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Mamma- undKolorektalkarzinom

e Haufigkeit: je[35000/JahrihO,35-10%Nererbt]
e autosomal-dominantivererbt

e Familienanamnese: haufig,frtiherBeginn

e Genotyp/Phanotyp

e Penetranz/Expressivitat: Protein,[Funktion,[]
Interaktion,[@andereMutationen,@lternierendel]
Wege,lUmgebung
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Mammakarzinom

e ~400[Frauen inlM/Jahr

e friheslErkrankungsalter,beidseitigel]
Manifestation,[dssoziierte[Tumore

e BRCAI/2

e Lebenszeitrisiko ~80%/LIflir[Ovarialkarzinom(]
50-60%
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Kolorektalkarzinom

e HNPCC (hereditaresinicht-polyposes(]
kolorektalesKarzinom):[5%, [ErkrankungsrisikoL]
~80%,[Familienanamnese/Amsterdamkriterien, ]
Mutationsidentifizierung, Wberlebensvorteil

e FAP (familiarelddenomatosePolyposis):[1%,[]
Erkrankungsrisiko[#90%,[Polypen,[APC-Gen, ]
Geno-/Phanotyp,[Teenageralter]
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Organisation

e genetischedestung:ZzentrallmAKHMWIien

e Beratung:[zentral/dezentral,ireiwillig,[]
|dentifikation,Befundinterpretation,vor/nach, ]
nondirektiv,ihformierteEntscheidung

e D,NL,[CH,OD:[Gesetz,Versicherungen,
Beratungsteam,[Zentren,[Einschlusskriterien
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Testmethodenll

e pradiktive Diagnostik

e Mutationstrager +/-

e biochemische/molekulargenetischelTests
e Seguenzanalyse

e PTT (proteiniiruncated test)

e MSI(Mikrosatteliteninstabilitat)

e DHPLCI{denatured high performance liquid
chromatography)
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Testmethodenl

e keinelkonkretenlAussagelzu: ob,Wwann,\Wiel]
schwer

e Nutzen: Erkrankung,Vorbeugung,I
Fraherkennung,Therapie,[Kosten

e Problembereiche: labortechnischelSicherheit,[]
Schlussfolgerungen,Beratung

e Patente:[Gene,[Testmethoden

e zukunftigelEntwicklungen: microchips,I
Mutationen/Erkrankung
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Konsequenzen

Mutationstrager+/-
e Friherkennungs- e prophylaktischell
untersuchungen: Interventionen:
e Mammographie,l] e Mast- undiOvarektomie

Sonographie
e Kolonoskopien e Kolektomie

e Chemopravention

| i i A ‘ -
m \ INSTITUTIFURITECHNIKFOLGEN-ABSCHATZUNG OSTERREICHISCHEAKADEMIEIDERMWISSENSCHAFTEN &




,Magie“[derDatenprasentation

e ldentifiziertiéinlpositiverTestleinell
Risikoperson?Wielhoch(stldas[Risiko?

e Folgerungen:iWwahrscheinlichkeitstheoretisch

e Datenwahrnehmung:Subjektivell
Wahrscheinlichkeit

e z.B. Mastektomie:[90%I[RisikoreduktionZINNT[]
(numberlneededliblireat)6(25), Modell:[]
+Qvarektomie[+7,6[a
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. Public

I.

Health* -Aspekte/

1TA

Reflexionen

Bedarfsausweitung
Paradigmenwechsel
Pravention/Friherkennung
Regulierungenundi$trukturen
Wissensaufbereitung
Prioritatensetzung
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Kostenstellen

e genetischeBeratung

e Laboranalyse

e Fruherkennungsprogramm
e Operationen

e psychosozialeBetreuung

e Vorsicht!l:[Entkoppelung
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