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BRCA1 / BRCA2  
Erkrankungsrisiken bis zum 70. Lebensjahr 
 

  

41 - 75 % Brustkrebs  

im Mittel 60 / 55% 

 

7,5 - 76% Eierstockkrebs 

im Mittel 59 / 16,5%   
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Individuelles lebenslanges Erkrankungsrisiko von 21-100% für Trägerinnen 

einer BRCA2-Mutation, moduliert durch 14 Niedrigrisikovarianten (SNP) 

(Gaudet et al, PLOS 2013) 

Prophylaktische Mastektomie für alle? 

Hohe Varianz des individuellen Risikos 
BRCA2 70.LJ: BC 40-84% 
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MaCa 
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•Unterschiedliche 
Ausprägung 

•Phänokopien 

•Halbierung des 
Brustkrebsrisikos nach 
Eierstockentfernung 

•Generationen-Effekt 

BRCA1 / BRCA2  
Hinweise für nicht-genetische Einflussfaktoren 
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Sport und die Wahrscheinlichkeit für Brustkrebs  

bei BRCA1/2-Anlageträgerinnen 

Sportlich 

aktiv 

Sportlich 

inaktiv 

4 h/Woche vor dem 30. LJ 

senken das 

Brustkrebsrisiko 

 

725 BRCA1/2, davon im 

Verlauf von 10 Jahren 

(~44 J), 218 mit BC 

 
Pijpe A et al, Breast Cancer 

Res,Treat 2010 

1008 BRCA1/2 mit BC 

Späterer Erkankungsbeginn 

mit Sport als Teenager  



 

Zielgruppe 

 

Frauen mit einer Mutation in BRCA1 oder  

BRCA2 

 

 

 

Gesund 

Brust-

krebs 

V 0 V1 V2 V3 V4 

12 Wochen 1 y 1 y 1 y 

VEnd 

10 y, jährlich FU 

CONTROL  

INTERVENTION 

CONTROL  

INTERVENTION 

Follow-up Active Lifestyle Intervention 

5 y, jährlich FU 12 Wochen 1 y 1 y 1 y 

3 Jahre 2013-2016 

Lebensstilintervention bei gesunden und erkrankten BRCA 1/2 

Mutationsträgerinnen und Frauen mit einem hohen Risiko für Brust- und 

Eierstockkrebs - LIBRE 

Kiechle MK, Bischoff SC, Engel C, Gerber WD, Halle M, Löffler M, Meindl A, Schmutzler R 

Schwerpunktprogramm der Deutschen Krebshilfe: „Primärprävention von Krebserkrankungen“ 

 

SE 

Light Intervention 

Light Intervention 

 Intervention 

 Intervention 



  Kooperation bei familiärem Risiko - Karin Kast 
7 



  Kooperation bei familiärem Risiko - Karin Kast 

Ziele von Forschung: 
 
 

Individuelle Risikoberechnung und Lebensstilberatung 
 

Identifizierung von Wirkungspfaden 
 

Targets für neue Medikamente 

Varianz des individuellen Risikos 
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8128 

IBCCS 

GWAS-untersuchte  

Anlageträgerinnen  

mit einigen  

Risikofaktor- Angaben 

~ 50.000 

Anlageträgerinnen 
Prospektive 

Fragebogen-

erhebungen 

 

„Phänotyp“ 
Hormone 

Kinder 

Sport, Alkohol 

Geburtsjahr 

Cambridge 

Amsterdam 

Die internationalen BRCA-Konsortien 

GWAS  

 

„Genotyp“ 
SNP 
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Fragebögen 
 
papierbasiert 
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Follow up 

Risikoangepasste Prävention und Therapie 
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Zentrum Familiärer Brust- und  
Eierstockkrebs Dresden 
 
 - Interdisziplinäre Beratung 

- Stammbaumrisiko nach Cyrillic 3.0 

- Intensiviertes Früherkennungs- und 

Nachsorgeprogramm mit MRT 

- Prophylaktische Operationen 

- Zweitmeinungssprechstunde 

- PARPi /Carboplatin - Studien 

- Teilnahme an der Registerstudie des 

Konsortiums 

- BRCA-Netzwerk Gesprächskreis 

 

- Tel. 0351 458 2864 

     Sekretariat Frau Weise 

     Universitätsfrauenklinik 

 



 

Konkreter Ablauf –  
 

Kooperationsverträge, Schulung, Formulare 
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BET vs Mastektomie 

Standard-Chemotherapie vs Studie 

PARPi- /Carboplatin-Studie 

IFNP 

 

Aufklärung 



*BRCA1/2, Nachbefund für andere Core Gene 

**VUS: variant of unknown significance = Variante mit unklarer klinischer Bedeutung 



Checkliste und Aufklärung 

Dokument 1 



Einwilligungserklärung 

Dokument 2 



Anforderung fast track 

Dokument 3 



Überweisungsschein Muster 6 



Voraussetzungen für die Ausstellung  
eines Ü-Scheins im KH 

• Ambulanzermächtigung 

 

• Ambulantes Operieren 

 

• Notfallambulanz 

Abschlussbrief mit Information über Veranlassung der 

molekulargenetischen Analyse der Brustkrebsgene 

und Bitte um Ausstellung eines Überweisungsscheines Muster 6 an 

die Frauenklinik zur Mitbetreuung in der Tumorriskosprechstunde 

wg V.a. Familiären Brust- und Eierstockkrebs 



Klinische Konsequenzen 

Dokument 4 

Klinische Konsequenzen: 

- Prophylaktische Mastektomie auf Wunsch und nach Aufklärung   

über konkurrierende Risiken 

- Teilnahme an Studien mit Carboplatin und/oder PARPi 

- Teilnahme am intensivierten Früherkennungsprogramm unter 

Studienbedingungen 

- Prädiktive Diagnostik bei Angehörigen im Fam BZ 

Pat noch stationär? 
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Kooperation 
 
I Prüfung der Checkliste bei allen MaCa und OvCa, außerdem TNBC  

I Anforderung von Epikrisen/Histo zur Eigen- und Familienanamnese 

I Aufklärung zur diagnostischen genetischen Analyse mit Unterzeichnung der 

Einwilligungserklärung 

I Blutabnahme EDTA-Blut, 20 ml  

I Versand von Dokumenten + Ü-Schein M6 + Blutröhrchen an Fam BZ 

 

I Fast track 

― Wenn neoFam BRCA1/2 innerhalb 5-8 Werktagen 

― Wenn Operationsplanung nach Neoadjuvanz oder Teilnahme an anderen 

Studien Panel-Ergebnis nach 4 Wochen 

 

I Rückinformation über Entlassungstag für Abrechnung über Ü-Schein 

 

I OP am Koop-BZ auch wenn neoadj. Studie am Fam BZ 
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Nächste Schulung der Kooperationspartner  
 
Herbst / Winter 2015 
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