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Motivation

Was führt Sie heute in die 
genetische Beratung?

Yen Tan
What brings you to genetic counseling today?

Yen Tan
Motivation
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Ablauf  der Beratung

1.	 Genetische Grundlagen

2.	 Stammbaumerstellung

3.	 Entscheidungsfindung  
 medizinische Indikation 
 persönliche Entscheidung  
 sowie mögliche Konsequenzen 

Yen Tan
Stages of consultation

Yen Tan
1.  Genetic background
2.  Family pedigree creation
3.  Decision-making
       - medical indication 
       - personal decision
       - possible consequences�



Brust- und Eierstockkrebs

•	 Jede 8. Frau erkrankt im Laufe 
ihres Lebens an Brustkrebs  
(Lebenszeitrisiko: 12,5%)

•	 Von Eierstockkrebs ist etwa 
jede 70. Frau betroffen  
(Lebenszeitrisiko: 1-2%)
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Yen Tan
Breast and Ovarian Cancer

Yen Tan

• One in eight women will develop breast cancer over the course of her lifetime 
(lifetime risk: 12.5%)

• One out of every 70 woman will develop ovarian cancer at some point in her lifetime
(lifetime risk: 1-2%)�
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Genetische Grundlagen

•	 Im Kern jeder Zelle befindet sich der 
gesamte genetische Bauplan für den 
Körper in Form von DNA

•	 DNA = Desoxyribonukleinsäure  
(engl.: Deoxyribonucleic acid)

•	 Gene: Abschnitte der DNA, die Merk- 
male des menschlichen Körpers be-
stimmen, z.B. Blutgruppe, Augenfarbe

Yen Tan
Genetic Background

Yen Tan

• The complete genetic blueprint for your body is found in the nucleus of each cell in the form of DNA

• DNA = deoxyribonucleic acid (deoxyribonucleic acid)

• Gene: Sections of the DNA that determine features of the human body, e.g. blood type, eye color�

Yen Tan
Nucleus

Yen Tan
Chromosome

Yen Tan
Cell

Yen Tan
Basepairs

Yen Tan
DNA
(double-stranded)�



BRCA1 und BRCA2 
Seit 1994 (BRCA1) bzw. 1995 (BRCA2) bekannt

•	 Reparaturgene  
(Tumorsuppressorgene)

•	 sind wichtig,  
um Krebs zu vermeiden

•	 hat jeder Mensch  
(Frauen und Männer!)

BRCA1 = BReast CAncer 1

BRCA2 = BReast CAncer 2
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Yen Tan
BRCA1 and BRCA2 

Yen Tan
and 

Yen Tan
Since 1994 (BRCA1) and 1995 (BRCA2) were discovered
�

Yen Tan
(BRCA1) 

Yen Tan
(BRCA2) 

Yen Tan

BRCA1 = BReast CAncer 1

BRCA2 = BReast CAncer 2

• Repair genes
(Tumor suppressor genes)

• They are very important to avoid cancer

• Everyone has it (women and men!)�



BRCA1 und BRCA2

Was passiert bei einer Veränderung 
(= Mutation) dieser Gene?

•	 Veränderung der Gene ist angeboren

•	 Reparaturfunktion dadurch beeinträchtigt

 starke Risikoerhöhung für Brust- und  
     Eierstockkrebs (und geringe Erhöhung 

des Risikos für andere Krebsarten)
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Yen Tan
BRCA1 and BRCA2 

Yen Tan
and

Yen Tan
What happens with a change (= mutation) in one of these genes?

• Gene modification is innate

• Impaired repair function
   �

Yen Tan
- Strong risk increase for breast and ovarian cancer (and low risk of other cancers)
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Genetischer Brustkrebs

•	 90-95% sporadischer Brustkrebs

•	 Bei 5-10% aller Brust- 
krebserkrankungen sind die  
Ursachen genetische Verände- 
rungen und damit vererbbar. 

5% erblich: 
BRCA1 und 

BRCA2

5% erblich: 
andere Gene

90% sporadisch

Yen Tan
Genetic breast cancer

Yen Tan
• 90-95% sporadic breast cancer

• 5-10% of all breast cancers are inherited, the causes are genetic changes�

Yen Tan
90% sporadic

Yen Tan
5% hereditary: 
�

Yen Tan
BRCA1 and BRCA2

Yen Tan
5% hereditary: 
other genes�
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Häufigkeit von BRCA1/2-Mutationen 
in der Bevölkerung

•	 selten!

