
Im  FIm F o k u s :o k u s : H e r e d i t ä r e  TH e r e d i t ä r e  T umo r k r a n k h e i t e n  b e i  Fumo r k r a n k h e i t e n  b e i  F r a u e nr a u e n

Mit der Entschlüsselung aller Gen-tragenden Ab-
schnitte des menschlichen Genoms im Jahr 2003
wurde das viel zitierte «Jahrhundert der Biologie»
eingeläutet (1). Die darauf aufbauende funktionelle
Charakterisierung (Transcriptomics, Proteomics, Me-
tabolomics) der 20 000 bis 25 000 Gene soll zu einem
grundlegenden Verständnis von Gesundheit und
Krankheit führen und so die Früherkennung, Thera-
pie und Prävention krankheitsverursachender Pro-
zesse ermöglichen. Das Zeitalter der «molekularen
Medizin» darf jedoch nicht darüber hinwegtäuschen,
dass bis dato nur von rund 400 Genen ihre klinische
Bedeutung (Phänotyp) geklärt ist (2). Da die Mehrzahl
dieser Veranlagungen zudem sehr selten (< 1/2500)
sind, wird die entsprechende genetische Diagnostik
meist nur von einigen wenigen (Forschungs-) Labora-
torien in der Welt durchgeführt.
Eine Ausnahme hierzu bilden die Veranlagungen zu
gastrointestinalen Tumoren, die seit ihrer molekular-
genetischen Charakterisierung in den Neunziger-
jahren sowohl biologisch als auch klinisch eingehend
untersucht worden sind (3). Die daraus gewonnenen
Erkenntnisse konnten einerseits erfolgreich in die
genetische Routinediagnostik umgesetzt werden.
Andererseits ermöglichen sie konkrete, auf interna-
tionalem Konsens basierende Empfehlungen zur me-
dizinischen Betreuung der Anlageträger und -träge-
rinnen. Hierbei hat sich auch deutlich gezeigt, dass
sich die Vorsorge nicht nur auf ein Organ (z.B. den
Gastrointestinaltrakt) beschränken darf, sondern
dem spezifischen Spektrum der mit einer gegebenen
Veranlagung assoziierten Tumorarten Rechnung tra-
gen muss.
Im Folgenden wird der Fokus auf die Diagnostik und
Vorsorgemassnahmen bei denjenigen Kolorektaltu-
mor-Veranlagungen gerichtet werden, die mit einem

erhöhten Erkrankungsrisiko für Tumoren der weibli-
chen Geschlechtsorgane assoziiert sind. Neben den
seltenen Hamartom-Polyposen, nämlich dem Cow-
den- und Peutz-Jeghers-Syndrom, die durch das Auf-
treten von hamartomatösen Gastrointestinalpolypen
charakterisiert sind, soll schwergewichtig auf die häu-
figste Kolorektalkarzinom-Veranlagung, das Lynch-
Syndrom (auch HNPCC, hereditary non-polyposis
colorectal cancer genannt), eingegangen werden.

Cowden-Syndrom
Das autosomal dominant vererbte Cowden-Syndrom
(MIM-Nr. 158350) (4) illustriert beispielhaft den Stel-
lenwert der Molekulargenetik in der Klassifikation von
(klinisch disparaten) Krankheitsveranlagungen. So
wird das Cowden-Syndrom heute zusammen mit dem
Bannayan-Riley-Ruvalcaba- (MIM-Nr. 153 480) und
dem Proteus-Syndrom (MIM-Nr. 176 920) unter dem
Begriff der «PTEN Hamartoma Tumor Syndrome»
(PHTS) zusammengefasst: Allen diesen Veranlagun-
gen liegen Keimbahnmutationen im 1997 identifizier-
ten Tumorsuppressor-Gen PTEN (englisch: Phospha-
tase and tensin, deleted on chromosome TEN) auf
dem langen Arm von Chromosom 10 zugrunde.
Molekulargenetisch lässt sich bei zirka 80% aller Pati-
enten mit Cowden-Syndrom eine pathogene PTEN-
Mutation nachweisen. Der durch PTEN kodierten
«Dual-specificity-Phosphatase» kommt nach heu-
tigem Verständnis eine zentrale Rolle in der Re-
gulation des Zellzyklus (G1-Phase) sowie der Zell-
apoptose zu (5). 

