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Erbliche Neigung zu
Brustkrebs (Mammakarzinom)

Humangenetische Beratung und
molekulargenetische Diagnostik



Erbliche Brustkrebsneigung
OMIM*: 113705, 600185, 114480

(OMIM Online Mendelian Inheritance in Man, Datenbank im Internet)

Liebe Patientin, lieber Patient,

Brustkrebs ist die haufigste Krebserkrankung bei Frauen:
das allgemeine Lebensrisiko, bis zum Alter von 80 Jahren zu
erkranken, betragt ca. 12%. Die meisten Erkrankungen treten
sporadisch auf; allgemeine, nicht-genetische Risikofaktoren
sind z.B. das Alterwerden (4/5 sind Uber 50 Jahre alt) und
hormonelle Faktoren. Etwa ein Viertel der betroffenen
Frauen berichtet Uber weitere Erkrankte in der Familie,
als Ursache werden neben gemeinsamen Ernahrungs-
und Lebensgewohnheiten auch genetische Mitursachen
angenommen (familidrer Brustkrebs).

Wann spricht man von ,erblichem Brustkrebs®?
Brustkrebs ist nicht erblich. Jedoch liegt bei etwa 10%
der Betroffenen eine angeborene (,Keimbahn“) Mutation
in einem einzelnen DNS (DNA)-Reparaturgen/Tumor-
Unterdrdckungsgen zugrunde, die zu einer erhohten
Tumorneigung fuhrt. Sie kann Uber viele Generationen
von Mannern und Frauen vererbt werden. Nicht alle
Mutationstrager bekommen tatsachlich Krebs.

Bei einer von 20 Frauen mit Brustkrebs (5 %) wird dabei eine
Mutation im BRCA1- oder BRCA2-Gen festgestellt, die mit
einem hohen Lebenszeitrisiko fur Brust- bzw. Eierstock-Krebs
verbunden ist. Dies bedeutet, dass fast acht von zehn Frauen
mit BRCA-Mutation bis zum Alter von 80 Jahren an Brustkrebs
undzweibisviervonzehn Frauen an Eierstockkrebs erkranken.
Bei weiteren 5 % kann eine Mutation in einem anderen Gen
eine Brustkrebsneigung mit meist mittlerem Risiko erklaren
(d.h. Brustkrebs bei drei bis vier von zehn Frauen).

Eine molekulargenetische Diagnostik der von Krebs
Betroffenen ist fUr die Familie am aussagekréaftigsten.
Verwandte konnen sich dann auf die erbliche Mutation testen
lassen und bei Nachweis eine angepasste Fruherkennung in
Anspruch nehmen.

Was weist auf eine erbliche Brustkrebsneigung hin?
Hinweise aus der Familiengeschichte sind u.a. ein frihes
Erkrankungsalter, Mehrfach-Erkrankungen bei einer Person,

Auftreten von Brustkrebs bei mehreren Angehorigen einer
Linie und bestimmte andere Krebsarten in der Familie
(z.B. Eierstocke, Bauchspeicheldrise, Magen, Dickdarm,
Prostata, Haut). Eierstockkrebs umfasst auch Eileiter und
Bauchfellkrebs (med.: Ovarien, Tuben, Peritoneum).

Wann ist eine genetische Beratung sinnvoll?

+  Wenn Sie selbst gesund sind, aber einer oder mehrere
Angenhdrige Brustkrebs oder Krebs in einem anderen
Organ haben/ hatten

- Dieerbliche Krebsneigung kann auch Manner in der
Familie betreffen!

+  Planung der Operation und Therapie bei Erstdiagnose
(in Absprache mit dem Brustzentrum)

+  Alterab 18 Jahren

Wann kann eine Diagnostik sinvoll sein?

Eine BRCA1/2-Diagnostik erfordert meist eines der folgenden

Kriterien:

+  dreiFrauen mit Brustkrebs in der Familie

«  zweiFrauen, eine unter 51 Jahren erkrankt

« eine oder mehr Frauen mit Eierstockkrebs

«  eine Frau mit Brust-, eine mit Eierstockkrebs

- einMann (Brust), eine Frau Brust-/ Eierstockkrebs

+  eine Frau mit Brust- und Eierstockkrebs

+ eine Frau mit bds. Brustkrebs, erstmalig vor dem 51.
Lebensjahr

«  eineFraumit triple-neg. Brustkrebs unter 51 erkrankt

»  eine Frau mit Brustkrebs bis zum 35. Lebensjahr

+  Therapie mit PARP-Inhibitoren optional geplant
Einzelfallentscheidung: Ovarialkarzinom, serds high-grade

Die Familiengeschichte kann jedoch auch Hinweise auf eine

Tumorneigung ergeben, welche auf Mutationen in anderen

Genen beruht.

Wenn bei lhnen eine Diagnostik angezeigt ist, wird daher

gleichzeitig auf Mutationen in mehreren weiteren Genen

untersucht (,Panel-Diagnostik®).

Wenn Sie einen Beratungstermin haben,

bringen Sie bitte folgende Unterlagen mit:

. Befunde und Informationen zur Familie (bis zu den

GroBeltern/ Cousins/Enkeln)

Krankenkassenkarte, Uberweisungsschein Nr.6/ Nr. 10,

wenn Ihre Praxis die Beratung oder Labordiagnostik

empfiehlt (extrabudgetar)

+  Auch ohne Uberweisung steht die Beratung allen offen
und wird von der Krankenversicherung Gbernommen

«  FuUrdasErstgesprach werden 60 Minuten eingeplant

+  Wenn Sie verhindert sein sollten, bitten wir um
rechtzeitige Terminabsage oder -verschiebung

Wie schnell wird das Laborergebnis fertig?

«  Cito/ fast track: 1-2 Wochen bei Therapierelevanz (z.B.
PARPi-Option) auf Anforderung Ihres behandelnden
Tumorzentrums/ Ihrer onkologischen Praxis
(Befundversand per Fax)

+  Kléarung familiarer Risiken: ca. 4-6 Wochen

+  Bekannte familidre Mutation: ca. 2-3 Wochen

Abschluss der Beratung

+  Befundbesprechung nach Vereinbarung, ggf. per Video

+  Ubermittlung des genetischen Laborbefunds

«  Gutachten zum Inhalt der Beratung, Inrem personlichen
Erkrankungsrisiko und zur Planung der Vorsorge und
Friherkennung

@ Erblicher Brustkrebs (andere Genmutationen)

@ Framilisrer Brustkrebs

@ Erblicher Brust-/Eierstockkrebs (BCRA1, BCRA2)
Zufallig / altersbedingt



