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INHALTE

• Risikogruppen

• Die Gene spielen eine Rolle – Chance für Prävention und Prophylaxe

• Welche Risiken bergen Mutationen in Brustkrebsgenen?

• Für wer macht eine genetische Testung Sinn?

• Ablauf einer Testung und weiteres Vorgehen je nach Resultat
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• 6300 Mammakarzinome / Jahr in der 

CH

• Anteil an allen Krebs-

Neuerkrankungen pro Jahr 32%

• Todesfälle pro Jahr 1’400 

• Anteil an allen Krebs-Todesfällen pro 

Jahr 18%



GENETISCHE URSACHEN 

familiär

5-20%

erblich 5-10%

sporadisch

70-80%

BRCA 1 / 2

50%

Andere 

Gene

20-30%

Unklar 20%



11.10.2022 6



11.10.2022 7



RISIKO FÜR BRUSTKREBS
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Niedrig Moderat Hoch

< 17 % 17 – 29% > 30%

• keine familiäre 

Brustkrebsbelastung

• Kein Brustkrebs in der 

Vorgeschichte

• keine Biopsien mit 

Zellveränderungen

• Brustkrebs in der Familie

• Vorgeschichte bezüglich Brust-

Biopsien mit Zellveränderungen

• Hohe Brustdichte 

• BRCA1/2 Mutation 

• Genmutation in anderem 

hochpenetranten Genen 

• Hochpositive FA und 

statistischem Lebenszeitrisiko 

von > 30% 

• Thoraxwand Bestrahlung in der 

Kindheit / Jugend 



DIE BRUSTKREBS-GENE 

BRCA 1 / 2  ( BREAST CANCER 1 / 2 )

• Hohes Erkrankungsrisiko für Brust- und Eierstockkrebs

• Lebenszeitrisiko Brust:  60 - 80 %

• Lebenszeitrisiko Eierstock 20 - 40 % 

• Junges Alter

• Ungünstigere Tumorbiologie

• Andere Krebsarten: männlicher Brustkrebs, Prostata, Bauchspeicheldrüse

• Vererbungsrisiko: 50%
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GENETISCHE BERATUNG

• Bei bekannter Mutation in der Familie

• bei erhöhtem persönlichen bzw. familiärem Risiko 

persönliche (Indexpatientin) oder Familiäre (Ratsuchende) Risikokonstellation

 Mutationswahrscheinlichkeit  ≥ 10%

• Stammbaumanalyse zur Risikoabschätzung

• Ausführliche genetische und psychologische Beratung vor Testung

Konsequenzen, Präventive und therapeutische Optionen sollte vorab besprochen werden

Unklare Testergebnisse! Unsicherheit und Ängste!



≤ 40. LJ≤ 50. LJ

ERHÖHTES RISIKO FÜR EINE 

MUTATION?

≤ 50. LJ ≤ 50. LJ
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GENETISCHE TESTUNG

• Beratung und Aufklärung

• BRCA oder Gen-Panel?

• Kostengutsprache bei der Krankenkasse

• Blutentnahme

• Resultate 2-4 Wochen

• Erneute Besprechung
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Index 

Ratsuchende

Entlastung
Hohes Erkrankungsrisiko

Intensivierte Früherkennung

Prophylaktische 
Massnahmen

BRCA 
positiv 

BRCA 
negativ

BRCA 
positiv

RESULTATE



VORGEHEN BEI ERHÖHTEM RISIKO

Individuelles absolutes Risiko und Bedürfnisse der Patientin berücksichtigen !!

• Erkrankungsswahrscheinlichkeit ist abhängig 

• Mutation

• Alter

• Familiengeschichte

• Lebensstilfaktoren

 Intensivierte Vorsorge

 Risikoreduzierende prophylaktische Operationen 
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BRCA positiv

▽

Individuelle 

Risikoberatung!



