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Brustkrebs ist die häufigste Tumorerkrankung der Frau



Inzidenzen

• Für eine Frau aus der Allgemeinbevölkerung liegt das lebenslange 

Brustkrebsrisiko bei ca. 12% (d.h. 12 von 100 Frauen erkranken bis 

zum 70. Lebensjahr) 

• Für das Eierstockkrebsrisiko liegt die Inzidenz bei ca. 1,5% (d.h. 

1,5 von 100 Frauen erkranken bis zum 70 Lebensjahr)



Familiärer  Brust- bzw. Eierstockkrebs

Bei etwa 30% der Brust- bzw. Eierstockkrebserkrankungen ist eine 

Mutation in einem Brust- oder Eierstockkrebsgen ursächlich bzw. 

mitverantwortlich für die Tumorentstehung



Kennzeichen

des erblich bedingten Brust- bzw. Eierstockkrebses sind

• Gehäuftes Auftreten von Erkrankungen in der Familie

• Frühes Erkrankungsalter

• Zweittumoren sowohl der Brust als auch der Eierstöcke



Einschlusskriterien für eine genetische Untersuchung

BRCA-Diagnostik

Info Heft, AstraZeneca MSD



Einschlusskriterien für eine genetische Untersuchung



Checkliste zur Erfassung einer möglichen erblichen 
Belastung für Brust- und/oder Eierstockkrebs

Ab einem Risiko-Score 3 ist eine 
genetische Testung indiziert

http://www.aekwl.de/fileadmin/qualitaetssicherung/Zertif
izierungsstelle/FB-erbliche_Belastung_V2016-01-06.pdf



Deutsches Konsortium Familiärer Brust– und 
Eierstockkrebs

• Deutschlandweiter Verbund von universitären Zentren

• Enge Vernetzung mit der DKG und Kooperation mit Brust- und 

gynäkologischen Krebszentren und Selbsthilfegruppen (BRCA-

Netzwerk e.V.) 

• Beratung und Betreuung von Ratsuchenden

• Translationale Forschung

• Konsensusempfehlungen zum Umgang mit der Multigenanlyse

• Klinische Empfehlungen



Deutsches Konsortium Familiärer Brust– und 
Eierstockkrebs

• Versorgungskonzept für Ratsuchenden und Patientinnen aus 

Hochrisikofamilien, in denen bereits Fälle von Brust und/oder 

Eierstockkrebs aufgetreten sind

• Durchführung von Risikokalkulation

• Genanalyse

• Durchführung präventiver Maßnahmen, wie

Intensiviertes Früherkennungs-/ Nachsorgeprogramm und 

Empfehlungen zu Prophylaktischen Operationen



BRCA1 und BRCA2

• Hochrisikogene

• sind zusammen für 25% aller erblich bedingten Erkrankungsfälle 
verantwortlich

• am längsten bekannt und am besten untersucht

Moderate Risikogene
machen ca. 1–4% der familiär belasteten Brustkrebsfälle aus

Weitere Risikogene werden intensiv untersucht (Forschungsgene)



TruRisk GenPanel des Dt. Konsortiums

BARD1 im aktuellen 
Panel v3.0              
als Kerngen
aufgenommen



Evaluation weiterer Gene durch das Dt. Konsortium



BRCA1 und BRCA2

• Lebenslang erhöhtes Erkrankungsrisiko (Penetranz) bis 80 Jahre

Brustkrebs: im Mittel 70% 

Eierstockkrebs: BRCA1 im Mittel 40%

BRCA2 im Mittel 20%

• Autosomal dominanter Erbgang mit unvollständiger Penetranz 
jedes Kind hat eine 50% Wahrscheinlichkeit auf eine ererbte 
Mutation



BRCA1 und BRCA2

• Für Männer: BRCA1 -> ähnliches Brustkrebsrisiko wie 
Männer ohne Mutation, ca. 1%

BRCA2 -> lebenslanges Brustkrebsrisiko ca. 6%

• lebenslang erhöhtes Prostatakrebsrisiko

jüngeres Erkrankungsalter, im Mittel vor dem 65. 
Lebensjahr



Präventive Angebote

• Frauen mit einem erhöhten Risiko für Brust- oder Eierstockkrebs erhalten 

verschiedene Präventionsangebote:

• Viele Faktoren, wie bsp. Lebensalter, Erkrankungsalter, 

Familienstammbaum beeinflussen das individuelle Erkrankungsrisiko

• Intensivierte Brustkrebsfrüherkennung bzw. -Nachsorge 

• Prophylaktische Operationen, 

bei moderaten Risikogenen sind diese nur in Einzelfällen indiziert

• Intensive nicht-direktive Beratung vor Entscheidung für eine Maßnahme zur 

Klärung der persönlichen Präferenz









Fallvorstellung
Frau S: 29 Jahre  -> Mammatumoren bds. selbst getastet

Prätherapeutische Vorstellung in der interdisziplinäre Tumorkonferenz am 15.12.2015

Diagnose: Triple negatives Mammakarzinom bds. 

links multizentrisches Mammakarzinom

rechts fraglich bifokal (9 h und 11 h)

Therapie: zusätzliche Stanzbiopsie links 9 h-Achse (nach MRT Befund)

SN-Biospie bds., rechts Entfernung eines sonographisch suspekten 

Lymphknotens nach Drahtnadelmarkierung am 10.12.2015

Genetische Fast-track-Analyse initiiert

Vorstellung Uni Bonn 12/15 (FertiProtect) , dort LSK mit Ovarialgewebegewinnung 

Menopausenstatus: prämenopausal

Umfelddiagnostik:  unauffällig

Echo: Regelrechter Befund mit normaler linksventrikulärer Pumpfunktion. Keine Klappenvitien.



Histologie Stanze



Genotyp/ Phänotyp-Korrelation



Tumorformel: Rechts: cT2, pN1mi(1/3 sn), M0; G3

Links: cT2(m), pN0(0/4 sn), M0; G3

Rezeptorstatus jeweils: Östrogen-RP 0 % (IRS 0), Progesteron-RP 0 % (IRS 0)

HER-2-Neu: negativ

Ki 67: 40-50%

Familienanamnese: leer

Studienteilnahme: keine

Procedere: Dosisdichte Chemotherapie

4 x AC -> 4 x T, ggf. Platin

Ergebnis der Fast-track Analyse:  BRCA1 Mutation



Es folgt eine 

Neoadjuvante Chemotherapie mit 4 x AC, 12 x T weekly, 3 x Carboplatin 

(wegen schlechter Verträglichkeit auf Pat.wunsch nur 3 Zyklen Carboplatin)

Am 17.06.2016 Hautsparende Mastektomie beidseits, jeweils  Direktrekonstruktion mit 

Silikonprothese und kaudalem Titannetz, sowie Portexplantation

Tumorformel: Rechts: ypT0, pN1mi(1/3sn), ypL0, ypV0, ypPn0, pR0, M0

Links: ypT0, ypN0(0/4sn), ypL0, ypV0, ypPn0, pR0

Histologie: Bds.: teils diffuser Parenchymfibrose bzw. deutlicher fibröser Mastopathie mit 
fokalem periductalem rundzelligem, entzündlichen Infiltraten ohne belegbare 
Restformationen eines vordiagnostizierten bilateralen Mammacarcinoms

pathologische Komplettremission

Procedere: Adnexektomie zu späterem Zeitpunkt geplant



Therapie



In der Nachsorge: Ascites und suspekter Ovarialbefund

Diagnose: High grade serös papilläres Ovarialkarzinom beidseits mit 

Peritonealkarzinose und positiver Zytologie mind. FIGO III B/C

Tumorformel: pT3c, pN1(1/2), R0, G3

Verlauf:

am 22.01.2018 Diagnostische Laparoskopie mit Spülzytologie, Ovar- und Netz-PEs

am 09.02.2018 Längsschnittlaparotomie mit Hysterektomie, Adnexektomie bds, 

Beckendeperitonisierung, Sigmaresektion mit end-to-end 

Anastomose zwischen Colon descendens und Rektum, protektiver 

Anus praeter Anlage, Resektion von Metastasen im Bereich der 

rechten Zwechfellkuppel, Übernähung einer Pleuraeröffnung, 

Omentektomie, Excision von Tumorherden an der Milz, paraaortale

und pelvine Lymphonodektomie und Portimplamtation



Verlauf:

08.03.-28.06.2018 Adjuvante Therapie Taxol, Carboplatin, Avastin q3w,  6 Zyklen 

danach Therapie mit Avastin für 15 Monate

09.08.2018 Ileostoma- Rückverlagerung



Follow up-Daten von Seiten des betreuenden Onkologen 
im Rahmen einer Kooperation zur Rückmeldung von 
Nachsorgedaten für die Zertifizierung als Brustzentrum

Verlaufskontrolle mit stabilem Befund, weiterhin komplette Remission

CT Thorax/ Abdomen Verlaufskontrollen 

05/2018

09/2018

01/2019

Zuletzt von 05/2019 ohne Hinweis auf ein Tumorrezidiv
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