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Bisher…. 

ILange Analysezeiten 

 

IProphylaktische Operation der Brust mit Intervall 

zur Diagnose Mammakarzinom 

 

IAusschließlichkeit der Betreuung im Zentrum 

 

IBislang keine Konsequenz für Systemtherapie 
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Neues 

INext-Generation-Sequencing (NGS) 

 

IBereitschaft für prophylaktische OP bereits i.R. der  

Erstdiagnose 

 

IOlaparib – Zulassung für Spätrezidiv des BRCA1/2-

assoziierten Ovarialkarzinoms ab Dezember 2014 

 

IStudien mit PARPi und Carboplatin adjuvant, neoadjuvant 

und palliativ für Mammakarzinom und Ovarialkarzinom 
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ARIEL3 BROCADE3 OLYMPIA 
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Gendiagnostikgesetz (ab 01.02.2010) 

• Erkrankte: 

• Aufklärung zur Genanalyse durch einen Arzt vor der Blutabnahme 

• Angebot der Beratung durch einen Humangenetiker oder Arzt mit 
Zusatzbezeichnung „fachgebundene genetische Beratung“  v.a. bei 
Nachweis einer pathogenen Mutation 

 

• Gesunde:  

• Beratung durch einen Humangenetiker oder Arzt mit 
Zusatzbezeichnung „fachgebundene genetische Beratung“ als 
Voraussetzung für Blutabnahme zur prädiktiven Testung 
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             ----- Eckert, Kornelia MENDEL OUTPUT FOR BRCA -----
 
Abnormal gene frequency
 0,003
 
Manifestations
      1: Breast Cancer
      2: Ovarian Cancer
      3: Bilateral Breast Cancer
Figures in brackets indicate population risk
 
Probability of developing manifestations by age indicated
---------------------------------------------------------
  AGE        1 [      1]        2 [      2]        3 [      3]
   44  0,05278 [0,00480]  0,05278 [0,00480]  0,01401 [0,00069]
   49  0,10985 [0,01150]  0,10985 [0,01150]  0,03068 [0,00175]
   54  0,16426 [0,01986]  0,16426 [0,01986]  0,04755 [0,00323]
   59  0,21222 [0,02943]  0,21222 [0,02943]  0,06240 [0,00506]
   64  0,25304 [0,03976]  0,25304 [0,03976]  0,07423 [0,00706]
   69  0,28791 [0,05068]  0,28791 [0,05068]  0,08312 [0,00892]
   74  0,31892 [0,06253]  0,31892 [0,06253]  0,08967 [0,01035]
 Life  0,38743 [0,10051]  0,38743 [0,10051]  0,09995 [0,01282]
 
Wildtype risk: 0,530785
Heterozygote risk: 0,467879
Homozygote risk: 0,001336

Manifestation definitions :

Breast Cancer

Ovarian Cancer
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Gendiagnostikgesetz – GenDG 
 
Gesetz über genetische Untersuchungen bei Menschen 
 
 
 

Abschnitt 1, Allgemeine Vorschriften: 

 

I§2 Anwendungsbereich: Genetische Untersuchungen bei geborenen 

Menschen, Embryonen, Föten während der SS, außerdem 

Verwendung von Proben und Daten, Versicherungsbereich, 

Arbeitsleben, Klärung der Abstammung 

 

I§3 Begriffsbestimmungen: Untersuchung von geborenen Menschen 

vs vorgeburtliche Risikoabklärung, Analyse von Chromosomen, DNA, 

RNA oder Genprodukte (Proteine), Reihenuntersuchungen 

(systematisch, Bevölkerung, ohne erhöhtes Risiko) 

  

I§4 Benachteiligungsverbot 
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GenDG 
 
 
 
 
 
 
 

Abschnitt 2, Genetische Untersuchungen zu medizinischen Zwecken 

 

§7 Arztvorbehalt 

―Diagnostisch: jeder Arzt 

―Prädiktiv: Humangenetiker, Facharzt mit Zusatzbezeichnung der 

fachgebundenen genetischen Beratung  

 

I§9 Aufklärung 

―Zweck, Art, Umfang, Aussagekraft, Bedeutung im Hinblick auf eine 

Erkrankung, Beeinflussbarkeit 

―Gesundheitliche Risiken durch Kenntnis des Ergebnisses, durch 

Gewinnung von Untersuchungsmaterial, z.B. in SS 

―Recht auf Widerruf 

 

I§10 genetische Beratung  

―In Ausnahmefällen Verzicht mit schriftlicher Erklärung 

―Psychosoziale Auswirkungen 

―Testung weiterer Familienangehöriger 
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BET vs Mastektomie 

Standard-Chemotherapie vs Studie 

PARPi- /Carboplatin-Studie 

IFNP 

 

Aufklärung 
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Zentrum Familiärer 

Brust- und 

Eierstockkrebs 

- Interdisziplinäre Beratung Humangenetik + Gynäkologie, ggf. 

Psychosomatik 

- Familienanamnese mit Anforderung und Prüfung weiterer Unterlagen 

- Berechnung von Risiken zur Entscheidung über Empfehlungen nach 

nicht-informativer Genanalyse, BOADICEA 

- Intensiviertes Früherkennungs- und Nachsorgeprogramm unter 

Studienbedingungen (IFNP) 

- Kontakt zu anderen Anlageträgerinnen, BRCA-Netzwerk 

- LIBRE-Studie, PARPi Studien, neoFAM 

- Einschluss von Trägerinnen und Risikopatientinnen in Registerstudie für 

modifizierende genetische und nicht-genetische Faktoren 

 

 


