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,Brustkrebsgene”

Wer geht wann und warum zum Gentest?

ie Fachdrztin fiir Gynakologie und

Geburtshilfe mit dem Schwerpunkt

Gyndkologische Endokrinologie und
Reproduktionsmedizin Dr. med. Christine
Noldechen und die Fachérztin fiir Human-
genetik und arztliche Psychotherapeutin
Prof. Dr. med. Elisabeth Godde diskutieren
aus psychologischer Sicht personliche
Uberlegungen ihrer Patientinnen und deren
Familien.

Seit Angelina Jolie 2013 ihren Entschei-
dungsprozess zur pradiktiven (vorhersa-
genden) Gendiagnostik 6ffentlich gemacht
hat, ist die Erblichkeit von Krebsrisiken in
der Gesellschaft angekommen. Insbeson-
dere die durch einen auffalligen Genbefund
(,positiver Gentest*) ausgeldsten Entschei-
dungszwange werden lebhaft und kontro-
vers diskutiert. Nicht wenige Menschen, die
vor der Frage: ,,Sind wir eine Krebsfamilie?“
stehen, mochten informiert sein, fiir sie soll
,der Feind“ ein Gesicht haben. Haben ihre
Angste einen konkreten Inhalt - den auffil-

ligen Genbefund — wollen sie sich mit ihm
auseinandersetzen, aktiv werden. Da sich
inzwischen der Wandel von der tradierten
paternalistischen Grundhaltung von Arz-
ten (heute traut sich wohl kein Arzt mehr
offentlich zu fragen: ,Welche Frau kommt
fiir genetische Tests in Frage?”, wie es die
Arzte-Zeitung am 16. Mirz 1999 zitierte)
zur informierten Selbstbestimmung voll-
zogen hat, haben Risikopersonen nicht nur
das Recht, sondern automatisch auch die
Pflicht, Entscheidungen zu treffen.

Wissen als Grundlage zur
Entscheidungsfindung

Bei diesem Prozess ist die primare Aufgabe
der Humangenetikerin Wissensvermitt-
lung, die fiir die Ratsuchenden Grundlage
zur Kompetenzentwicklung sein soll. Dies
ist eine notwendige Voraussetzung fiir eine
zukunftsfahige Entscheidungsfindung. Was
so zielgerichtet klingt, ist eine vielfiltige

Aufgabe, die fiir jede Familie neu und somit

Dr. med. Christine N6ldechen und Prof. Dr. med. Elisabeth Gédde im Gesprdch
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fur alle Betroffenen eine neue Aufgaben-
stellung ist. Nach einer humangenetischen
Beratung erst mal abzuwarten ist auch
eine Entscheidung, und in der gegebenen
Situation kann es fiir die Ratsuchenden
unter Umstanden richtig sein. Nicht jeder
Frau, jeder Familie ist mit einer Genanalyse
sofort oder tiberhaupt wirklich geholfen.

In der Praxis der Frauenarztin sind Frauen,
bei denen die Diagnostik in Frage kame,
eher zogerlich. Andererseits gibt es auch
Patientinnen, die mit dem konkreten
Wunsch nach der Durchfiihrung einer Gen-
diagnostik in die Sprechstunde kommen
und enttéduscht sind, wenn die Diagnostik
fiir sie nicht in Frage kommt.

Den Entscheidungsprozess der Ratsuchen-
den zu begleiten und als behandelnde
Arztinnen und Arzte, die Ublicherweise
leitliniengerecht medizinische Indikatio-
nen zu stellen haben, auszuhalten und die
Entscheidung zu respektieren, ist auch fiir
sie eine spezielle Aufgabe. Da es aber die
Patientinnen und ihre Familien sind, die mit
der Entscheidung weiterleben wollen und
missen, sollten Arztinnen und Arzte erst
gar nicht versuchen, Entscheidungsprozes-
se zu beschleunigen oder zu beeinflussen.

Fiir wen kommen Gentests in
Frage?

Das sind zum einen Menschen mit medi-
zinischer Indikation zum diagnostischen
oder pradiktiven Gentest, die von Arztin-
nen und Arzten oder Verwandten darauf
aufmerksam gemacht oder geradezu auf-
gefordert werden. Zum anderen sind es
Frauen mit personlichem Interesse an ihrer
Risikoabklarung. Dies kann eine diagnos-
tische Genuntersuchung sein bei Frauen,
die vor Jahren erkrankten, oder eine pra-
diktive Gendiagnostik bei nicht erkrankten
Verwandten. Voraussetzung sowohl fiir
die diagnostische als auch die pradiktive
Gendiagnostik ist die Bereitschaft, sich vor
der Untersuchung mit den sich aus einem



pathologischen Befund ergebenden Konse-

quenzen auseinanderzusetzen, einen ,,Plan

B“ zu haben. Wichtige Themen sind zum

Beispiel:

& ,Wer unterstiitzt meine Entscheidung
flir den Gentest?”

& ,Wer hat die Informationen, die mir
bei auffalligem Testergebnis nutzen
konnen?*

& ,Wer begleitet mich?“

& ,Wie entscheide ich mich beziiglich
prophylaktischer Operationen meiner
Briiste und Eierstocke?

& ,Was wird aus meinem Kinderwunsch?“

Bei allem Bediirfnis nach Klarheit und dem
Wunsch, verniinftige Entscheidungen zu
fallen, kann auch Angst bei der Entschei-
dungsfindung eine bedeutende Rolle
spielen. Angst kann sowohl der ,Motor
fiir den Wunsch nach
der  Durchfithrung
eines Gentests sein
als auch die ,Brem-
se“. Wichtig ist die
Begleitung des Ent-
scheidungsprozesses
durch vertraute Personen und die Betreu-
ung und Beratung durch Arztinnen bezie-
hungsweise Arzte. Die psychosomatische
Grundversorgung ist seit 1994 Bestandteil
der Weiterbildung zur Fachérztin | zum
Facharzt fiir Gynédkologie und Geburtshil-
fe, und psychotherapeutische Gesprache
werden den Patientinnen angeboten. Bei
sehr starken Angstgefiihlen kann auch
eine stiitzende Psychotherapie bei einer
Psychotherapeutin beziehungsweise einem
Psychotherapeuten hilfreich sein.

Wann ist der richtige Zeitpunkt fiir
einen Gentest?

Frauen, die aktuell erkrankt sind und eine
neoadjuvante Chemotherapie erhalten,
werden mit der Entscheidung ,Gentest”
konfrontiert, wenn bei ihnen eine medi-
zinische Indikation besteht und sich aus
einem pathologischen Befund Konsequen-
zen flr die Operation ergeben konnten. Die
Gendiagnostik in den Therapieplan einzu-
fligen bedeutet, dass auf kognitiver Ebene
Moglichkeiten abgewogen werden. Die
individuelle Umsetzung ist allerdings ein
ganzheitlicher Prozess, eine Entwicklung,
die Zeit braucht. Daher entsteht fiir die

Genlabore immer wieder die Herausforde-
rung, kurz vor der Operation ganz schnell
(»fast track”) eine Analyse durchzufiihren,
da die Patientin sich erst jetzt fiir den Test
entschieden hat. Hier bewahrt sich, wenn
die Kommunikation innerhalb der Professi-
onellen von der Betreuung in der Praxis bis
hin zur Operation eingespielt ist!

Der richtige Zeitpunkt fiir einen Gentest
ist, wenn die Betroffenen sagen konnen:
slch mochte den Gentest jetzt machen
lassen, weil ... und diese Entscheidung von
ihren Vertrauten mitgetragen wird.

Fiir alle gilt, Informationen zu sammeln, die
eigenen Argumente zu entwickeln, diese
mit anderen zu diskutieren. Wer auch im-
mer das ist, es sollten die richtigen Leute
sein.

Der richtige Zeitpunkt fir einen Gentest ist,

den Gentest jetzt machen lassen, weil ..."

Neben der Kommunikation zwischen
Beratern und Ratsuchenden ist auch die
Kommunikation zwischen betroffenen Ent-
scheidern und ihren Vertrauten innerhalb
der Familie wichtig. In der Regel wird die
bewusste Entscheidung durch unbewuss-
te Prozesse sowie durch Erinnerungen an
geliebte Menschen wie die GroBmutter
oder die Lieblingstante, die viel zu friih
an der Krebserkrankung verstorben sind,
beeinflusst. Der Bedarf an Psychotherapie
bei einzelnen Familienmitgliedern oder der
Familie (systemische Therapie) sollte recht-
zeitig erkannt und akzeptiert werden. Nicht
nur die erkrankten Frauen leiden an der
Ausnahmesituation. Speziell die Partner,
denen jetzt ,stark sein“ abverlangt wird,

diirfen auch mal jammern und klagen!
Schwierig: Konflikte in der Familie

Wenn die Familie bereits bei der Krebsdiag-
nosestellung unterstiitzend und begleitend
aktiv war und offen mit der genetisch be-
dingten Risikosituation umgegangen wird,
kann dies den Zusammenhalt intensivieren
aber auch zu Konflikten fiihren oder be-
reits unterschwellig bestehende Konflikte
verstdrken. Dies wird besonders dann
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brisant, wenn Verwandte ersten Grades
(zum Beispiel Mutter oder Schwester), von
deren Befund die eigene Lebensperspektive
abhangt, sich nicht testen lassen wollen.