Brustkrebs

ALTERSABHÄNGIGE ERKRANKUNGSRATEN 

BEI BRCA MUTATION
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Eierstockkrebs

ALTERSABHÄNGIGE ERKRANKUNGSRATEN 

BEI BRCA MUTATION

0

10

20

30

40

50

60

<20 20-29 30-39 40-49 50-59 60-69 ≥70

BRCA1

BRCA2

P
ro

 1
0
0
0
 F

ra
u
e
n
ja

h
re

Alter

Mavaddat N et al, JNCI, June 2013 



INTENSIVIERTE FRÜHERKENNUNG

MRI

jährlich

≥ 25

Ärztliche Tast-

untersuchung 

alle 6 Monaten

≥ 25 

Mammografie

jährlich

≥ 35-40

Ultraschall

alle 6 Monaten

≥ 25 



PROPHYLAKTISCHE OPERATIONEN

• Beidseitige prophylaktische Brustdrüsenentfernung 

 Senkt Risiko für Brustkrebs > 90 %

• Beidseitige prophylaktische Eierstock- und Eileitentfernung

 Reduktion Eierstockkrebs ~ 96% 

• Reduktion Gesamtmortalität 75%

 CAVE Zeitpunkt – kompletter Hormonausfall

 Hormonsubstitution bis 50. LJ empfohlen ohne Steigerung Brustkrebsrisiko             



PROPHYLAKTISCHE 

BRUSTDRÜSENENTFERNUNG



BRUSTWIEDERAUFBAU

Eigengewebe



PROPHYLAKTISCHE EIERSTOCK- UND 

EILEITERENTFERNUNG

MIT BAUCHSPIEGELUNG (LAPAROSKOPIE)



Andere Mutation?

keine Mutation in 
Familie?

Mutation nicht 
vererbt?

Index 

Ratsuchende
BRCA negativ

RESULTATE
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Index 

Ratsuchende

BRCA negativ

=

Non-informativ 

Andere Mutation?

Statistische 
Risikoabschätzung

LZR > 30 %

Hohes Erkrankungsrisiko

Intensivierte Früherkennung

(Prophylaktische Massnahmen)

RESULTATE



UMGANG UND VORSORGE BEI ERHÖHTEM 

RISIKO
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1) nur bei Brustdichte ACR C oder D 

2) Beginn 5 Jahre vor Erstdiagnosealter in der Familie, frühestens jedoch mit 30 Jahren 

3) Single-view-Untersuchung erwägen

4) jährlich, falls das Lebenszeitrisiko >30% bleibt oder falls das 10-Jahres-Risiko >8% beträgt

5) Falls das Erstdiagnosealter in der Familie < 30 Jahre war, soll die Überwachung 5 Jahre vor diesem Erstdiagnosealter beginnen 

6) frühestens jedoch mit 25 Jahren 



LINKS UND INFOS

Broschüre der Krebsliga
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Hoch penetrante Brustkrebsgene – high risk

BRCA1 LZR  BC 60-85% , hohes Zweitkarzinomrisiko

LZR OC 45%

BRCA2 LZR  BC 40-85%, hohes Zweitkarzinomrisiko

LZR OC 15-20 %

PALB2 44% LZR
Stark abhängig von FA (bis 58% bei pos. FA ≥ 2 BC)

TP53 Li Fraumeni Syndrom

BC LZR ~ 50-60%

mittleres Alter < 35 y

Junges BC, Sarkome, Hirn, Leukämie (LZR Krebserkrankung 

fast 100%)

MRI (keine MG, Strahlenbelastung gering halten aufgrund 

Strahlensensibilität)

CDH1 Hereditäres Magenkarzinom Syndrom 

BC  (v.a. lobuläres Mammakarzinom) LZR 50-60%

Magenkarzinome
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Moderat penetrante Brustkrebsgene

Risiko 1.5 – 5 fach

ATM BC

CHEK2 Hereditäres Mamma/Prostata Karzinom

STK11 Peutz-Jegerhs-Syndrom

GI Karzinome

BC

OC

NBN

PTEN Cowden Syndrom

BC

OC

Endometrium CA

Schilddrüse
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26 Jahre

BRCA 2 Mutation und pos. FA

11.10.2022 Folienmaster USZ A4, DE 32

130 g / 310 cc / rund 

1 Woche
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4 Monate

10 Monate