•	 BRCA1:  
1 von 500 Menschen betroffen

•	 BRCA2: 
1 von 700 Menschen betroffen

Yen Tan
Frequency of BRCA1 / 2 mutations 
in the population�

Yen Tan
Rare!

• BRCA1:
1 out of 500 people affected

• BRCA2:
1 of 700 people affected�
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Vererbung

•	 50% Wahrscheinlichkeit, das  
veränderte Gen geerbt zu haben  
 ist für jedes Kind gleich

•	 unabhängig vom Geschlecht

•	 NichtträgerInnen können die  
Genveränderung nicht an Kinder 
weitergeben  das veränderte  
Gen kann keine Generation  
überspringen!

normales Gen verändertes Gen

Yen Tan
Heredity
�

Yen Tan

• 50% chance of inheriting the altered gene —> it is the same for every child

• Regardless of gender

• Non-carriers cannot pass on genetic change to children
—> the altered gene cannot skip a generation!�

Yen Tan
normal gene

Yen Tan
gene mutation
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Erstellen Ihres Stammbaums

Zur Erklärung: Stammbaum einer Musterfamilie. Die Quadrate bedeuten männliche, die 
Kreise weibliche Personen. Durchgestrichene Zeichen markieren, dass die Person ver-
storben ist. Eine Krebserkrankung wird mit einer schwarzen Ecke gekennzeichnet.

Brustkrebs 40

Brustkrebs 56
Eierstockkrebs 64

Brustkrebs 42

Yen Tan
          Create your family tree 

Yen Tan
Breast cancer 56
Ovarian cancer 64�

Yen Tan
Breast cancer 40

Yen Tan
 

Yen Tan
 Breast cancer
42�

Yen Tan
Explanation: Family tree of a sample family. The squares represents male; the circles represents female. Crossed out marks indicate that the person has died. A cancer is marked with a black corner.
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Medizinische Indikation

keine Hochrisikokonstellation 
keine genetische Untersuchung  
notwendig

Nein Ja

Hochrisiko
Angebot einer genetischen 
Untersuchung

•	 mütterliche oder väterliche Linie: 
Art und Anzahl der Krebserkrankungen, Erkrankungsalter

•	 Vorliegen einer familiären Hochrisikokonstellation?

Yen Tan
Medical Indication

Yen Tan
• Maternal or paternal line: type and number of cancers, age of onset

• Presence of a familial high-risk constellation?�

Yen Tan
No

Yen Tan
Yes

Yen Tan
Not high risk;
No genetic testing necessary
�

Yen Tan
High risk;
Offer genetic testing
�
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Ergebnis Risiko

keine krankheitsassoziierte 
Veränderung

unbekannt

krankheitsassoziierte 
Veränderung

BRCA1: 85% BC, 53% OC
BRCA2: 84% BC, 27% OC

unklare Veränderung unbekannt

(wenn in der Familie noch keine krankheitsassoziierte
Veränderung gefunden wurde)

Mögliche Ergebnisse I

Yen Tan
Possible results I

Yen Tan
(if no genetic mutation was found in the family)       
�

Yen Tan
Results

Yen Tan
Risk

Yen Tan
unknown

Yen Tan
no mutation
�

Yen Tan
mutation 
�

Yen Tan
unclassified variant

Yen Tan
unknown
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Ergebnis Risiko

keine krankheitsassoziierte 
Veränderung

Normalbevölkerung 

krankheitsassoziierte 
Veränderung

BRCA1: 85% BC, 53% OC
BRCA2: 84% BC, 27% OC

unklare Veränderung unbekannt

(wenn in der Famlie bereits eine krankheitsassoziierte 
Veränderung gefunden wurde) 

Mögliche Ergebnisse II

Yen Tan
Possible results II

Yen Tan
(if genetic mutation was found in the family)            
�

Yen Tan
Results

Yen Tan
Risk

Yen Tan
no mutation
�

Yen Tan
mutation 
�

Yen Tan
unclassified variant

Yen Tan
unknown

Yen Tan
General population
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BRCA Erkrankungsrisiko

