Ablauf

Bei einer genetischen Beratung werden die eigene
Krankheitsgeschichte sowie die in der Familie vorliegenden
Erkrankungen aufgenommen. Im Rahmen einer Abklarung
zu erblichen Krebserkrankungen wird vermerkt, welche
Familienmitglieder in welchem Alter an Krebs erkrankten und
um welche Tumorart (Entitdt) es sich handelte. Je genauer
die Informationen sind, umso besser kann entschieden werden,
ob und welche genetische Diagnostik notwendig ist. Im
Anschluss an eine Testung werden die Befunde ausfihrlich
personlich besprochen sowie in einem Beratungsbrief
versténdlich zusammengefasst.

Als Fachérzte fir Humangenetik bieten wir eine umfassende
humangenetische Beratung sowie Diagnostik in unseren

akkreditierten Laboren an.

Die humangenetische Beratung kann auch im Rahmen einer
Videosprechstunde erfolgen.
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Erbliche Krebserkrankungen

Was sind erbliche Krebserkrankungen?

Etwa 5 bis 10 % der Krebserkrankungen liegt eine erbliche
Veranlagung — eine sogenannte Tumorpradisposition —
zugrunde. Dabei tragen Betroffene von Geburt an eine
genetische Veranderung in sich, die das Lebenszeitrisiko, an
Krebs zu erkranken, deutlich erhdht. Liegt eine Gen-
veranderung bei einem Elternteil vor, so wird diese mit einer
Wahrscheinlichkeit von 50 % an die Nachkommen weiter-
vererbt. Menschen mit einer erblichen Belastung erkranken
mit einer héheren Wahrscheinlichkeit und haufig friiher als die
nicht betroffene Allgemeinbevélkerung.

Eine genetische Beratung kann helfen, Risiken besser zu
verstehen, die mdgliche genetische Diagnostik richtig
einzusetzen und damit die Vorsorge anzupassen, falls
erforderlich.

Beispiele fiir erbliche Krebserkrankungen

e Erblicher Brust- und Eierstockkrebs

e Erblicher Darm- und Gebarmutterkrebs (Lynch-Syndrom)

e Familidre adenomatdse Polyposis

e Erblicher Schilddriisenkrebs

e Erblicher Magenkrebs

e Erblicher Nierenkrebs

e Erblicher Prostatakrebs

e Weitere erbliche Tumorsyndrome wie z.B. das
Li-Fraumeni-Syndrom oder das Von-Hippel-Lindau-
Syndrom

Warum ist es wichtig, erbliche Krebserkrankungen bzw.
eine vorliegende Tumorpradisposition zu erkennen?
Wenn bei einer Person ein erblich bedingtes erhdhtes Krebs-
risiko festgestellt wird, kdnnen gezielte VorsorgemaBnahmen
das Erkrankungsrisiko deutlich reduzieren — zum Beispiel
durch prophylaktische Operationen — oder dabei helfen,
Krebs friihzeitig zu erkennen. Solche MaBnahmen k&nnen
lebensrettend sein, da sie eine friihzeitige Diagnose und
rechtzeitige Behandlung ermdéglichen. Das Wissen Uber eine
bestehende Tumorpradisposition ist sowohl flr bereits
erkrankte als auch fir gesunde Familienmitglieder von
groBer Bedeutung.

In einigen Fallen kdnnen gezielt wirksame Medikamente
— insbesondere bei bekannter erblicher Genverédnderung —
eine effektive Behandlung bestimmter Tumore erméglichen
und so die Uberlebenschancen verbessern. Die Anwendung
dieser neuen Medikamente setzt einen Mutationsnachweis
voraus.

Wann sollte man an erblichen Krebs denken?

e Mehrere Familienmitglieder erkrankten an derselben Krebsart.

e Tumorerkrankungen in ungewdhnlich jungem Alter

e Eine Person hat mehrere unabhéngige Tumore, z.B. Brust-
und Eierstockkrebs.

e Bei einer Person oder Familie treten seltene Tumorformen
auf, ggf. in Kombination mit anderen Auffalligkeiten.

Bereits bei Vorliegen einzelner Hinweise kann eine genetische
Beratung indiziert sein. Sprechen Sie Ihre behandelnden
Arztinnen und Arzte auf die Méglichkeit einer sinnvollen
genetischen Testung bei lhnen bzw. in lhrer Familie an.

Fallbeispiel einer betroffenen Familie

e \orstellung einer 42-jéhrigen Patientin,
Schilddriisenunterfunktion, darliber hinaus gesund, drei
gesunde Kinder

e Mutter im Alter von 67 Jahren und Schwester im Alter von
45 Jahren an Brustkrebs erkrankt sowie in der
mutterlichen Familie eine Cousine mit 52 Jahren an
Eierstockkrebs erkrankt

e Mdglichkeit der sinnvollen pradiktiven (voraussagenden)
Testung gegeben, Kostenlibernahme durch alle gesetzlichen
Krankenkassen madglich; bei privaten Krankenkassen wird
ein Kostenvoranschlag erstellt.

e Genetische Beratung sowie Testung erfolgt:

e Resultat: pathogene Variante des PALB2-Gens

e Konsequenzen:

e Anbindung an eine spezialisierte Sprechstunde fir
familidren Brust- und Eierstockkrebs

¢ intensivierte VorsorgemaBnahmen ab dem
25. Geburtstag

e falls gewilinscht: Testung weiterer Familienmitglieder
nach Vollendung des 18. Lebensjahres méglich