Typische Begleiterkrankungen
Diagnostisch wegweisend für das Cowden-Syndrom
sind das Auftreten von mukokutanen Läsionen, ins-
besondere Trichilemmome und papillomatöse Ver-
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änderungen im Gesichtsbereich sowie
akrale Keratosen, die bis zum dritten Le-
bensjahrzehnt bei nahezu allen Anlage-
trägerInnen nachgewiesen werden kön-
nen. Aufgrund der oftmals subtilen
Hautmanifestationen wird die Prävalenz
des Cowden-Syndroms mit 1:200 000
wohl eher unterschätzt. Neben dem Auf-
treten von gastrointestinalen, meist
asymptomatischen Hamartomen (ca.
40%) werden bei etwa 75% der Patienten
ein gutartiger Tumor der Schilddrüse
(Struma, Adenom) und bei zirka 10% ein

meist follikuläres Schilddrüsenkarzinom
beobachtet. Rund 70% der betroffenen
Frauen entwickeln Fibroadenome re-
spektive zystische Veränderungen der
Brust, und bei 25 bis 50% wird im Mittel
um das 42. Lebensjahr ein Adenokarzi-
nom der Brust diagnostiziert. Oft finden
sich bei Patientinnen auch gutartige ute-
rine Leiomyome (ca. 44%). Für ein Endo-
metriumkarzinom wird ein Lebenszeit-
risiko von 5 bis 10% angenommen. Die
daraus abgeleiteten Vorsorgeempfeh-
lungen für Anlageträgerinnen mit Cow-

den-Syndrom sind in Tabelle 1 aufge-
führt (6). 

Peutz-Jeghers-Syndrom
Das Peutz-Jeghers-Syndrom (MIM-Nr.
175 200) ist charakterisiert durch das Auf-
treten von gastrointestinalen, hamarto-
matösen Polypen und einer peri-/enoral
und perianal betonten Hyperpigmentie-
rung. Die meist im Dünndarm lokalisier-
ten Polypen können sich bereits im Kin-
desalter (10. bis 12. Lebensjahr) durch
anämisierende chronische Blutungen
und/oder kolikartige Bauchschmerzen
infolge Invagination äussern. Der Nach-
weis von Peutz-Jeghers-Polypen, welche
die histologisch typische verzweigte Ver-
ästelung der Muscularis mucosae aufwei-
sen, gilt als diagnostisch wegweisend.
Liegen gleichzeitig die charakteristischen
«melanin spots» (v.a. Lippen- und Wan-
genschleimhaut, Finger), die allerdings in
der Adoleszenz wieder abblassen kön-
nen, und/oder eine positive Familienge-
schichte (autosomal-dominanter Erb-
gang) vor, so sind formal die Kriterien
eines Peutz-Jeghers-Syndroms erfüllt.
Die Prävalenz der Veranlagung wird auf
1:25 000 bis 1:280 000 geschätzt. 
Molekulargenetisch kann bei nahezu
100% der Patienten mit positiver und
bei etwa 90% derjenigen mit negativer
Familiengeschichte eine pathogene
Keimbahnmutation im STK11-Gen (Se-
rin/Threonin-Protein-Kinase 11) auf dem
kurzen Arm von Chromosom 19 nachge-
wiesen werden. Zu den tumorsupprimie-
renden Eigenschaften von STK11 zählen
die Induktion der p53-vermittelten
Apoptose sowie die Arretierung des
Zellzyklus in der G1-Phase.