Eierstockkrebsrisiko 
mit 70 Jahren = 
53 % (BRCA1), 
27 % (BRCA2)
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Alter in Jahren

Brustkrebsrisiko 
mit 70 Jahren = 
85 % (BRCA1), 
84 % (BRCA2)

Yen Tan
BRCA disease risk

Yen Tan
Breast cancer risk
up until 70 years�

Yen Tan
Ovarian cancer risk
up until 70 years�

Yen Tan
Age in years

Yen Tan
Disease risk

Yen Tan
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Mögliche medizinische und psychosoziale 
Konsequenzen

  Früherkennung Vorbeugung

Yen Tan
Possible medical and psychosocial consequences

Yen Tan
Early detection

Yen Tan


Yen Tan
Prevention   
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bei
Bedarf

Früherkennungsprogramm

Art der Untersuchung ab 18 ab 25 ab 35

Gynäkologische Untersuchung 1 x jährlich

1 x jährlich

1 x jährlich

Leitlinie der Österr.Ges.f.Senologie, Österr.Ges.f.Gyn.&Gebh., Österr.Ges.f.Chirurgie, Österr.Ges.f.Radiologie

1 x jährlich

1 x jährlich

1 x jährlich

x 

Ärztliche Brustuntersuchung

Brustultraschall

Mammografie

Brust MRT

Vaginalultraschall

Tumormarker

Yen Tan
Screening program

Yen Tan
Type of investigation

Yen Tan
From 18y

Yen Tan
From 25y

Yen Tan
From 35y

Yen Tan
if 
necessary�

Yen Tan
Gynecological check

Yen Tan
Breast ultrasound

Yen Tan
Breast MRI

Yen Tan
Tumor marker

Yen Tan
Medical breast examination

Yen Tan
Mammography

Yen Tan
Vaginal ultrasound

Yen Tan
Once a year

Yen Tan
Once a year

Yen Tan
Once a year

Yen Tan
Once a year

Yen Tan
Once a year

Yen Tan
Once a year

Yen Tan
Guideline of the Austrian Society for Senology, Austrian Society for Obgyn., Austrian Society for Surgery, Austrian Society for Radiology
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Vorbeugende Operationen

•	 Vorbeugende Entfernung des Brust- 
gewebes (Prophylaktische Mastektomie)

•	 Vorbeugende Entfernung von Eierstöcken 
und Eileiter (Prophylaktische Ovarektomie, 
prophylaktische bilaterale Salpingo- 
Oophorektomie)	
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85 %

10 %

1 %

53 %

Brust-
krebs

Eierstock-
krebs

Yen Tan
Preventive Surgeries

Yen Tan
• Preventive removal of the breast tissue (prophylactic mastectomy)

• Preventive removal of ovaries and fallopian tubes (prophylactic ovariectomy, prophylactic bilateral salpingo-oophorectomy)

�

Yen Tan


Yen Tan
Risk of developing cancer, %

Yen Tan
Breast 
cancer�

Yen Tan
Ovarian 
cancerꣀ
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Notwendige Überlegungen vor  
einer Untersuchung:

•	 Wie könnten Sie ein ungünstiges Untersuchungsergebnis in Ihr Leben 
integrieren?

•	 Welche konkreten Konsequenzen würden Sie vermutlich ziehen  
(z.B.: Früherkennung / vorbeugende Operationen etc.)?

•	 Wem würden Sie von der genetischen Veränderung erzählen?

•	 Wie würden Sie mit der Information umgehen, dass auch Ihre Kinder  
von dem erblichen Krankheitsrisiko betroffen sein könnten?

Yen Tan
Necessary considerations before an investigation:
�

Yen Tan
• How would you integrate an unfavorable result into your life?

• Which consequences would you presumably draw (e.g. early detection / preventive surgeries etc.)?

• Who would you tell about the gene mutation?

• How would you handle the information that your children might be affected by the hereditary disease risk?
�



Weiterer Ablauf

•	 Einladung zur Ergebnismitteilung 

•	 Recht auf  Selbstbestimmung:  
Entscheidung, ob Sie das  
Ergebnis wissen wollen
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Yen Tan
Further process

Yen Tan
• Invitation to disclosure of test results

• Right to know i.e. to decide if you want to know the result or not�
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www.brustgenberatung.at

Nähere Informationen unter

Yen Tan
For more information:




