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Dieser Ratgeber zum familiären Darmkrebs ist all denje-
nigen Menschen gewidmet, die es durch ihr Einverständnis 
möglich gemacht haben, dass Wissenschaft und Forschung 
an ihrem Leben mit diesem Krankheitsbild teilhaben durf-
ten beziehungsweise noch haben dürfen. Mit ihrer Studi-
enteilnahme haben sie die Basis der heutigen Standards im 
Umgang damit geschaffen. Dieser Ratgeber ist auch all den-
jenigen gewidmet, die sich mit viel Engagement ganz im 
Sinne der Betroffenen einsetzen und ihr bestes geben, um sie 
möglichst vor einer Tumorerkrankung zu bewahren.

Dezember 2011



Liebe Leserin, lieber Leser!

In manchen Familien bleibt es nicht bei einer Krebser-
krankung. Es kann vorkommen, dass gleich mehrere 
Familienmitglieder betroffen sind. Von manchen Krebs-
arten, wie dem Darmkrebs, weiß man inzwischen, dass 
sie von einer Generation zur nächsten vererbt werden 
können. Handelt es sich in einer Familie tatsächlich um 
eine erbliche Krebserkrankung, so bedeutet dies für die 
direkten Verwandten der Erkrankten, also deren Eltern, 
Geschwister und Kinder, dass sie unter Umständen 
selbst und schon in jungen Jahren ein erhöhtes Risiko 
für diese Erkrankung haben. 

Komme ich aus einer Krebsfamilie? – Die Auseinander-
setzung mit dieser Fragestellung kann seelisch sehr be-
lastend, doch gerade im Hinblick auf familiären Darm-
krebs auch lebenswichtig sein. Denn bei den meisten 
Formen von erblichem Darmkrebs lässt sich das Erkran-
kungsrisiko durch Befolgen der jeweiligen Vorsorgeemp-
fehlungen sehr deutlich reduzieren. Doch wer sollte sich 
mit dieser Frage und insbesondere ihrer Beantwortung 
genauer befassen? Dies lässt sich am einfachsten an-
hand einiger weiterer Fragen feststellen. Dabei ist es sehr 
hilfreich, möglichst genau in Erfahrung zu bringen, wer 
in der Familie Darmkrebs oder Darmpolypen hat bezie-
hungsweise hatte und in welchem Alter diese Erkrankun-
gen aufgetreten sind.

Editorial
nn Ist in meiner Familie ein direkter Verwandter (Eltern, 
Geschwister oder Kinder) an Darmkrebs erkrankt?

nn Ist in meiner Familie ein direkter Verwandter vor dem 
Alter von 50 Jahren an Darmkrebs erkrankt?

nn Wurde in meiner Familie bei einem direkten Verwand-
ten ein Darmpolyp (Adenom) vor dem Alter von 50 
Jahren erkannt?

nn Sind in meiner Familie drei oder mehr Verwandte 
an Darmkrebs, Magenkrebs, Gebärmutterkrebs, 
Eierstockkrebs, Nierenbecken- oder Harnleiterkrebs 
erkrankt? 

Falls Sie alle Fragen mit Nein beantworten können, be-
steht in Ihrer Familie kein erhöhtes Risiko für eine Darm-
krebserkrankung. Es reicht, wenn alle Familienmitglie-
der im Alter von 50 Jahren mit der Darmkrebsvorsorge 
beginnen. Die Krankenkassen zahlen einen jährlichen 
Stuhlbluttest ab 50 Jahren und eine Darmspiegelung ab 
55 Jahren.

Sollten Sie aber eine der Fragen mit Ja beantwortet ha-
ben, kann Ihnen dieser Ratgeber wichtige Informationen 
geben. Informationen darüber, worauf es im Kontext des 
familiären Darmkrebses ankommt. Eine Vielzahl von Ex-
perten gibt ausführlich Auskunft zu den verschiedensten 
Themenbereichen, die weit über die rein medizinischen 
Aspekte hinausgehen.

Ich wünsche mir, dass Sie dieser Ratgeber darin unter-
stützt, selbst zum Experten zu werden und damit best-
möglich und eigenverantwortlich zu Ihrer eigenen Gene-
sung beziehungsweise Gesunderhaltung beitragen zu 
können.

Ihre Anne Mönnich
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Bevor die Molekulargenetik Einzug in die Medizin ge-
halten hat, konnte man den Einfluss erblicher Faktoren 
auf die Entstehung von Krankheiten nur auf Grund der 
Symptomatik und der Art des familiären Auftretens be-
schreiben. In dieser frühen Phase der medizinischen 
Genetik sind aber wichtige Voraussetzungen für die 
späteren molekulargenetischen Untersuchungen gelegt 
worden. Es wurden viele genetische Krankheiten mit kli-
nischen Methoden definiert und abgegrenzt. Man hat in 
allen fachärztlichen Gebieten eine Systematik der medi-
zinischen Genetik aufgestellt. Seit etwa 30 Jahren haben 
nun molekulargenetische Methoden erbliche Krankhei-
ten schrittweise aufgeklärt. Die nach den Mendelschen 
Gesetzen erblichen („monogenen“) Krankheiten werden 
eine nach der anderen und immer schneller entschlüs-
selt. Man kennt das Gen, die für eine Krankheit verant-
wortlichen Veränderungen (Mutationen) und erhält völlig 
neue Einblicke in die Natur der Funktionsstörungen, die 
zu der Krankheit führen. Das Verständnis für diese Stö-
rungen kann es möglich machen, dass sehr spezifische 
Verfahren der Behandlung oder Prävention von Krank-
heiten entwickelt werden können. 

Monogen erbliche Krankheiten sind zum Teil schon bei 
der Geburt manifest. Manche von ihnen entwickeln sich 
aber erst im Laufe des Lebens. Dazu gehören auch die 
verschiedenen Formen des erblichen Darmkrebses. Die 
eher seltene Familiäre Adenomatöse Polyposis (FAP) 
ist wegen ihres typischen Bildes schon lange bekannt. 
Demgegenüber ist „Hereditary Nonpolyposis Colorectal 
Cancer“ (HNPCC) häufig. Man kann schätzen, dass etwa 
jede 500. Person der Allgemeinbevölkerung Träger einer 
Mutation ist. Die Krankheit wird nach ihrem Erstbeschrei-
ber Henry Lynch auch Lynch-Syndrom genannt. Wer eine 
Mutation trägt, hat ein hohes Risiko, Krebs im Darm oder 
in anderen Organen zu entwickeln. Da die bösartigen Tu-
moren im Verlaufe von Jahren aus zunächst gutartigen 
Vorstufen hervorgehen, gibt es sehr gute Möglichkei-
ten zur Krebsvorbeugung und zur Krebsfrüherkennung 
durch Darmspiegelungen. Dazu muss man sein Risiko 

kennen, indem man sich einer vorhersagenden („prä-
diktiven“) genetischen Diagnostik unterzieht. Unter be-
stimmten Voraussetzungen kann man einen Menschen 
vom Risiko entlasten. Das Untersuchungsergebnis kann 
aber auch ergeben, dass die untersuchte Person mit ho-
her Wahrscheinlichkeit erkranken wird. Diese Diagnostik 
ist für die Medizin und auch die Gesellschaft neuartig, 
sie kann verschiedene, nicht zuletzt seelische Probleme 
aufwerfen.

Die vorliegende Broschüre soll gerade Erkrankten und 
ihren Familien, gesunden Personen mit nachgewiesener 
Mutation und solchen, bei denen Verdacht auf erblichen 
Darmkrebs besteht, in allgemein verständlicher Weise 
umfassende Informationen geben. Anne Mönnich hat die 
Broschüre mit Weitsicht und Umsicht, Kritik und Geduld 
geplant, strukturiert und zum Druck vorbereitet. In vielen 
Gesprächen mit ihr habe ich sie als eine Frau kennenge-
lernt, die von Verantwortung und Mitgefühl für die Betrof-
fenen getragen ist. Wir müssen ihr sehr dankbar sein. 

