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Onkogenetische Beratung und ANP Angebot bei 
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Genom = Erbgut : Gesamtheit der vererbbaren Informationen einer Zelle = Bibliothek

Onkogenetische Beratung und ANP Angebot bei Verdacht auf hereditäre Tumorsyndrome M.Rabaglio und M.Fluri

Grundbegriffe - Molekulargenetik

Stiftsbibliothek St. Gallen 
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Grundbegriffe - Molekulargenetik

Stiftsbibliothek St. Gallen 

Chromosom = Büchergestell

Gen = Buch
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Mutationen (Varianten) = Buchstabenfehler

Stiftsbibliothek St. Gallen Dr.med.R.Spiegel, Leiter Humangenetisches Labor und Beratungsstelle,Zürich
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Gen Mutationen (= Varianten)

Stiftsbibliothek St. Gallen 

Erworbene (somatic/sporadic)

• Wenn DNA während der Zellteilung „falsch“ kopiert wird oder wenn Zellen an 
„Karzinogenen“ ausgesetzt werden

• Nur in Tumorzellen und nicht an die Nachkommen weitergegeben

• Akkumulation in einer Zelle führt zur Krebs Initiierung und/oder Progression 

Hereditäre (germline)

• In den Keimzellen (Eizellen oder Spermien)

• Können von Generation zu Generation weitergegeben werden

• Die Mutation ist in jeder Zelle des Körpers vorhanden
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Entwicklung von sporadischem und erblichem Krebs

Stiftsbibliothek St. Gallen 

2 normale Gene 1 mutiertes Gen
1 normales Gen

2 mutierte Gene Tumor

Bei erblichem Krebs, ist ein beschädigtes Gen geerbt

1 mutiertes Gen
1 normales Gen

2 mutierte Gene Tumor
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Lokalisation von erblichen Krebsgenen

Stiftsbibliothek St. Gallen 

• Die Krebsgene befinden sich meistens
auf Autosomen

• Mütterliche und väterliche 
Familiengeschichte sind ebenso wichtig

MYH
MSH2

MSH6

MLH1

APC

PMS2 p16

PTEN

BRCA2 BRCA1 p53

p53
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SAKK: Genetischer Beratungsleitfaden Lynch-Syndrom
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Hereditäre Krebserkrankungen

• Cowden-Syndrom PTEN

• Familiäre adenomatöse Polypose APC, MUTYH

• Heredit. diffuses Magenkarzinom CDH1

• Juveniles Polypose-Syndrom SMAD4, BMPR1A 

• Li-Fraumeni-Syndrom TP53

• Peutz-Jeghers-Syndrom STK11 

• Von Hippel-Lindau-Syndrom VHL

• HNPCC (Lynch Syndrom) MLH1/MSH2/MSH6/PMS2

• Brust-und Eierstockkrebs Syndrom BRCA1/BRCA2    

Insel Gruppe – 27.03.2023 10Onkogenetische Beratung und ANP Angebot bei Verdacht auf hereditäre Tumorsyndrome M.Rabaglio und M.Fluri

SAKK: Genetischer Beratungsleitfaden Lynch-Syndrom
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Wann wird eine erbliche Ursache vermutet?

• Darmkrebs in jungem Alter (< 50J), Lokalisation rechtsseitig

• Mehrfache Darmkrebserkrankungen bei einer Person

• Darmkrebs und weitere Tumoren aus dem Lynch-Syndrom-Spektrum: 
Gebärmutterkrebs, Eierstockkrebs, Magenkrebs, Dünndarmkrebs, 
Bauchspeicheldrüsenkrebs, Harnleiter-/Blasenkrebs, u.a. 