Das assoziiierte Tumorspektrum
Studien an grösseren Kollektiven mit
Peutz-Jeghers-Veranlagung haben ein
kumulatives Krebsrisiko von 81 bis 93%
bis zum 70. Lebensjahr (Lj.) errechnet
(7, 8). Neben Tumoren des Magens (im
Mittel um das 30. Lj.), des Pankreas (ca.
41. Lj.) und des Kolorektums (ca. 46. Lj.)
zählen auch Östrogen-sezernierende
Sertoli-Zell-Hodentumoren (10. Lj.) zum
Tumorspektrum. Frauen mit Peutz-
Jeghers-Syndrom tragen ein Risiko von
32 bis 54% für Brustkrebs (ca. 37. Lj.) so-
wie von zirka 21% für Keimstrangtumo-
ren mit annulären Tubuli (SCTAT; ca.
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Tabelle 1: 
Vorsorgeempfehlungen bei AnlageträgerInnen mit Cowden-, Peutz-Jeghers-
und Lynch-Syndrom (6, 10, 17)

Tumorveranlagung Untere Altersgrenze Untersuchung Intervall
(Jahre) (Jahre)

Cowden-Syndrom 18 Internistischer Status 1
18 Dermatologischer Status 1
18 Ultraschall Schilddrüse 1
25 oder 5–10

†
Brustuntersuchung 1

30–35 oder 5–10
†

Mammografie, 1
MRI der Brust

35–40 oder 5
†

Endometrium- 1
Aspirationsbiopsie

50 Kolonoskopie (Baseline) 5*
Peutz-Jeghers-Syndrom 8–10 Obere und untere Endoskopie, 2

Kapselendoskopie
10 Hodenuntersuchung 1
25 Kolonoskopie 2
20 Brustuntersuch, 1

Mammografie, 2–3
PAP-Abstrich, 1
Endometrium-
Aspirationsbiopsie

30 Endoskopischer Ultraschall 1–2
(Pankreas),
Abdominalultraschall

Lynch-Syndrom 20–25 Kolonoskopie 1–2
30–35 Transvaginaler Ultraschall, 1–2

Endometrium-
Aspirationsbiopsie

30–35 Gastroduodenoskopie** 1–2
30–35 Abdominalultraschall 1–2

Urinanalyse/-zytologie***
Familiäre Häufung 45–50 oder 5–10

‡
Kolonoskopie 3–5

von KRK ohne MSI

†  vor frühestem bekannten Brust- resp. Endometriumkarzinom in Familie 
‡  vor frühestem bekannten Kolorektalkarzinom in Familie
*  Intervall abhängig vom Resultat
**  falls Fälle von Magenkrebs in der Familie bekannt sind
***  falls Fälle von Harnwegskrebs in der Familie bekannt sind
Abkürzungen: KRK = Kolorektalkarzinom; MSI = Mikrosatelliten-Instabilität



28. Lj.), einem meist gutartigen Tumor
der Ovarien, der zu irregulären Menst-
ruationsblutungen oder Pubertas prae-
cox führen kann (9). Gehäuft beobachtet
wurde auch das Adenoma malignum der
Zervix, eine seltene, äusserst aggressive
Krebsart (um das 34. Lj.). Die daraus
resultierenden Vorsorgeempfehlungen
sind in Tabelle 1 aufgeführt (10). 

Lynch-/HNPCC-Syndrom
Das autosomal dominant vererbte
Lynch-Syndrom (auch HNPCC genannt;
engl.: hereditary non-polyposis colorec-
tal cancer, MIM-Nr. 120 435) ist für 1 bis
3% aller Kolorektal- (KRK) und zirka 1%
aller Endometriumkarzinome verant-
wortlich. Es handelt sich mit einer ge-
schätzten Anlageträgerhäufigkeit zwi-
schen 1:200 und 1:2000 um die häufigste
Dickdarmkrebs-Veranlagung beim Men-
schen. Der Zusatz «non-polyposis» sollte
HNPCC insbesondere gegen die «Fa-
miliäre Adenomatöse Polypose (FAP)»
abgrenzen, die durch das Auftreten
Hunderter bis Tausender von Kolorektal-
polypen gekennzeichnet ist und etwa
0,5% aller KRK ausmacht (3). 
Das Lynch-Syndrom wird durch Mutatio-
nen in Genen des sogenannten DNA-
Mismatch-Reparatur-(MMR-)Systems (v.a.
MLH1, MSH2, MSH6 und PMS2) verur-
sacht. Während der DNA-Synthese er-

