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Zukunftsgestaltung zuwenden.

Wenn Sie aber die Untersuchungsergebnisse erst einmal TeStverfahren bel erbIIChen

vorliegen haben, dann gibt es kein Zurtick mehr. Deshalb ist es
so wichtig, dass Sie sich hinsichtlich Ihrer Entscheidung vollig Kre bserkran kU ngen
sicher sind und auch, dass Sie lhre Entscheidung mit einer/m
Facharztin/ -arzt fir Humangenetik zuvor besprechen. Seien Sie
sich dariber voéllig im Klaren, einen Termin bei einer/m
Fachéarztin/ -arzt fiur Humangenetik in Anspruch zu nehmen,
verpflichtet Sie keineswegs dazu, dann eine genetische
Untersuchung auch durchfiihren zu lassen.

Weitergehende Informationen:

Deutsche Krebsgesellschaft; http:// www.krebsgesellschaft.de/

Deutsche Gesellschaft fur Humangenetik (GfH)
http://www.gfhev.de

European Society of Human Genetics: (ESHG)
http://www.eshg.org

Orphanet http://www.orpha.net/de

Dieses Informationsblatt wurde durch die Genetic Interest Group
(GIG), die Vereinigung Britischer Patientenorganisationen die
Kinder, Familien und Einzelpersonen, die von genetischen
Stérungen betroffen sind, vertreten.
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Pradiktive genetische Testverfahren bei erblichen
Krebserkrankungen

Dies ist eine Information zu pradiktiven genetischen
Testverfahren fur erbliche Krebserkrankungen. Sie soll es lhnen
erleichtern, sich Fragen der folgenden Art zu beantworten:

Was ist ein pradiktives genetisches Testverfahren?

Warum entscheiden sich manche Menschen dafir, eine solche
Untersuchung vornehmen zu lassen?

Was sollte man bedenken, wenn man einen pradiktiven
genetischen Test durchfiihren lassen mochte?

Teil 1. Unsere Gene

Um zu verstehen, was ein pradiktives genetisches Testverfahren
ist, ist es hilfreich, zunachst zu klaren, was Gene und
Chromosomen sind.

Gene und Chromosomen

Unser Korper besteht aus Millionen von Zellen. Die meisten
Zellen enthalten den vollstandigen Satz unserer Gene, das
gesamte menschliche Genom. Wir haben Tausende von Genen.
Gene geben die Anweisungen, die unser Wachstum und unsere
Korperfunktionen regulieren. Sie sind fur viele unserer
Eigenschaften, wie z.B. die Augenfarbe, Blutgruppe oder die
Grole verantwortlich.

Die Gene befinden sich als festverdrillte Strukturen im Innern
des Zellkerns. Sie werden als Chromosomen bezeichnet. In der
Regel haben wir in den meisten Zellen 46 Chromosomen. Wir
erben die Chromosomen von unseren Eltern, jeweils 23 von
unserer Mutter und unserem Vater, sodass wir zwei Satze von je
23 Chromosomen oder 23 Chromosomenpaare haben. Weil die
Chromosomen aus Genen bestehen, erhalten wir zwei Kopien
von den meisten Genen, je eine Kopie von jedem Elternteil. Das
ist der Grund weshalb wir oft ahnliche Eigenschaften wie unsere
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Untersuchungen, die Sie bereits vorliegen haben oder nur fur
solche gilt, die Sie beabsichtigen in Zukunft vornehmen zu
lassen. Fragen Sie Ihre/n Arztin/Arzt danach, und holen Sie
Rechtsrat ein.

Finanzierung

Das Leben mit einer genetischen Stérung kann durchaus
finanzielle Probleme mit sich bringen. Betroffene kénnen unter
Umstanden fir langere Zeitraume nicht arbeiten oder missen
ganz aufhéren zu arbeiten. Partner und andere
Familienmitglieder finden es auch manchmal beschwerlich, ihre
Arbeit und die Verpflichtung miteinander zu vereinbaren, ein
Familienmitglied oder einen Partner zu versorgen und zu
pflegen. Daher ist das Wissen um das Risiko, eine Krankheit zu
entwickeln fur manche Menschen wichtig, und ermdéglich ihnen
rechtzeitig, die finanziellen sowie andere praktische
Vorkehrungen fir ihre Zukunft zu treffen.