Alle Autoren sind auf ihrem jeweiligen Gebiet hervorra-
gend ausgewiesen. Sie haben in Deutschland und darü-
ber hinaus die Standards für die Diagnostik, Prävention 
und Früherkennung bei den verschiedenen Formen von 
erblichem Darmkrebs gesetzt. Ohne die jahrzehntelange 
Förderung durch die Deutsche Krebshilfe wäre dies nicht 
möglich gewesen.

 
Prof. Dr. med. Peter Propping 
Sprecher des Verbundprojektes 
„Familiärer Darmkrebs“ der Deutschen Krebshilfe
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Vorwort
Die Gründung der Felix Burda Stiftung vor zehn Jah-
ren war die Reaktion auf ein erschütterndes Ereignis: 
Ende Februar 2001 starb mein Sohn Felix im Alter von 
33 Jahren an Darmkrebs. Immer einmal wiederkehren-
de Bauchschmerzen sollten durch eine Untersuchung 
abgeklärt werden. Eine harmlose Angelegenheit, wie 
es schien. Doch dann plötzlich der niederschmetternde 
Befund: Darmkrebs im fortgeschrittenen Stadium, Meta-
stasen in der Leber. Von einem zum anderen Tag stand 
fest: Mein Sohn Felix, der Vater zweier kleiner Kinder, 
dessen Erwachsenenleben gerade erst begonnen hatte, 
war todkrank. 

Im ersten Moment nach der Diagnose erfasste mich ein 
rastloses Wissenwollen. Was ist Darmkrebs, wie ist die 
Genese, wie der Verlauf der heimtückischen Krankheit? 
Welche Therapien gibt es? Wie weit ist die Wissenschaft 
mit der Erforschung und Anwendung neuer Therapien? 
Und wo gibt es Hilfe für Fälle mit schwierigen Heilungs-
aussichten? Auch heute, zehn Jahre nach Felix’ Tod, 
gibt es für fortgeschrittene Erkrankungsfälle wie seinen 
keine Therapie, die heilt. Noch immer ist die Operation 
das kurative Mittel der Wahl und andere Therapieformen 
haben lediglich eine aufschiebende Wirkung. Und dem-
entsprechend ist auch weiterhin klar: Das wirksamste 
Mittel gegen Darmkrebs ist die Vorsorgeuntersuchung, 
bei der schon Vorformen von Karzinomen erkannt und 
entfernt werden können. Menschen mit durchschnittli-
chem Darmkrebsrisiko sollten sie ab dem Alter von 50 
Jahren wahrnehmen, weil ab diesem Alter das allgemei-
ne Darmkrebsrisiko rapide ansteigt.

Für Menschen mit einer familiären Disposition für Darm-
krebs gelten hingegen andere Regeln. Wenn es in einer 
Familie Darmkrebs gibt, empfehlen die wissenschaftli-
chen Leitlinien allen direkten Verwandten des Erkrank-
ten, die erste Darmspiegelung 10 Jahre vor dem Alter 
durchzuführen, in dem bei dem Verwandten Darmkrebs 
diagnostiziert wurde, spätestens jedoch mit 40 Jahren. 
Sind mehrere Personen an Darmkrebs erkrankt, liegt der 

Verdacht nahe, dass es sich um eine erbliche Form von 
Darmkrebs handelt, bei der der Krebs von einer auf die 
nächste Generation weiter vererbt wird. In diesen Fällen 
wird direkten Verwandten die Durchführung der ersten 
Darmspiegelung im Alter von 25 Jahren empfohlen. Der 
Grund ist, dass Darmpolypen und -karzinome bei Vorlie-
gen einer familiären Belastung in einem wesentlich jün-
geren Alter auftreten, sehr viel aggressiver wachsen und 
sich schneller in andere Organe ausbreiten.