kennt das MMR-System von der DNA-
Polymerase falsch eingebaute Basen
(«mismatch») sowie inkorrekt aneinan-
dergelagerte DNA-Einzelstränge («inser-
tion/deletion loops», also extrahelikale
Schleifen) (11). Letztere treten vor allem
bei repetitiven DNA-Sequenz-Motiven
(z.B. AAAAA oder CACACACACA), den
sogenannten Mikrosatelliten, auf, die
etwa 2% unseres Genoms ausmachen.
Ein Ausfall des MMR-Systems führt in der
Folge zu einer Anhäufung von somati-
schen Mutationen in der Tumorzelle, was
sich bei den Mikrosatelliten durch Auftre-
ten neuer Allele äussert («Mikrosatelli-
ten-Instabilität», MSI) (Abbildung) (12). 

Identifikation von AnlageträgerInnen 
Bei allen Tumorveranlagungen hängt das
(rechtzeitige) Erkennen von der Aufmerk-
samkeit des Hausarztes respektive des
behandelnden Spezialisten ab. Generell
gilt, dass an eine hereditäre Krebserkran-
kung gedacht werden sollte, wenn eines
oder mehrere der folgenden Kriterien er-
füllt sind: 
a) Krebserkrankung vor dem 50. Lebens-

jahr
b) Auftreten von syn- und/oder meta-

chronen Tumoren
c) auffällige Familienanamnese (weitere,

betroffene Angehörige 1. respektive
2. Grades).

Der sorgfältig erhobenen Familienana-
mnese kommt auch in Zeiten zunehmen-
der Technologisierung immer noch eine
Schlüsselstellung in der medizinischen
Diagnostik zu. Sie stellt nach wie vor das
sensitivste und kostengünstigste ärztli-
che Instrument dar, das aufgrund des
Zeitdrucks im Praxisalltag jedoch allzu oft
vernachlässigt wird (13). Abhilfe kann ein
Erhebungsblatt bieten, das man dem
Patienten mit der Aufforderung gibt, bis
zur nächsten Konsultation sämtliche An-
gehörige mit Tumorkrankheit (inkl. Tu-
morart, Alter- und Todesjahr) darauf zu
vermerken. Eine Vorlage hierzu findet
sich in (14) oder auch unter Internet
http://pages.unibas.ch/genetik.

Diagnostik
Die Diagnose des Lynch-Syndroms kann
klinisch aufgrund der 1991 eingeführten
Amsterdam-Kriterien (ACI, revidiert
1999: ACII) oder molekulargenetisch
durch den Nachweis einer pathogenen
Keimbahnmutation in einem MMR-Gen
gestellt werden (Tabelle 2 ) (15). Da durch
die Stringenz der AC (u.a. 3 betroffene
Familienmitglieder) die tatsächliche Zahl
von Lynch-Syndrom-Patienten eher un-
terschätzt wird, wurden 1997 die Be-
thesda-Richtlinien eingeführt (revidiert
2004), um diejenigen Kolorektalkarzinom-
(KRK-)Patienten zu definieren, bei denen
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Abbildung: Nachweis der Mikrosatelliten-Instabilität (MSI) 

Anhand von zwei Mikrosatelliten-Markern (BAT26 und D5S346) wird das Vorliegen einer MSI in DNA aus Kolorektalkarzinom-Gewebe illustriert. Dabei
werden die Allele im tumorfreien Gewebe (*) mit denjenigen im Tumor verglichen: Das Auftreten von zusätzlichen Allelen im Tumorgewebe (   ) wird als
MSI bezeichnet und gilt als indirekter Hinweis auf eine defiziente DNA-Mismatch-Reparatur und damit auf eine Lynch-Syndrom-Veranlagung.

Tumorfreies Gewebe

Kolorektalkarzinom-Gewebe

BAT26

Tumorfreies Gewebe

Kolorektalkarzinom-Gewebe

D5S346



eine MSI-Abklärung durchgeführt wer-
den soll (Tabelle 2) (16). Sind bei einem
Patienten die ACII- und/oder die revidier-
ten Bethesda-Richtlinien erfüllt, so sollte
nach entsprechender genetischer Bera-
tung und Aufklärung des Betroffenen
eine molekularbiologische Abklärung
eingeleitet werden. An dieser Stelle sei
auf das per 1. April 2007 eingeführte Ge-
setz über genetische Untersuchungen
beim Menschen (GUMG) hingewiesen,
das insbesondere die Pflicht zur Informa-
tion und Beratung der Betroffenen sowie
der entsprechenden Dokumentation re-
gelt (www.bag.admin.ch/genetictesting).
In einem ersten Schritt wird molekularge-
netisch das Vorliegen einer MSI und/
oder immunhistochemisch der Verlust
von MMR-Proteinen (MLH1, MSH2,

MSH6 und PMS2) im Tumorgewebe
überprüft (12). Bei pathologischem Re-
sultat wird in der Folge aus Leukozyten
des Patienten isolierter DNA das ent-
sprechende MMR-Gen auf Keimbahn-
mutationen hin überprüft. Abhängig von
den Selektionskriterien und molekular-
biologischen Befunden kann bei 8 bis
80% der Patienten eine pathogene Mu-
tation in MLH1 oder MSH2 identifiziert
werden. Der Nachweis einer Keimbahn-
mutation bei einem Betroffenen gibt
dann weiteren Familienmitgliedern die
Möglichkeit, ihren Trägerstatus bestim-
men zu lassen (A-priori-Träger-Wahr-
scheinlichkeit 50%). Da es sich hierbei um
eine präsymptomatische, also prädiktive
Untersuchung handelt, darf diese jedoch
nur nach adäquater genetischer Bera-

tung – in der nicht nur die medizinischen,
sondern auch die psychologischen und
sozioökonomischen Aspekte (Versiche-
rung, Beruf) eingehend besprochen wer-
den – und mit der formalen Zustimmung
des Ratsuchenden durchgeführt werden.

Überwachung von AnlageträgerInnen 
Die Penetranz (Durchschlagskraft) des
Lynch-Syndroms ist inkomplett. So wird
geschätzt, dass 28 bis 75% aller männli-
chen und 24 bis 52% aller weiblichen An-
lageträger während ihres Lebens an ei-
nem KRK erkranken werden (17).
Weitere, gegenüber der Allgemeinbe-
völkerung gehäuft auftretende Tumoren
betreffen insbesondere den Magen (2
bis 13%), den Dünndarm (4 bis 7%), die
ableitenden Harnwege (1 bis 12%) und
das hepatobiliäre System (ca. 2%).
Anlageträgerinnen haben ein Lebenzeit-
risiko von 27 bis 71% für ein Endome-
trium- und von 3 bis 13% für ein Ovarial-
karzinom. 
Im Vergleich zur Kolonoskopie gibt es bis
anhin nur wenige Studien zu Art (mög-
lich: transvaginaler Ultraschall und/oder
Aspirationsbiopsie), Intervall und Nutzen
der gynäkologischen Überwachung beim
Lynch-Syndrom: zwei von drei Stu-
dien identifizierten prämaligne Läsio-
nen (komplexe Atypien in 3% resp. 7%),
und eine Arbeit wies darauf hin, dass das
Endometriumkarzinom damit in einem
Frühstadium (Figo I) entdeckt werden
kann (18–20). 
Die empfohlenen Vorsorge- und Über-
wachungsmassnahmen sind in Tabelle 1
aufgeführt. Bei abgeschlossener Famili-
enplanung kann mit den Anlageträgerin-
nen die Option einer prophylaktischen
Hysterektomie und bilateralen Salpingo-
Oophorektomie erwogen werden.