g) Die zeitliche Wahl der Untersuchung

Wenn Sie sich entschlossen haben, eine Untersuchung
vornehmen zu lassen, sollten Sie sich eine Zeit dafur aussuchen,
in der von aufRen kommende Storfaktoren minimiert werden
kénnen. Scheidung oder Trennung von einem Partner, beruflich
angespannte Phasen u. a. sollten besser wahrend der Zeit, in
der die Untersuchung stattfinden soll, nicht bestehen. Gleiches
gilt fur festliche Ereignisse wie Heirat oder die Geburt eines
Kindes. Empfehlenswert ist es, fur die gesamte Zeit bis zum
Erhalt der Ergebnisse zu planen, weil Sie in jedem Fall stark
emotional beteiligt sein werden, unabhangig vom Ergebnisinhalt.

Manchmal kann es hilfreich sein, eine grundséatzliche
Entscheidung Uber eine genetische Untersuchung etwa der Art
zu f2allen: Al ch werde auf kei

mei nem 30. Geburtstag durchf ¢hre

diese jederzeit revidieren konnen. Auf diese Weise kdnnen Sie
das Problem erst einmal beiseite schieben und sich wieder lhrer
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Untersuchung durchfiihren lassen, weil sie es vorziehen, ihr
Risiko nicht zu kennen. Sie missen sich dessen bewul3t sein
und sehr umsichtig vorgehen, weil Ihre
Untersuchungsergebnisse ungewollt Informationen (ber das
Risiko lhrer Familienmitglieder enthalten kdnnen. Machen Sie
sich stets klar, dass auch die Mitglieder derselben Familie
unterschiedliche Einstellungen zu genetischen Untersuchungen
haben kénnen und dass man deren Einstellungen respektieren
muss. Manchmal konnen, genetische Untersuchungen auch
AFamiliengehei mni ssef cber

offenlegen, wenn z.B. Ihr biologischer Vater ist nicht der ist, von
dem die Familie Uberzeugt ist, dass er es sei. Der Grund daftr
ist, dass die Untersuchung auch die Familiengeschichte mit
einbezieht und so erkennbar macht, dass Sie nicht die gleichen
Gene wie lhre Familienmitglieder haben. Auch udber solche
Mdglichkeiten sollten Sie sich im vorhinein Klaren sein, ehe Sie
ein pradiktives genetisches Testverfahren vornehmen lassen.

f) Datenschutz, Versicherung und Finanzierung

Datenschutz

Der Zugang zu lIhren genetischen Untersuchungsergebnissen ist
geschutzt. Ihr Arzt darf niemandem mitteilen, dass Sie eine
genetische Untersuchung durchfiihren lieBen oder gar lhre
Untersuchungsergebnisse ohne Ihre ausdrickliche Zustimmung
an Dritte weitergeben.

Versicherung

Versicherungsunternehmen verlangen manchmal, dass Sie
Informationen dber lhren oder den Gesundheitszustand lhrer
Angehdrigen  beibringen, wenn Sie eine Versicherung
abschlieBen wollen, insbesondere dann, wenn dabei bestimmte
finanzielle GroRenordnungen Uberschritten werden. Zwischen
den einzelnen Staaten bestehen erhebliche Unterschiede welche
Art Informationen Versicherungsunternehmen oder Arbeitgeber
zulassigerweise von Ihnen fordern dirfen. Machen Sie sich auf
jeden Fall kundig, ob das auch fir Ergebnisse genetischer

Ado
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Eltern haben. Die Chromosomen und Gene bestehen aus einer
chemischen Substanz, der DNA (DNA ist die Abklrzung der
englischen Bezeichnung fur Desoxyribonukleinséure).

Abb. 1: Gene, Chromosomen und DNA
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Es kommt vor, dass wir entweder ein verandertes Gen vererbt
bekommen oder dass eine Veranderung (Mutation) in einem
Gen auftritt, so dass es nicht mehr richtig funktioniert. Eine
solche Veranderung kann, in einigen Fallen, eine Anfalligkeit fur
bestimmte Krebsarten zur Folge haben, weil das Gen dem
Korper keine korrekten Anweisungen mehr gibt.

Teil 2. Das pradiktive genetische Testverfahren
Was ist ein pradiktiver genetischer Test?
Testverfahren (auch

Ein pradiktives genetisches
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prasymptomatischer genetischer Test genannt) kann dartber
Aufschluss geben, ob jemand ein erhdhtes Risiko hat, eine
bestimmte Krebsart zu entwickeln oder nicht. Obwohl diese
Krebserkrankungen im Allgemeinen erst im Erwachsenenalter
auftreten, kdnnen manche Krebsformen auch im Kindes- oder
Jugendalter entstehen (z.B. bei Personen mit Multiplen
Endokrinen Neoplasien (MEN) oder mit der Familiaren
Adenomatdsen Polyposis (FAP)).

Was koénnte mich veranlassen, ein  pradiktives genetisches
Testverfahren vornehmen zu lassen?

Falls in Ihrer Familie Falle einer bestimmten Krebsart aufgetreten
sind (im Allgemeinen heil3t das, dass zwei oder mehr Verwandte
derselben Familienseite bereits in relativ jungen Jahren, also vor
dem 60. Lebensjahr betroffen sind), dann besteht die
Moglichkeit, dass diese Ereignisse durch ein veré&ndertes Gen,
das in der Familie vererbt wird, hervorgerufen wurden. Wenn
jemand in besonders frihem Alter an Krebs erkrankt ist oder
multiple Krebsformen vor dem 50. Lebensjahr entwickelt hat,
z.B. Brust- und Ovarialkrebs, dann besteht fur diese Person eine
erhohte Wahrscheinlichkeit, dass ein verandertes Gen vorliegt.
Wenn bei einem lhrer nahen Verwandten bereits ein verandertes
Gen entdeckt wurde, dann koénnten Sie einen préadiktiven
genetischen Test durchfihren lassen, um feststellen zu lassen,
ob Sie diese Veranderung ebenfalls geerbt haben. Fir den Fall,
dass bei lhnen eine der nachfolgenden Bedingungen zutrifft,
k°nnten Sie einen solchen Test

T € wenn diese Krebsart effekti

PraventivmalBnahmen zu vermeiden ist, oder wenn
systematische Vorsorgeuntersuchungen zur Verflgung
stehen, die Sie im Falle erhohten Risikos in Anspruch
nehmen kdnnen.

T € wenn Sie glauben, dass di

diese Krebsart zu entwickeln, fur Sie hilfreich ware,
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Kind das verdnderte Gen geerbt hat (Pranataldiagnose). Dazu
finden Sie weitere Informationen in den Informationsblattern zur
Amniozentese und Chorionzottenbiopsie . Wenn Sie der
Ansicht sind, dass das eine Option fur Sie sein kdnnte, sprechen
Sie mit Ihrer(m) Arztin(Arzt) dariiber, um zu erfahren, ob diese
Untersuchung fur die Erkrankung, wegen der Sie besorgt sind,
anwendbar ist. Es ist allerdings auch so, dass fur die Mehrzahl
der Krebserkrankungen, die wahrend der Erwachsenenphase
auftreten, standig verbesserte Behandlungs- und
Praventivverfahren entwickelt werden, so dass eine
Pranataldiagnose nur selten in Betracht kommit.

e) Andere Familienmitglieder

Genetische Untersuchungen lassen in vielen Féllen Familien
wieder starker zusammenricken. Die Familie ist oft eine wichtige
Quelle fur soziale und psychische Unterstitzung. Es gibt aber
auch Falle, in denen solche Untersuchungen Spannungen und
Komplikationen innerhalb von Familien hervorrufen. Es ist daher
zu empfehlen, sich im Vorhinein dariiber Gedanken zu machen,
wie die genetische Untersuchung und ihre Ergebnisse das
Verhaltnis zu Ihrem Partner und zu anderen Familienmitgliedern
beeinflussen konnte. Denken Sie daran, dass sich ein
betroffenes Familienmitglied bereitfinden muss, sich untersuchen
zu lassen, damit das veranderte Gen gefunden werden kann.
Einem Familienmitglied diese Bitte vorzutragen kann enorm
schwierig sein, weil zu manchen Familienmitgliedern manchmal
kein Kontakt mehr besteht. Es kann auch schwierig sein, Utber
Krankheiten zu sprechen, die in der Vergangenheit in der Familie
aufgetreten sind, weil dadurch schmerzhafte Erinnerungen
wieder aktualisiert werden. Fachéarztinnen/-arzte fur
Humangenetik konnen lhnen in dieser Situation nutzliche
Ratschlage geben.

