O

GEORG
PFEILER

ASSOC. PROF. PRIV.-DOZ. DR.

Alilgemein

Fur Frauen aus Risikofamilien ist eine intensivierte Friherkennung moglich und nétig, wenn die
genetische Veranlagung nachgewiesen wurde oder nicht ausgeschlossen werden kann.

Das Ziel der humangenetischen Beratung ist es, das individuelle Erkrankungsrisiko abzuschéatzen

und damit eine dem Risiko angepasste Friherkennung bzw. Prophylaxe (Vorsorge) zu empfehlen. Im
Rahmen der Beratung wird Uber die Moglichkeit und UGber den Nutzen einer genetischen Untersuchung
gesprochen. Nach ausfuhrlicher Information trifft die Ratsuchende eine eigene Entscheidung fir oder
gegen eine molekulargenetische Untersuchung.

Brustkrebs — Risikofaktoren

Krebserkrankungen beruhen auf Veranderungen in den Genen. Bei den meisten Krebsformen treten
die genetischen Abweichungen jedoch erst nach der Geburt auf - sie werden also nicht vererbt.
Umwelteinflisse, Lebensstil und andere, noch weitgehend unbekannte Faktoren spielen hierbei eine
Rolle.

In etwa funf bis zehn Prozent der Falle beruht die Krebserkrankung aber auf einer angeborenen
genetischen Veranlagung. In den betroffenen Familien tritt der Krebs in jeder Generation und schon in
jungen Jahren auf.

Es sind bisher mindestens zwei verschiedene Gene identifiziert worden, die flur die familiaren Falle von
Brust-/Eierstockkrebs verantwortlich sind: BRCA1 auf Chromosom 17 und BRCA2 auf Chromosom 13. Beide
Gene sind so genannte Tumorsuppressor-Gene, welche die Zellvermehrung kontrollieren, und kénnen
heute molekulargenetisch untersucht werden. In Familien, deren Stammmbaum auf einen autosomal
dominanten Erbgang fur Brust- oder Eierstockkrebs hinweist, kann eine negative Mutationsanalyse der
Gene BRCA1 und BRCA2 ein erhdhtes Risiko nicht sicher ausschliefden, da auch Mutationen in anderen
Tumorsuppressor-Genen (z.B. p53, ATM u.a) fUr die Krebserkrankungen verantwortlich sein kénnen.
Derzeit werden 18 Gene auf Mutationen untersucht.

Die genetische Beratung soll Ihnen helfen zu klaren,

ob die in Ihrer Familie aufgetretenen Krebserkrankungen eine erbliche Ursache haben,
wie hoch lhr persénliches Risiko ist, an Krebs zu erkranken,

welche Friherkennungsuntersuchungen bzw. Nachsorgeprogramme fiir Sie geeignet sind,
ob lhre Kinder ein erhdohtes Risiko haben, an Krebs zu erkranken,

ob Sie eine Untersuchung sogenannter “Krebsgene” durchflihren lassen mochten,

wie Sie mithelfen kénnen, die Forschung Uber die Entstehung erblicher und spontaner Krebser-
krankungen zu férdern.
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Ablauf

Eine Beratungssitzung dauert in der Regel 30 Minuten. Alle Informationen unterliegen der arztlichen
Schweigepflicht. Zuerst wird ein Stammbaum Uber mindestens drei Generationen erstellt. Ausgehend
von den Informationen lhres Familienstammbaumes und zuséatzlicher Risikofaktoren (siehe oben) wird
Ihr personliches Risiko fur das Auftreten von Krebserkrankungen ermittelt. Wenn ein erhéhtes Risiko
vorliegt, wird eine weiterfUhrende genetische Untersuchung angeboten. Die Entscheidung, ob eine
solche Untersuchung durchgefthrt werden soll, liegt ausschliefilich bei Ihnen. Nach Abschluss der
Beratung erhalten Sie einen ausfihrlichen schriftlichen Bericht, der die Inhalte der Beratung noch einmal
zusammenfasst.

Spezielles Friiherkennungsprogramm und Prophylaxe (Vorsorge)

Aufgrund des hohen Erkrankungsrisikos der Mutationstragerinnen ist ein standardisiertes
Friherkennungsprogramm (sekundare Pravention) unter Einbeziehung der Sonographie, Mammographie
und Kernspintomographie zu empfehlen, welches die speziellen Charakteristika des erblichen Brust-
und Eierstockkrebses bertcksichtigt. Zur Verhitung (priméare Pravention) des erblichen Brust- und
Eierstockkrebses stehen operative und medikamentdse Optionen zur Verfligung.

Vorgehen in der Ordination

Fur eine genetische Beratung muss ein eigner Termin ausgemacht werden um ausreichend Zeit far
Information, Fragen und gemeinsame Planung des weiteren Vorgehens zu haben. Ausgehend von
Informationen Uber den Familienstammbaum und zusatzlicher Risikofaktoren wird Ihr personliches
Risiko fur das Auftreten von Krebserkrankungen ermittelt. Daraus kann ein fUr Sie persénlich
mafdgeschneidertes Friherkennungsprogramm erstellt werden. Sollte ein hohes Risiko besehen,

wird Ihnen eine genetische Untersuchung (in Form eine Blutabnahme) angeboten. Die genetische
Untersuchung ist fur Sie kostenlos! Bei einem zweiten Termin wird der Befund und die daraus zu
ziehenden Konsequenzen ausfuhrlich besprochen und ein fur Sie geeignetes Friherkennungsprogramm
bzw. Vorsorgeprogramm erstellt.

Ass.Prof Dr. Georg Pfeiler hat eine spezielle Ausbildung fur die Abhaltung der genetischen Beratung
absolviert. Zusatzlich hat er das OAK Diplom Genetik. Aufgrund der langjahrigen klinischen und
wissenschaftlichen Erfahrung mit erblichen Brust- und Eierstockkrebs und der Beratung und Behandlung
vieler Betroffener kbnnen Sie von einer fur Sie optimalen Betreuung ausgehen.
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Mafdgeschneiderte Friiherkennung und Prophylaxe
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