Schlussfolgerungen
Die medizinische Betreuung von Anlage-
trägerInnen hereditärer Tumorkrankhei-
ten bedingt ein gut funktionierendes,
meist durch den Hausarzt gesteuertes
multidisziplinäres Netzwerk von Spezia-
listen, namentlich der Chirurgie, Gastro-
enterologie, Gynäkologie, medizinischen
Genetik und Onkologie, damit das Wis-
sen um die Veranlagung zum Vorteil der
Betroffenen und deren Familien genutzt
werden kann. ▲
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Tabelle 2: 
Amsterdam-Kriterien und revidierte Bethesda-Richtlinien (15, 16) 

▲ Amsterdam-Kriterien I (ACI, 1991)
Mindestens drei Familienangehörige mit KRK, wobei die folgenden Kriterien erfüllt sein müssen:
1. Eine(r) ist Verwandte(r) 1. Grades der beiden anderen.
2. Mindestens zwei aufeinanderfolgende Generationen sind betroffen.
3. Mindestens ein KRK wurde vor dem 50. Lebensjahr diagnostiziert.
4. Eine FAP ist bei den KRK-Patienten ausgeschlossen.
5. Die Tumoren wurden histopathologisch verifiziert.

▲ Amsterdam-Kriterien II (ACII, 1999)
Mindestens drei Familienangehörige mit KRK oder einem Lynch-Syndrom-assoziierten Krebs (Endo-
metrium, Dünndarm, Ureter oder Nierenbecken), wobei die folgenden Kriterien erfüllt sein müs-
sen:
1. Eine(r) ist Verwandte(r) 1. Grades der beiden anderen.
2. Mindestens zwei aufeinanderfolgende Generationen sind betroffen.
3. Mindestens ein KRK wurde vor dem 50. Lebensjahr diagnostiziert.
4. Eine FAP ist bei den KRK-Patienten ausgeschlossen.
5. Die Tumoren wurden histopathologisch verifiziert.

▲ Revidierte Bethesda-Richtlinien (2004)
Nur eines der folgenden Kriterien muss erfüllt sein:
1. Individuum, bei dem der KRK vor dem 50. Lebensjahr diagnostiziert wurde.
2. Auftreten syn- oder metachroner KRK oder anderer Lynch-Syndrom-assoziierter Tumoren (Ma-

gen, Dünndarm, Blase, Ureter, Nierenbecken, Gallenwege, Ovar, Pankreas, Hirn, Talgdrüsen-
Adenom und Keratoakanthome).

3. KRK mit MSI-typischer Histologie (Vorliegen von tumorinfiltrierenden Lymphozyten, Crohn’s-
like lymphozytische Reaktion, muzinöse/Siegelring-Differenzierung, medulläres Wachstums-
muster), die in einem Patienten vor dem 60. Lebensjahr diagnostiziert wurde.

4. Patient mit KRK und einem erstgradig Verwandten mit einem Lynch-Syndrom-assoziierten Tu-
mor, wobei eine Krebserkrankung vor dem 50. Lebensjahr diagnostiziert wurde.

5. Patient mit KRK mit zwei oder mehr erst- oder zweitgradig Verwandten mit einem Lynch-Syn-
drom-assoziierten Tumor, unabhängig vom Alter bei Diagnosestellung.

Abkürzungen: 
FAP = familiäre adenomatöse Polypose; KRK = Kolorektalkarzinom; MSI = Mikrosatelliten-Instabilität
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Bedeutung der Familienanamnese
Die Familienanamnese ist ein einfaches

und kostengünstiges Mittel, um einer

Krankheitsveranlagung auf die Spur zu

kommen. Wenn gleiche oder assoziiert auf-

tretende Tumorkrankheiten bei Angehöri-

gen vorkommen, so sind diese für die Dia-

gnosestellung praktisch gleichbedeutend

wie diejenigen der Indexperson. Das Auf-

zeichnen eines krankheitsorientierten

Stammbaums braucht Zeit. Die Ratsuchen-

den sollten sich entsprechend vorbereiten.

Wir stellen ihnen dazu ein Schema im Inter-

net zur Verfügung:

http://pages.unibas. ch/genetik. → Diagnos-

tik → Dokumente für HNPCC oder Hamar-

tomatome.

Umgang mit einem negativen Re-
sultat des Gentests
Gentests sind in der Regel zuverlässig,

wenn sie durch erfahrenes Laborpersonal

durchgeführt werden; ihre Ergebnisse sind

in diesem Fall reproduzierbar. Ein negatives

Resultat bedeutet, dass man keine Muta-

tion in dem analysierten Gen fand. 