Manche Menschen mdchten ihr Risiko flr bestimmte genetisch
bedingte Erkrankungen aus Sorge um ihre Familienangehorigen
wissen, hingegen mdochten andere keine genetische
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tatsachlich haben, haben Ilhre Kinder eine 1:2 (50%)
Wabhrscheinlichkeit, das veradnderte Gen zu erben. lhre Kinder
haben damit ein erhdhtes Risiko, im Laufe lhres Lebens an
diesem spezifischen Krebs zu erkranken. Ein Kind sollte aber
erst nach dem 18. Lebensjahr einen pradiktiven Test
durchfuhren lassen. Wenn mit dem pradiktiven genetischen
Testverfahren des Kindes kein medizinischer Nutzen verbunden
ist, sollte man damit warten, bis das Kind alt genug ist, diese
Entscheidung selbst zu treffen. Falls jedoch ein spezifischer
medizinischer Nutzen mit der Durchfihrung einer pradiktiven
genetischen Untersuchung eines Kindes verbunden ist, dann
ware es angebracht, eine Ausnahme von der Regel zuzulassen;
zum Beispiel, wenn empfohlen wird, Ihr Kind vor dem 18.
Lebensjahr an einer Screeninguntersuchung wegen der
spezifischen Krebserkrankung, die in Ihrer Familie vorkommt,
teilnehmen zu lassen.

Es kann aulRerst schwierig sein, den vorliegenden genetischen
Sachverhalt und préadiktive genetische Testergebnisse mit
Kindern und Jugendlichen zu besprechen. Sie werden vermutlich
viele Fragen stellen, und es ist wichtig, diese Fragen so korrekt
wie maoglich, unter Berlcksichtigung ihres Alters, und ihres
Verstandnisses zu beantworten.

Gibt es eine Moglichkeit, die Stérung bei meinem Kind zu
vermeiden?

Der beste Weg, sicher zu stellen, dass lhre Kinder den Krebs
nicht zu bekommen ist:
a) sie Uber die Krankheit, die in der Familie vorkommt,
aufzuklaren, und
b) sie Uber die existierenden PraventivmalRnahmen,
bezuglich dieser Krebsart, zu informieren.

Fir manche Krebsformen, besonders die, die Kinder und
Jugendliche betreffen, kann man wahrend der Schwangerschaft
Untersuchungen vornehmen lassen, um festzustellen, ob das
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wichtige Entscheidungen in lhrem Leben einschlief3lich
Ihrer Gesundheitsversorgung zu treffen (z.B. regelmafiige
Vorsorgeuntersuchungen oder chirurgische
Praventiveingriffe vornehmen zu lassen).

T ¢ Sie an di eser Il nformati on
Uber das Risiko fur Ihre Kinder zu erfahren.
T ¢ Sie ein Menschen sind, der

Krebs zu bekommen, erfahren mochte, so wie Sie es
auch vorziehen, mehr Uber Ihre Zukunft zu erfahren.

Fir welche Krebsarten kann man einen
genetischen Test durchfihren?

pradiktive n

Es gibt eine Vielzahl vererbbarer Krebserkrankungen, fir die
bereits pradiktve genet i sche
stehen. Einige Beispiele sind:

1) Bestimmte Arten von Brust- und /oder Ovarialkrebs
2) Bestimmte Arten von Darmkrebs, Kolon- o d e r

Testverf ahr e

Geb?&r mu

(Geb2rmutter)scKtebmsmhawti nschl i ecCl

Form des Hereditaren Kolorektalen Karzinoms ohne Polyposis
(HNPCC) wund der Famili2ren
3) Andere seltene Krebsarten, wie z.B. das Retinoblastom, eine
seltene Krebserkrankung des Auges.

Hinweis: Bitte denken Sie daran, Krebs ist eine haufig
vorkommende Erkrankung, die in den meisten Fallen durch
ein Zusammenwirken unserer Gene, unserer Lebensfihrung
sowie weiteren Umweltfaktoren entsteht. Nur ein geringer
Anteil (5% -10%) aller Krebsarten sind erblich.