• Gebärmutterkrebs <60J

• Nachgewiesene Instabilität oder Verlust der Eiweiss-Expression im Tumor

• Häufung Lynch-Syndrom typischer Krebserkrankungen in der Familie 

SAKK: Genetischer Beratungsleitfaden Lynch-Syndrom
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Lebenszeitrisiken für Krebserkrankungen bei HNPCC (Hereditäres Nicht-Polypöses

Colorektales Carcinom) auch Lynch-Syndrom genannt 

• Darmkrebsrisiko bis zu 60%

• Gebärmutterkrebsrisiko bis zu 57%

• Weitere Tumore: Harnwege- / Blasenkrebs 2-18%, Eierstockkrebs 5-38%, Magenkrebs 
0.2-16%, Bauchspecheicheldrüsenkrebs 0.5-6%

SAKK: Genetischer Beratungsleitfaden Lynch-Syndrom
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SAKK: Genetischer Beratungsleitfaden Lynch-Syndrom

• Jährliche Darmspiegelung

• Jährlicher transvaginaler Ultraschall der Gebärmutter mit ev. Gewebeentnahme

• Weitere Untersuchungen je nach Familiengeschichte 

Kinder und Geschwister haben ein Risiko von 50% die Mutation geerbt zu haben 
weitere Blutsverwandte haben ein geringeres Risiko

Konsequenzen bei einem Nachweis des Lynchsyndroms
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Warum die Mühe?

Nach Järvinenet. al.; GASTROENTEROLOGY 2000;118:829–8344
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SAKK: Leitfaden genetische Beratung bei erblich bedingtem Brust- und Eierstockkrebs 
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Wann wird eine erbliche Ursache vermutet?

• mehrere an Brustkrebs erkrankte Frauen (<50 Jahre) in einem Familienzweig 

• Vorkommen von Brustkrebs und Eierstockkrebs 

• junges Erkrankungsalter Brustkrebs <40 Jahre 

• beidseitiger Brustkrebs 

• spezielle Biologie (TNBC, medullär) 

• Brustkrebs bei Männern 

SAKK: Leitfaden genetische Beratung bei erblich bedingtem Brust- und Eierstockkrebs 
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Lebenszeitrisiken für Krebserkrankungen bei BRCA-Mutationen

Trägerinnen einer BRCA-Mutation: 

• Brustkrebsrisiko bis zu 80%

• Eierstockkrebsrisiko bis 50%

Träger einer BRCA-Mutation:

• Brustkrebsrisiko von 8%

• Je nach Mutation ein leicht erhöhtes Prostatakrebsrisiko bis ca. 20%

Frauen und Männer mit BRCA-Mutation:

• Leicht erhöhtes Risiko für Melanom und Pankreaskrebs

SAKK: Leitfaden genetische Beratung bei erblich bedingtem Brust- und Eierstockkrebs 
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Konsequenzen bei einem Nachweis einer BRCA-Mutation 

Trägerinnen einer BRCA-Mutation:

Brustkrebsrisiko: 

• Vorsorgliche Operation: Entfernung der Brustdrüsen

Eierstockkrebsrisiko:

• Vorsorgliche Operation: Entfernung der Eierstöcke mit Eileiter

Träger einer BRCA-Mutation:

• Tastuntersuchung der Brust und Prostatavorsorge ab ca. 40 Jahren

Frauen und Männer mit BRCA-Mutation:

• Jährliche Hautuntersuchung bei der Dermatologin /  dem Dermatologen 
SAKK: Leitfaden genetische Beratung bei erblich bedingtem Brust- und Eierstockkrebs 
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Genetische Beratung und Testung 

SAKK: Genetischer Beratungsleitfaden Lynch-Syndrom
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Advanced Nursing Practice Angebot für Personen mit Verdacht 
auf eine erbliche Tumorveranlagung oder mit einer bestätigten 
Veranlagung 

Muriel Fluri, MScN, RN, 25. Onkologiepflege-Kongress 23.03.2023
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Entwicklung eines Advanced Nursing Practice Angebotes für 
Personen mit Verdacht auf eine erbliche Tumorveranlagung oder 
mit einer bestätigten Veranlagung 

Ziel des Projektes:

An der Universitätsklinik für Medizinische Onkologie steht Personen mit Verdacht auf eine 
erbliche Tumorveranlagung oder mit einer bestätigten Veranlagung eine individuelle, 
personenzentrierte und kontinuierliche Begleitung von der Abklärung bis zur langfristigen 
Nachsorge zur Verfügung.