Biologische und auch technische Gründe

können dafür verantwortlich sein. Vielleicht

wurde das falsche Gen analysiert, oder es

wurden Abschnitte im Erbgut nicht erfasst,

die für dessen Regulation wichtig sind.

Beim Peutz-Jeghers-Syndrom (PJS) findet

man bei einer belasteten Familienana-

mnese in fast 100% der Patientinnen eine

Mutation des STK11-Gens, jedoch in nur

90%, wenn keine solche vorliegt. In etwa

10% der Patientinnen mit Cowden-Syn-

drom (CS) kommt die Mutation nicht im

kodierenden Abschnitt des PTEN-Gens

vor, sondern in dessen Promotorregion.

Die Chance, Mutationen in einem der

MMR-Gene, die zu HNPCC (Lynch-Syn-

drom) prädisponieren, zu finden, hängt

von den klinisch-genealogischen Kriterien

ab, die man anwendet. So haben die Ams-

terdam-Kriterien eine Sensitivität und

Spezifität zwischen 60 und 70%. Mit den

Bethesda-Kriterien steigt die Sensitivität

über 90%, während dafür die Spezifität auf

etwa 25% absinkt. 

Gemäss breiter Übereinstimmung sollte

man einen Gentest in einer Familie vorerst

bei einer erkrankten Person vornehmen,

von der anzunehmen ist, dass sie die ver-

mutete Mutation aufweist, und nicht bei

einer gesunden Person, die ohnehin nur

ein Risiko von 50% hat, die Genmutation

geerbt zu haben.

Kosten für molekulargenetische
Abklärungen
Gentests gelten allgemein als teuer. Dem

ist nicht so! Ohne klare Indikation dürfen

sie aber nicht veranlasst werden. Zu sol-

chen zählen: 

▲ klinische Symptome des entsprechen-

den Syndroms

▲ ein frühes Erkrankungsalter

▲ das synchrone oder metachrone Auf-

treten mehrerer Tumorkrankheiten bei

der gleichen Person

▲ die belastete Familienanamnese sowie 

▲ Eigenschaften des Tumors (Histologie,

Mikrosatelliten-DNA-Instabilität, Im-

munhistochemie). 

Gemäss Analyseliste der Krankenpflege-

Leistungsverordnung gelten DNA-Analy-

sen bei klarem Verdacht auf ein relevantes

molekulargenetisch bedingtes Leiden als

Pflichtleistung.

Gesetzliche Auflagen für geneti-
sche Untersuchungen
Gemäss dem am 1. April 2007 in Kraft ge-

setzten Bundesgesetz über genetische Un-

tersuchungen beim Menschen (GUMG)

dürfen genetische Untersuchungen nur mit

der Zustimmung der betroffenen Person

nach hinreichender Aufklärung (Art. 6)

durchgeführt werden. Ausschliesslich Ärz-

tinnen und Ärzte können solche gemäss

den Vorgaben in Artikel 13 veranlassen.

Präsymptomatische Untersuchungen (Gen-

tests bei gesunden Risikopersonen) müs-

sen vor und nach ihrer Durchführung von

einer nicht direktiven, fachkundigen gene-

tischen Beratung begleitet werden, wobei

das Beratungsgespräch zu dokumentieren

ist (Art. 14). Gemäss Artikel 4 darf niemand

wegen seines Erbguts diskriminiert wer-

den. Im Versicherungsbereich besteht ein

Nachforschungsverbot für Ergebnisse von

Gentests (Art. 27), das bis zu einer Versi-

cherungssumme von 400 000 Franken bei

Lebensversicherungen und für freiwillige

Invaliditätsversicherungen mit einer Jah-

resrente von höchstens 40 000 Franken

gilt.
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bis 18) anlässlich der Fortbildung «Hereditäre Tumorkrankheiten der
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ziplinen Medizinische Genetik, Gastroenterologie und Medizinische

Onkologie die aktuellen Daten und Folgerungen für die medizinische

Praxis bei Frauen mit Veranlagungen für Kolorektalkarzinome (KRK). 
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