Es war die zweite niederschmetternde Erkenntnis: Es 
gab tatsächlich Darmkrebs in unserer Familie, und da-
mit zählte Felix automatisch zu den Hochrisikopersonen. 
Hätte er sich, wie die Leitlinien dies vorsehen, ab dem 
Alter von 25 Jahren einer Darmspiegelung unterzogen 
und diese in regelmäßigen Abständen wiederholt, wür-
de er nach menschlichem Ermessen heute noch leben 
und seine Kinder aufwachsen sehen. Aber weder seinem 
Vater noch mir war bewusst, dass es so etwas wie ein 
familiär erhöhtes Risiko für Darmkrebs gibt. Kein Arzt 
hatte uns jemals nach Krebserkrankungen in der Familie 
gefragt. Rückblickend schmerzt diese Ahnungslosigkeit, 
dieses Unwissen sehr. Was hätte rechtzeitige Aufklärung 
für meinen Sohn bewirken können?

 
Dr. Christa Maar 
Vorstand Felix Burda Stiftung 
Präsidentin Netzwerk gegen Darmkrebs
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Familiärer Darmkrebs:
familiäre Häufung ohne nachweisbare Genverän-
derung (Mutation) in einzelnem Gen; erhöhtes
Erkrankungsrisiko

in manchen Familien sind mehrere Angehörige von einer 
Tumorerkrankung betroffen. nicht selten treten die Tu-
moren dabei in jüngerem Lebensalter auf. Darmkrebs ist 
häufi g. in Deutschland entwickeln jährlich etwa 70.000 
Menschen eine neuerkrankung. Darmkrebs ist durch eine 
Operation grundsätzlich gut behandelbar. Die entschei-
dende Voraussetzung für eine erfolgreiche Therapie ist die 
frühzeitige Diagnose. Daher sind Früherkennungsuntersu-
chungen bei dieser Krankheit besonders wichtig. Die in 
der Gesetzlichen Krankenversicherung (GKV) Versicherten 
können ab dem 50. bis zum 54. Lebensjahr eine jährliche 
Testung auf verstecktes blut im stuhl („stuhlbriefchen-
Test“) und im 55. und 65. Lebensjahr eine Vorsorgedarm-
spiegelung (Vorsorgekoloskopie) in Anspruch nehmen.

Für das familiäre Auftreten von Darmkrebs sind nicht nur 
äußere einfl ussfaktoren wie zum beispiel die ernährung ver-
antwortlich zu machen, sondern auch genetische Faktoren, 
die in den Familien vererbt werden können. Für Familien, die 
mit einer Tumorerkrankung belastet sind, ist die genannte 
Vorsorge häufi g nicht ausreichend – zum einen weil sie mög-
licherweise zu spät beginnt, zum anderen weil der Abstand 
zwischen den Koloskopien zu lang ist und zudem eventuelle 
risiken für andere Organe nicht berücksichtigt werden.

Für die korrekte Versorgung von Menschen mit einer famili-
ären belastung ist es wichtig, diese zu identifi zieren, das er-
krankungsrisiko in der jeweiligen Familie abzuschätzen und 
die Vorsorgeempfehlung an das risiko anzupassen. nur 
auf diesem Weg ist es möglich, Tumorerkrankungen ent-
weder völlig zu vermeiden oder zumindest so früh zu erken-
nen, dass eine hohe Aussicht auf Heilung besteht. bisher 
werden in Deutschland familiäre belastungen mit Tumor-
erkrankungen bei Vorsorgemaßnahmen nur unzulänglich 
berücksichtigt. Dies gilt besonders für Darmkrebs. bei etwa 
20 Prozent der 70.000 neuerkrankungen an Darmkrebs, 
das heißt bei 14.000 Personen, sind auch Verwandte der 
Patienten von Darmkrebs betroffen. Das familiäre Auftreten 
einer Krankheit kann durch verschiedene Faktoren zustan-
de kommen. es kann insbesondere ein entscheidender 
Hinweis auf erblichkeit sein. Dickdarmkrebs kann auch in 
jungen Jahren auftreten. eine frühe erkrankung legt den 
Verdacht einer erblichen Ursache nahe.