Onkogenetische Beratung und ANP Angebot bei Verdacht auf hereditäre Tumorsyndrome M.Rabaglio und M.Fluri
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Methoden

• Stakeholderanalyse 

• Literaturrecherche 

• Pilotphase 

• Konzepterarbeitung 

• Evaluation

Status des Projektes:

Übergang zum Normalbetrieb
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Aufgaben und Kompetenzen der NP

Vor der genetischen Beratung:

• Telefonisches Aufgebot mit Anleitung zum ausfüllen des Stammbaumes 

Genetische Beratung:

• Erfassen der Familienanamnese  

• Beratung gemäss Leitfaden

• Einverständniserklärung und Klärung von Fragen zusammen mit der Onkologin

Nach der genetischen Beratung:

• Telefonische Terminvereinbarung für die Resultatbesprechung 

Onkogenetische Beratung und ANP Angebot bei Verdacht auf hereditäre Tumorsyndrome M.Rabaglio und M.Fluri
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Aufgaben und Kompetenzen der NP

Neben der genetischen Beratung:

• Kommunikation mit internen und externen Fachdiensten 

• Kommunikation mit der Krankenkasse

• Stammbaum in elektronische Datenbank eingeben

• Risikoberechnung für Brust- und Eierstockkrebs
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Fragebogen für die Risikoberechnung (CanRisk / BOADICEA)
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Resultatbesprechung

• Wird von der Onkologin durchgeführt 

• Unterstützungsangebot für Personen mit bestätigten pathogenen Varianten 

• Termin für Follow-up Anruf 
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Unterstützungsangebot der Nurse Practitioner

Falls pathogene Variante detektiert wurde:

• Follow-up Anruf ca. 2 Wochen nach der Resultatbesprechung mit Erfassung des 
psychosozialen Belastung 

• Falls gewünscht, Organisation der Früherkennungsmassnahmen 

• Unterstützung bei der Information von Angehörigen  

• Aufarbeitung von VUS-Fällen

• Kontaktperson für diverse Anliegen

Onkogenetische Beratung und ANP Angebot bei Verdacht auf hereditäre Tumorsyndrome M.Rabaglio und M.Fluri
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Evaluation der achtmonatigen Pilotphase

Interviews mit den Stakeholdern und Betroffenen ergab ein positives Feedback. Es 
handelt sich um ein kleines Sample weitere Evaluation ist Notwendig. 
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Evaluation

Die Nurse Practitioner als Schnittstelle zwischen den Fachdiensten 

• Über 600 Kontakte mit Indexpersonen und Blutsverwandten

• 100 Kontakte mit Krankenversicherungen

• 300 Kontakte mit verschiedenen Laboren

• 100 Kontakte zuweisenden Personen 

• Über 500 Kontakte mit verschiedenen Sekretariaten 

Onkogenetische Beratung und ANP Angebot bei Verdacht auf hereditäre Tumorsyndrome M.Rabaglio und M.Fluri
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Schlussfolgerung

• Das ANP Angebot ist präsent und wird sowohl von Seiten der Fachpersonen als auch 
von Seiten der Betroffenen genutzt. 

• Die NP ist für Fachpersonen und betroffene Personen niederschwellig via Telefon/E-
Mail erreichbar. 

• Wir erwarten, dass wir durch vermehrtes Feedback unser Unterstützungsangebot 
verbessern und die Beratung und Betreuung optimieren können. 

Onkogenetische Beratung und ANP Angebot bei Verdacht auf hereditäre Tumorsyndrome M.Rabaglio und M.Fluri
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Herzlichen Dank!

25.02.2023
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27 jährige Patientin mit metastasiertem Mamma Karzinom
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27 jährige Patientin mit metastasiertem Mamma Karzinom
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27 jährige Patientin mit metastasiertem Mamma Karzinom
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Vielen Dank!


