste und 
Andnexe 

Je nach Familienanamnese 
Früherkennung für Pankreas-
karzinome an spezialisierten 
Zentren 

ATM Mammakarzinom, Pank-
reaskarzinom

Für Frauen intensiviertes Früh-
erkennungsprogramm für 
Brustkrebs 

CHEK2 Mammakarzinom, Kolo-
rektalkarzinom, papilläres 
Schilddrüsenkarzinom, 
Magenkarzinom, Sarkom/
Nierenzellkarzinom

Für Frauen intensiviertes Früh-
erkennungsprogramm für 
Brustkrebs

MLH1, MSH2, 
MSH6, PMS2

Lynch-Spektrum: Kolorek-
talkarzinom, Endometrium-
karzinom, Ovarialkarzinom, 
Urothelkarzinom des obe-
ren Harntraktes, Karzinome 
des oberer Gastrointesti-
naltraktes, Gallengangskar-
zinome, Pankreaskarzino-
me, ZNS-Tumore  

Engmaschige Koloskopien und 
Gastroskopien, für Frauen ggf. 
erweiterte gynäkologische 
Früherkennung / Beratung zu 
prophylaktischen Operationen

TP53 Li-Fraumeni-Syndrom: 
Multiple Tumore, Sarkome, 
ZNS-Tumore, Leukämie, Lym-
phome, Mammakarzinom, 
Nebennierenrindenkarzi-
nome

Ganzkörper-MRT Untersuchun-
gen inklusive MRT-Schädel

Tabelle 1
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Wie wird eine genetische Diagnostik bei Prostatakrebs veranlasst? 
 
•	 Untersuchungsmaterial 3-5 ml EDTA-Blut 

•	 Untersuchungsanforderung/Probeneinsendeformular 

•	 Einverständniserklärung 

•	 Überweisungsschein für Labordiagnostik („Muster 10“)

•	 Ggf. klinische Informationen wie Arztbriefe und 
medizinische Befunde 

•	 Versand mit der Post (kein Kühlen notwendig)

Die Kosten der genetischen Diagnostik werden in der Regel von der gesetzlichen 
und privaten Krankenversicherung übernommen. Bei privat versicherten Patien-
ten verschicken wir gerne vorab Kostenvoranschläge zur Klärung der Kosten-
übernahme. Eine genetische Untersuchung belastet nicht das Laborbudget 
des niedergelassenen Arztes. Vor und nach den Untersuchungen bieten wir bei 
Bedarf genetische Beratungen an, um mit den Betroffenen und deren Familien 
die Bedeutung der Untersuchungen und weitere Empfehlungen zu besprechen. 
Gerne steht Ihnen unser Team an Fachärzten mit dessen Expertise zu Fragen be-
züglich indizierter Untersuchungen zur Verfügung. 

Quellen Prostate Cancer: A Review. Raychaudhuri R, Lin DW, Montgomery RB. JAMA. 2025;333(16):1433-1446. doi:10.1001/
jama.2025.0228. Germline BRCA Mutations Are Associated With Higher Risk of Nodal Involvement, Distant Metastasis, 
and Poor Survival Outcomes in Prostate Cancer. Castro E, Goh C, Olmos D, et al. Journal of Clinical Oncology : Official 
Journal of the American Society of Clinical Oncology. 2013;31(14):1748-57. doi:10.1200/JCO.2012.43.1882. Genetic Tes-
ting in Prostate Cancer Management: Considerations Informing Primary Care. Giri VN, Morgan TM, Morris DS, et al. CA: 
A Cancer Journal for Clinicians. 2022;72(4):360-371. doi:10.3322/caac.21720. Genetic/Familial High-Risk Assessment: 
Breast, Ovarian, Pancreatic, and Prostate. National Comprehensive Cancer Network. Updated 2026-02-19. Germline 
testing for men with prostate cancer: Need to broaden the indications in Europe?. Trevisi E, Koster K, Heinimann K, 
et al. Journal of Clinical Oncology. 2023;41(Suppl 6):383. doi:10.1200/JCO.2023.41.6_suppl.383. Prostate Cancer. Na-
tional Comprehensive Cancer Network. Updated 2026-01-23. Germline and Somatic Genomic Testing for Metastatic 
Prostate Cancer: ASCO Guideline. Yu EY, Rumble RB, Agarwal N, et al. Journal of Clinical Oncology : Official Journal of the 
American Society of Clinical Oncology. 2025;43(6):748-758. doi:10.1200/JCO-24-02608. Practical Considerations and 
Challenges for Germline Genetic Testing in Patients With Prostate Cancer: Recommendations From the Germline Ge-
netics Working Group of the PCCTC. Szymaniak BM, Facchini LA, Giri VN, et al. JCO Oncology Practice. 2020;16(12):811-819. 
doi:10.1200/OP.20.00431. Evaluating genetic screening/counseling for patients diagnosed with prostate cancer who 
meet hereditary risk assessment based on NCCN Guidelines. Vega R, Abidoye O, Adewunmi C, et al. Journal of Clinical On-
cology. 2023;41(Suppl 16):e17117. doi:10.1200/JCO.2023.41.16_suppl.e17117. Integration of Genetic Counselling Into 
a Multidisciplinary Urological Oncology Programme Enhances Access and Detection of Hereditary Prostate Cancer 
Syndromes. Byrne L, Lewis MG, Wang S, Clinton SK. Journal of Medical Genetics. 2025;:jmg-2025-110755. doi:10.1136/
jmg-2025-110755. 



Unsere Standorte

Ob vor Ort oder digital – wir bieten eine                    
persönliche genetische Sprechstunde an                 
verschiedenen Standorten an. 
Sprechen Sie uns gerne an:

Neu-Ulm
Wegenerstr. 15
89231 Neu-Ulm

T: 0731-14610-0
E-Mail: 
info@genetikum.de

Stuttgart
Lautenschlagerstr. 23
70173 Stuttgart

T: 0711-36086-0
E-Mail: 
info@genetikum.de

München
Sendlingerstr. 37 - 
Eingang B
80331 München

T: 089-693192-0
E-Mail: 
info@genetikum.de

Stuttgart

Neu-Ulm
München