Die meisten erkrankungen an Darmkrebs treten in der 
regel unverhofft und sporadisch auf, das heißt ohne 
Familiarität, meist im höheren Lebensalter. Diese erkran-
kungen können durch die erwähnten Vorsorgekolosko-
pien erfasst werden. es ist wichtig, dass die Versicherten 
sie auch in Anspruch nehmen.

Komme ich aus einer
Darmkrebsfamilie? 

Erblicher Darmkrebs
monogene Vererbung einer nachweisbaren Gen-
veränderung (Mutation) in einzelnem Gen, z. b. 
HnPCC oder FAP; hohes Erkrankungsrisiko;
erhöhtes risiko für weitere Krebserkrankungen

3–4%

16–17%

ca. 80%
sporadischer Darmkrebs,

d. h. Einzelfälle in der Familie

ca. 20%
familiäre Häufung,
d.h. mehrere Fälle

von Darmkrebs
in der Familie
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Man unterscheidet heute zwischen „erblichen“ und 
„familiären“ Formen von Dickdarmkrebs. 

Von einer erblichen Form spricht man, wenn der Krank-
heit ein einfacher Erbgang zugrunde liegt (monogene 
Vererbung, Mendelscher Erbgang). Die Krankheit beruht 
auf einer Veränderung (Mutation) in einer einzigen Erban-
lage (Gen). Der Träger einer derartigen Veränderung hat 
ein hohes Erkrankungsrisiko. 

Von einer familiären Form des Dickdarmkrebses spricht 
man, wenn in einer Familie weitere Verwandte betroffen 
waren, ohne dass sich dies auf die Veränderung in einer 
einzigen Erbanlage zurückführen lässt. Die Familiarität 
kann auf der kombinierten Wirkung mehrerer Gene beru-
hen (multifaktorielle Vererbung).

Erblicher Dickdarmkrebs 
– monogene Vererbung 

Erblicher Dickdarmkrebs gehört zu den Formen mit mo-
nogener Vererbung. Der Erkrankung liegt also eine gene-
tische Veränderung in einem bestimmten Gen zugrunde. 
Wenn eine Person eine derartige Veränderung besitzt, ist 
das Risiko für Darmkrebs und in manchen Fällen auch für 
Krebserkrankungen in anderen Organen deutlich erhöht. 
Drei bis fünf Prozent aller Erkrankungen an Dickdarm-
krebs sind auf eine monogene Vererbung zurückzuführen. 
Kinder eines betroffenen Elternteils erben die ursächliche 
Mutation mit einer Wahrscheinlichkeit von 50 Prozent. Die 
Erkrankungsrisiken für Träger einer Mutation liegen in Ab-
hängigkeit von der veränderten Erbanlage (Gen) zwischen 
40 und 80 Prozent (gerechnet bis zum 80. Lebensjahr).

10%

20%

30%

40%

50%

60%

25Alter 30 35 40 45 50 55 60 65 70 75

Abb. 1: Altersabhängigkeit des Auftretens von Darmkrebs. Die Erkrankungswahrscheinlichkeit nimmt mit dem Alter zu. Es sind die mit 
dem Alter ansteigernden (kumulativen) Erkrankungsrisiken für Anlageträger aus Familien mit erblichem Dickdarmkrebs (rot), für Familien-
angehörige aus Familien mit familiärem Dickdarmkrebs (gelb) und für Personen der Allgemeinbevölkerung (schwarz) dargestellt.

Erbliche und familiäre Formen 
von Dickdarmkrebs

Komme ich aus einer Krebsfamilie?14



Zu den monogenen Formen von Dickdarmkrebs gehört 
das HNPCC-Syndrom (Lynch-Syndrom) und verschie-
dene Formen der so genannten Polyposis-Syndrome. 
HNPCC bedeutet „Hereditary Non-Polyposis Colorec-
tal Cancer“, also erbliches kolorektales Karzinom ohne 
Polyposis. Bei HNPCC treten in der Regel nur wenige 
Polypen auf. