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Polyposis-Syndrome: 

Wozu Genetische Beratung?
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(ohne nicht-melanotischen Hautkrebs). Krebs in Deutschland für 2017/2018 © 2021 Robert Koch-Institut

Epidemiologie: 
In Deutschland erkranken
ca. 500.000 Menschen pro Jahr 
neu an Krebs. 
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Mammakarzinom
Ovarialkarzinom

Huang KL et al., Cell 2018; 173(2): 355-370.e14.

Kolon: Adenokarzinom

Tumore und Keimbahnvarianten
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Meist sporadisch
Nur 5-10% erblich bedingt

2-3% der Kolorektalen Karzinome durch Polyposis Syndrome

Kolorektale Karzinome
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Polypen
Gene 
Erbgang
Tumorrisiken
Weiter Symptome
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Anämie 
Magenpolypen
Über 100 Darmpolypen

https://de.freepik.com/vektoren-kostenlos/telefon_2900473.htm

Selbst betroffen?
Polypen: Wieviele? Wo? Welche? (Pathobefund) 
Wer in der Familie?
Falls Tumore: Wer erkrankte an einem Tumor? 
Welcher Tumor genau? 
Mit welchem Alter? Genetische Befunde?

Kontaktaufnahme Humangenetik
Hotline: 06221-56-5087
E-Mail: sprechstunde.genetik@med.uni-heidelberg.de
Mo-Fr: 8.30-12.30 Uhr

mailto:sprechstunde.genetik@med.uni-heidelberg.de
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Anämie
Magenpolypen
Über 100 Darmpolypen
Verdacht auf FAP

Eine diagnostische genetische 
Untersuchung darf (…) durch Ärztinnen 
oder Ärzte (…) vorgenommen werden 
GenDG § 7 Arztvorbehalt
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APC:
Ein Tumorsuppressorgen

Autosomal dominant

Genpanel
greenwood\GGC_Couns_Aids_5\JPEG Files\Section 3-Single Gene_Inh\3.27_Gene_Protein
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Akkumulation von Mutationen

Emery‘s Elements of Medical Genetics, Elsevier, 2017 

Turnperry et al., Emery's Elements of Medical Genetics and Genomics
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APC-assoziierte adenomatöse Polyposis – FIT (krebs-praedisposition.de)

https://www.krebs-praedisposition.de/kompendium/apc-assoziierte-adenomatoese-polyposis/
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APC: c.4393_4394delAG

• Ursache geklärt
• Erhöhte Wahrscheinlichkeit für Tumore
• Früherkennung und Vorsorge
• Familie! 

APC +
FAP
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FAP

Polyposis Diagnose →
auch andere Symptome in 
Surveillance berücksichtigen 

Osteome 65-80% 
Zahnanomalien 30-75% 
CHRPE 90% 
Desmoide 10-30%

Krebs: unbehandelt 100% Kolonkarzinom

PMID: 31070935; Genereviews

APC
Wnt/ß-Catenin Pathway
Adenomatös
AD
1/10000
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APC +
FAP

Prädiktive Diagnostik

Gesetz über genetische Untersuchungen bei Menschen (Gendiagnostikgesetz -
GenDG); Gendiagnostikgesetz 
vom 31. Juli 2009 

Genetische Untersuchung 
mit dem Ziel der Abklärung einer erst 
zukünftig auftretenden Erkrankung 
oder gesundheitlichen Störung
[…]

Humangenetik oder

Fachgebundene Genetischen Beratung

20-30% de novo
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Prädiktive Diagnostik: Kinder?

Stellungnahme der GfH zur Genetischen 

Diagnostik bei Kindern und Jugendlichen 

1.8.2013:

„Für eine erst im Erwachsenenalter 

auftretende Erkrankung darf dagegen bei

gesunden Kindern und Jugendlichen in 

der Regel keine prädiktive Diagnostik

durchgeführt werden.“
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Prädiktive Diagnostik: Kinder?

EntlastungVorsorge

Stellungnahme der GfH zur Genetischen 

Diagnostik bei Kindern und Jugendlichen 

1.8.2013:

„Für eine erst im Erwachsenenalter 

auftretende Erkrankung darf dagegen bei

gesunden Kindern und Jugendlichen in 

der Regel keine prädiktive Diagnostik

durchgeführt werden.“

Ja! 
FAP ist bereits im 
Kindesalter von 
medizinischer 
Bedeutung
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APC

https://ib.bioninja.com.au/standard-level/topic-3-genetics/34inheritance/mosaicism.html

Adenomatöse Polyposis: 
Gentest unauffällig.  
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AD Familiäre Adenomatöse Polyposis: 
Gentest unauffällig.  
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Sign out – Klinische Daten

Kurzanamnese:

V.a. AD Polyposis-Syndrom, DD FAP

FA:

• Dominant erbliche Polyposis Coli in der Familie, DD FAP. Multi-Genpanel Polyposis in der Familie 
war unauffällig, 

Leitsymptome: 

Polyposis, AD Erbgang

EXOM (1,5% des 
GESAMTGENOMS)
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https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=10644708
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APC NM_000038.6:c.531+1482A>G p.? Intron 5/15 het

→ Roter Pfeil: größeres Produkt 
mit 56-bp großem Exon in 
Intron 5

→ Sanger-Sequenzierung 
bestätigt das neue Exon

PMID: 36828923 (2023)

Boszik et al., 2023, European Journal of Human Genetics 31:841–845
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Auch Patienten und Familien mit Verdacht auf Polyposis-Syndrom und mit sehr alten 
und unauffälligen Befunden sehen wir gerne nochmal in der Sprechstunde!

Falls Tumore: Wer erkrankte an einem Tumor? 
Welcher Tumor genau? 
Mit welchem Alter? Genetische Befunde?
Polypen: Wieviele? Wo? Welche? (Pathobefund) 

Kontaktaufnahme Humangenetik
Hotline: 06221-56-5087
E-Mail: sprechstunde.genetik@med.uni-heidelberg.de
Mo-Fr: 8.30-12.30 Uhr

mailto:sprechstunde.genetik@med.uni-heidelberg.de
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MAP

PMID: 31070935; Genereviews
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MAP

MUTYH
BER pathway
Adenomatös
AR
1/10000

MUTYH Polyposis - GeneReviews® - NCBI Bookshelf (nih.gov)

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK107219/
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AD

AR

• Z.B. APC

• Z.B. MUTYH
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PTEN Hamartoma Tumor Syndrom

Corso G et al., J Med Genet. 2018; 55:431–441

Steinke-Lange V et al., medgen. 2017; 29: 276

PTEN: z.B. Cowden-Syndrom: 
AD
1/200.000
• Makrozephalie
• Entwicklungsverzögerung
MammaCa bis 85%, 
SchilddrüsenCa: LZ bis 35%, 
NierenCa: LZ bis 35%, 
EndometriumCa: LZ bis 30%, 
KolorektalCa: LZ bis 10%, 
Melanom: LZ ca. 5% 
(Tan et al., 2012; Tischkowitz et al., 2020)

https://commons.wikimedia.org/w/index.php?c
urid=7892806

https://doi.org/10.1200/OP.23.00610

https://doi.org/10.1200/OP.23.00610
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PTEN Hamartoma Tumor Syndrom

Cowden-Syndrom: Vorsorge (Auszug)

• Brustkrebs: IFNP ab 30 Jahre
• SchilddrüsenCa: Jährlicher Schilddrüsen-US ab 7 Jahre
• EndometriumCa: U.a. Endometriumbiopsien ≥ 35 Jahre
• KolorektalCa: Koloskopien ≥ 35 Jahre
• NierenCa: Nieren-US ab 40 Jahre
• Melanom: Hautkrebsscreening
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Noch ein Wort über Zufallsbefunde

ACMG Definition:

„Results not related to the indication for ordering

the sequencing but that may nonetheless be of

medical value or utility to the ordering physician

and the patient.“

EXOM (1,5% des 
GESAMTGENOMS)
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Zufallsbefunde

“1 in 38 healthy individuals 
(2.7%) has a (likely) 
pathogenic variant in one of 
59 medically actionable 
dominant disease genes.” 
(ACMG) PMID: 30291343

81 Gene

PMID: 37347242

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/30291343
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Zufallsbefunde: Einwilligung



Universitätsklinikum Heidelberg | Polyposis Kongress | Dr. Nicola Dikow | 2024

Peutz-Jeghers-Syndrom

STK11
Tumorsuppressor
Hamartomatös
AD
1/20000

https://doi.org/10.1200/OP.23.00610

https://doi.org/10.1200/OP.23.00610
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Peutz-Jeghers-Syndrom

STK11
Tumorsuppressor
Hamartomatös
AD
1/20000

Peutz-Jeghers Syndrome - GeneReviews® - NCBI Bookshelf (nih.gov)

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1266/


Universitätsklinikum Heidelberg | Polyposis Kongress| Dr. Nicola Dikow | 22. Februar 2025

Was bringt der Gentest?

- Diagnose/Differentialdiagnose 
- Prognose
- Früherkennung/Vorsorge 
- Surveillance: andere Symptome
- Familie 

• Früherkennung/Vorsorge
• Entlastung
• Familienplanung

Created with BioRender.com

Nicht nur Polyposis
Am Zentrum alle Tumordispositionssyndrome! 
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Vielen Dank für Ihre Aufmerksamkeit