Was ist hier wunter ARisikoo z

Bei vererbbaren Krebserkrankungen bedeutet der Nachweis des
veranderten Gens, dass Sie ein grol3eres statistisches Risiko

u

Adenol

V
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haben, eine bestimmte Krebserkrankung zu entwickeln als
diejenigen, in deren Familie das veranderte Gen nicht auftritt.
Fiur die Ubergrol3e Mehrzahl der Falle gilt aber, dass damit
keineswegs gesagt ist, dass Sie die Krebsart in jedem Fall
entwickeln werden; vielmehr bedeutet es, dass das veranderte
Gen die Wabhrscheinlichkeit erhdht, dass Sie die
Krebserkrankung im Laufe Ihres Lebens bekommen.

Falls Sie vermuten, dass Sie der Risikogruppe angehoéren und
eventuell einen pradiktiven genetischen Test wegen einer
bestimmten Krebsart durchfihren lassen modchten, sollten Sie
sich zunéachst einen Termin bei einer(m) Facharztin(-arzt) far
Humangenetik oder in einem Humangenetischen Institut geben
lassen. Sie sollten sich erlautern lassen, welches Risiko Sie
hatten, sollte die Untersuchung ergeben, dass Sie das
veranderte Gen besitzen, bevor Sie sich zu dieser Untersuchung
entschliel3en.

Das préadiktive genetische Testverfahren

Ehe der pradiktive genetische Test vorgenommen wird, muss
zunachst festgestellt werden, ob Sie Uberhaupt zur Risikogruppe
zéhlen und wenn ja, nach welchem Gen mit Hilfe des pradiktiven
genetischen Tests gesucht werden soll. Es handelt sich dabei
um einen Prozel3, der in zwei Schritten ablauft.

Zu Beginn wird eine Familienanamnese durchgefihrt, um das
Auftretensmuster der Krebserkrankungen in

Ihrer Familie festzuhalten. Danach wird eine 4
(r) lhrer nahen Verwandten, die (der) von

dieser bestimmten Krebsart betroffen ist

oder war, untersucht, um das veranderte

Gen zu identifizieren. Falls Sie selbst bereits

diese Krebsart hatten, kdnnten auch Sie die

erste Person aus der Familie sein, die
untersucht wird. (Diese Untersuchung
bezei chnet ma n al s
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hinsichtlich der zukunftigen Gesundheit ihrer Kinder entstehen
lassen. Machen Sie sich stets klar: Gene werden rein zufallig
verteilt. Niemand hat an einem veranderten Gen Schuld.

Reaktionen auf ein Ergebnis, das feststellt, dass das
veranderte Gen nicht vorliegt?

Die meisten Menschen erl eben
wenn sie erfahren, dass sie nicht das veranderte Gen tragen.

Trotzdem f2a] |t es manchen schwer

Verwandten mitzuteilen. Sie fragen sich, warum gerade sie
Averschonti geblieben sind, W 0
es nicht sind. Es scheint manchmal schwer zu akzeptieren sein,
dass man Gliuck gehabt hat, wenn es anderen nicht so geht.

d) Das Risiko lhrer Kinder

Was bedeutet das Untersuchungsergebnis fur lhre Kinder
(und zuke¢gnftigen Kinder)

Die Ergebnisse lhrer genetischen Untersuchung beinhalten nicht
nur Ihr eigenes Risiko an dem spezifischen Krebs zu erkranken,
sie sagen auch etwas Uber das entsprechende Risiko fir Ihre
Kinder aus.

Wenn Ihr Untersuchungsergebnis zeigt, dass Sie das veranderte
Gen, das in lhrer Familie existiert, nicht vererbt bekommen
haben, dann haben Sie kein erhthtes

Risiko, die Krankheit zu entwickeln und

Ihre Kinder kénnen das Risiko auch nicht

von lhnen vererbt bekommen. Einfach

deshalb, weil Sie kein verandertes Gen

weitergeben kénnen, das Sie gar nicht

haben.

Wenn |hr Untersuchungsergebnis aber
zeigt, dass Sie das veranderte Gen



