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Diese Gene sind seit 1994 bzw. 1995 
bekannt und entsprechende Mu-

tationen können mit molekulargeneti-
schen Methoden, z. B. im Blut untersucht 
werden. Für die restlichen 50 % der 
erblichen Erkrankungen werden Muta-
tionen in weiteren, noch nicht identifi -
zierten Brustkrebsgenen verantwortlich 
gemacht. Frauen mit einer Mutation in 
einem der Brustkrebs-Gene haben ein 
lebenslanges Risiko von bis zu 85 % an 
Brustkrebs und von 20–65 % an Eier-
stockkrebs zu erkranken. Im Vergleich 
zur Allgemeinbevölkerung ist damit das 
lebenslange Risiko für Brustkrebs rund 
10-fach, für Eierstockkrebs rund 50-fach 
erhöht. Die erbliche Brust- und Eier-
stockkrebserkrankung geht mit einer fa-
miliären Häufung von Krankheitsfällen 
sowie einem jungen Erkrankungsalter in 
der Regel schon vor dem 50. Lebensjahr 
einher. 

Durch eine qualifizierte Stammbaum-
Analyse im Rahmen von interdisziplinä-
ren Tumorrisikosprechstunden kann das 
Risiko einer Frau für das Vorliegen einer 
Veranlagung bestimmt werden, so dass 
die aufwendige und teure prädiktive 
Gendiagnostik ausschließlich auf Fami-
lien mit einem deutlich erhöhten Risiko 
für erblichen Brust- und Eierstockkrebs 
beschränkt werden kann. Auf Grund 
des hohen Erkrankungsrisikos von Trä-
gerinnen der Veranlagung sind spezielle 
Maßnahmen der Prävention, entweder 
als Früherkennungsuntersuchungen (se-
kundäre Prävention) oder als Maßnah-
men der Verhütung (primäre Präven-
tion) des Brust- und Eierstockkrebses 
erforderlich. Diese können Ratsuchen-
den nach ausführlicher, standardisierter 
und interdisziplinärer Beratung und Be-
treuung angeboten werden [1]. 

Prospektive und retrospektive Un-
tersuchungen belegen, dass die pro-
phylaktische Ovarektomie das Risiko 
für Eierstockkrebs bei Frauen mit einer 
familiären Belastung für das Ovarial-
karzinom reduziert [2,3,4]. Auch das 
Mammakarzinomrisiko konnte durch 
die Ovarektomie signifikant vermin-
dert werden. Die Operation sollte durch 
Laparoskopie und unter Mitnahme der 
Eileiter erfolgen. Auf Grund des Risikos 
einer extraovariellen Peritonealkarzi-
nose soll der gesamte Peritonealraum 
gründlich inspiziert werden mit Durch-
führung einer Spülzytologie und Ent-
nahme von Biopsien.

Retrospektive und prospektive Un-
tersuchungen zeigen weiterhin, dass bei 
Frauen mit einer familiären Belastung 
für Brustkrebs das Erkrankungsrisiko 
durch eine beidseitige Brustdrüsenent-

fernung deutlich vermindert werden 
kann [5,6]. Dies gilt insbesondere für das 
in der prospektiven Studie durchgeführ-
te Operationsverfahren der beidseitigen 
einfachen Mastektomie, aber auch für 
die beidseitige subkutane Mastektomie, 
die in der Mehrzahl der retrospektiven 
Studien angewendet wurde. Die meisten 
Autoren ziehen die sogenannte hautspa-
rende Mastektomie vor, bei der durch 
unterschiedliche Schnittführungen der 
Mamillen-Areola-Komplex entfernt, 
aber ein für die Brustrekonstruktion 
ausreichend großer Hautmantel belas-
sen wird. Aufgrund des hierbei retro-
mamillär verbleibenden Restdrüsenan-
teils ist bei der subkutanen Mastektomie 
möglicherweise von einer geringeren Ri-
sikoreduktion auszugehen. Daher wird 
gemäß den S3-Leitlinien die subkutane 
Mastektomie nicht empfohlen. Eine si-
multane Rekonstruktion sollte angebo-
ten werden, wobei die Frage nach der 
geeigneten Methode zur Brustrekon-
struktion nur individuell beantwortet 
werden kann. Grundsätzlich können Re-
konstruktionen mit Implantaten und/
oder muskulo-cutanen Lappenplastiken 
durchgeführt werden. Dabei sollte die 
Patientin darauf hingewiesen werden, 
dass im Falle einer Brustrekonstruktion 
mit Folgeoperationen zu rechnen ist.

Nach statistischen Modellen nimmt 
der geschätzte Gewinn an Lebenszeit 
durch die prophylaktische Mastektomie 
mit zunehmendem Alter der Mutati-
onsträgerin ab. Es ist also anzunehmen, 
dass eine junge Frau von der prophylak-
tischen Mastektomie bezüglich des Ge-
winns an Lebenszeit eher profitiert [7].

Die bilaterale prophylaktische Mas-
tektomie ist jedoch auch mit einer Ein-
schränkung der Lebensqualität und 
einer psychischen Belastung der Pati-
entinnen verbunden. Daher sollten pro-
phylaktische Operation stets erst nach 
einer individuellen Risikoeinschätzung, 
die auf einer interdisziplinären Tumor-
risikoberatung und Gentestung basiert, 
durchgeführt werden. Zusammen mit 
der Ratsuchenden erfolgt im Prozess 
des „shared decision making“ eine indi-
viduelle Bewertung dieser Risiken, die 
schließlich zu einer von der Patientin 
getragenen Entscheidung über die Inan-
spruchnahme prophylaktischer Operati-
onen führt.

In einer Cochrane-Analyse aus dem 
Jahr 2004 wurde bestätigt, dass in zahl-
reichen Beobachtungsstudien die Inzi-
denz und die Mortalität von Brustkrebs 
durch eine beidseitige prophylaktische 
Mastektomie zwar gesenkt werden 
kann, aber dass hierzu prospektive und 

vorzugsweise randomisierte Studien 
fehlen, was aus ethischen Gründen ein 
Problem darstellt [8]. 
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Bei 5–10 % der an Brust- und/oder Eierstockkrebs Erkrankten liegt eine erbliche Belastung vor. Der 
erbliche Brust- und Eierstockkrebs wird autosomal dominant mit verminderter Penetranz vererbt. In rund 
50 % der Fälle liegen Mutationen in den Brustkrebs-Genen BRCA1 (breast cancer gene) oder BRCA2 vor. 
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