Richtig schwierig wird es allerdings, wenn
bereits ein Riss durch die Familie ging und
Blutsverwandte den Kontakt miteinander
abgebrochen haben oder aufgrund bei-
spielsweise von Erbstreitigkeiten nur noch
gerichtlich kommunizieren. Hier ist Geduld
und Kreativitat gefragt. Manches |6st die
Zeit, insbesondere wenn weiter entfernte
Verwandte, die keine Risikopersonen sind,
als Mediatoren aktiv werden. Doch gerade
den Frauen, die Gentragerinnen sein konn-
ten und die aktuell ohne Ausgangsbefund
keine pradiktive Diagnostik durchfiihren
lassen konnen, ist damit nicht geholfen.
Hier stoBen alle diagnostischen und the-
rapeutischen Mog-
lichkeiten an ihre
Grenzen.

wenn die Betroffenen sagen konnen: ,,Ich mochte

Weitere Themen, die
die Familien umtrei-
ben, sind:

& ,Kannich, wenn ich weiB, dass ich ein
,Krebsgen’ habe beziehungsweise wenn
in unserer Familie ein ,Krebsgen®ist,
verantworten, Kinder — speziell Tochter
- zu bekommen?“

& ,Wie sollen meine Kinder damit leben,
dass wir eine ,Krebsfamilie‘ sind?*

& ,Wie konnen wir mit ihnen dariiber
reden?”

Wenn die auffallige Gendiagnose noch ganz
frischiist, gilt es, sie in das eigene Leben, die
Lebensplanung zu integrieren. Wichtig ist:
Ich bleibe der Mensch, der ich bin. Ich bin
nicht eine Mutation, ich habe eine Mutation.
Wenn dieser Befund meine beziehungswei-
se unsere Lebensplanung liber den Haufen
wirft: Plane sind kein festgeschriebenes
Drehbuch fiir eine zukiinftige Biografie!
Plane missen flexibel sein und auf unseren
verdanderten Moglichkeiten aufbauen.

Sollen Kinder getestet werden?

Eine Frage, die immer wieder auftaucht und
fiir die es auch keine Patentl6sung gibt, ist:
»Wann sollten die Kinder getestet werden?“
Eltern, speziell Mitter, die erkrankten, fiih-
len sich im Hinblick auf genetisch bedingte
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Erkrankungsrisiken fiir die Zukunft ihrer
Kinder verantwortlich. Da gilt es zundchst
einmal, die elterliche Verantwortung fiir
Kinder differenziert zu sehen. Sobald die
Nabelschnur durchtrennt ist, geht die
Verantwortung fiir das eigene Leben nach
und nach und zumeist unbemerkt an die
Kinder Uber. Fiir die Kinder ist das in der Re-
gel selbstverstandlich, fir die Eltern nicht
selten eine (manchmal
auch schmerzliche)
Uberraschung.  Dies
offen - bei Zeiten auch
mit den Kindern — zu
thematisieren war im-
mer schon Bestandteil
auch der humangenetischen Beratung und
stellt fiir die Eltern eine Entlastung dar.

Auch wenn die Mutationen in den Brust-
krebsrisikogenen zumeist bei einer Frau
in der Familie als erstes festgestellt wird:
Manner sind ebenso haufig Anlagetrager!
Da ihr Risiko, an Brustkrebs zu erkranken,
deutlich deutlich geringer ist als das der
Frauen, ist das Bewusstsein fiir die Risikosi-
tuation der Manner mit ,,Brustkrebsgenen”
in der Bevolkerung noch nicht so prasent.
Doch leisten hier insbesondere die Schwes-
tern dieser Manner gute Arbeit — bis hin zur
Aktivierung ihrer Schwagerinnen.
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Pradiktiver Gentest: Was gilt es zu
beachten?

Junge gesunde Frauen und Ménner, die sich
mit den Fragen ,Pradiktiver Gentest - ja
oder nein?“, ,Jetzt oder spater?” beschafti-
gen, haben einen schwierigen Schritt schon
geschafft: Sie haben erkannt, dass sie vor ei-
ner speziellen Aufgabe stehen. Da- je nach

Ich bleibe der Mensch, der ich bin.
Ich bin nicht eine Mutation,

ich habe eine Mutation.

Verwandtschaftsgrad - die Wahrscheinlich-
keit der Anlagetragerschaft und damit ein
mogliches eigenes Erkrankungsrisiko hoch
ist, mlissen die sich aus einem auffalligen
Befund ergebenden Konsequenzen sorg-
faltig gepriift werden, bevor ein Gentest
durchgefiihrt wird. ,Mal eben schauen, ob
alles in Ordnung ist*, geht nicht! Insbeson-
dere liberlegt werden sollten:
& Die konkreten Erkrankungsrisiken
& Die Moglichkeiten beziehungsweise
Notwendigkeiten der weiteren arztli-
chen und medizinischen Versorgung
wie FritherkennungsmaRnahmen und
prophylaktische Eingriffe

i)

& Die eigene Lebensplanung speziell
im Hinblick auf Partnerschaft und
Familie(ngriindung) sowie berufliche
Entwicklungen

Die Entscheidung fiir den pradiktiven Gen-
test darf sich nicht wie die Anfrage an ein
Orakel oder die Erwartung eines Schieds-
spruchs anfiihlen, sondern eher wie eine
Richtungsweisung auf dem Weg zur indivi-
duellen Lebensperspektive. Diese beinhal-
tet den Erhalt der sozialen Akzeptanz und
der personlichen Bindungen sowie die eige-
ne Lebenszufriedenheit. Voraussetzungen
fiir eine fundierte Entscheidungsfindung
sind zum Beispiel:
& Eine vertrauensvolle Begleitung
durch (nicht blutsverwandte)
Familienangehorige
& Vorbilder aus der Familien oder dem
Freundeskreis
& Die Bereitschaft zur Akzeptanz der
eigenen Natur und des Nicht-Verant-
wortlichseins fiir die eigenen Gene

Dass ein Mensch im Prozess der Entschei-
dungsfindung leidet, sich im Kreis dreht
beziehungsweise auf der Stelle tritt und
auch mal fiir Sachargumente nicht zugang-
lich ist, bedeutet nicht, dass er weniger bei
Verstand ist und eine Handlungsanwei-
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sung braucht. Die Entscheidung ,fir oder
gegen Gentest” ist ein Reifungsprozess,
der der Solidaritat, nicht des Mitleids des
sozialen Umfelds bedarf. Die Identifizie-
rung als ,Risikoperson” darf nicht zu einer
Stigmatisierung oder gar Traumatisierung
flihren. Schlussendlich bleiben die Betrof-
fenen doch das, was sie immer schon wa-
ren: respektierte und geliebte Mitglieder
ihrer Familie und der
Gesellschaft. Gleiches
gilt auch fiir die Fa-
milienmitglieder, die
sich (vielleicht noch)
nicht fiir einen Gentest
entscheiden — auch sie
haben ihre guten Griinde. Kontrare Lebens-
einstellungen sind nicht als sich feindlich
bekdmpfende Machte anzusehen. Sie sind
eher Pole, zwischen denen gemeinschaftli-
ches Leben stattfindet und sich entwickeln
kann.

Brustkrebs und Kinderwunsch

Wenn Frauen, die an Brustkrebs erkranken,
sich (weitere) Kinder wiinschen, so kénnen
sie prinzipiell nach der Erkrankung schwan-
ger werden, es ist aber meist schwieriger.
Griinde dafiir sind ihr Alter, Stress aber auch
die vorangegangenen Therapien, speziell
Chemotherapien. Diese beeintrachtigen
auch die Funktion der Eierstocke, sodass die
Menstruation ausbleibt. Wenn diese auch
nach Beendigung der Therapie ausbleibt,
ist in der Regel keine Schwangerschaft
mehr moglich. Daher sollte vor Beginn
einer Chemotherapie liberlegt werden, ob
unbefruchtete oder befruchtete Eizellen
oder operativ gewonnenes Eierstockge-
webe eingefroren werden. Nach Abschluss
der Therapie kann dann die fiir die Patientin
beziehungsweise das Paar passende Kinder-
wunschbehandlung geplant werden. Be-
steht keine Moglichkeit mehr, mit eigenen
Eizellen eine kiinstliche Befruchtung durch-
zufiihren, so kdnnte auch eine Embryonen-
spende in Erwagung gezogen werden, eine
Méglichkeit, die es seit 2013 in Deutschland
gibt. Es werden Embryonen, die wahrend
einer Kinderwunschbehandlung eines an-
deren Paares entstanden sind, und die der
Kinderwunschpatientin anschlieBend nicht
eingesetzt wurden, weil sich beispielsweise
der Kinderwunsch schon erfillt hat, ver-
mittelt. Diese Vermittlung verlauft nicht

»,Mal eben schauen,
ob alles in Ordnung  far
ist“, geht nicht!

Mamma Mua!Psychologie

kommerziell. Fiir die Brustkrebspatientin,
die eine pathogene Mutation hat, und ihren
Partner konnte sich dadurch nicht nur der
Kinderwunsch erfiillen. Das Paar kann auch
sicher sein, dass die eigene Mutation nicht
weitergegeben wird.

Da inzwischen neben den beiden Hochrisi-
kogenen BRCA1 und BRCA2 noch weitere
Risikogene identifiziert
wurden, die, wenn sie
Mutationen aufweisen,
unterschiedliche
Tumoren ein erhohtes
Erkrankungsrisiko be-
deuten, konnen Fami-
lienkrankengeschichten ganz verschieden
sein. Da wird die Erhebung und Bewertung
der Familienanamnese schnell auch mal zur
Detektivarbeit! &
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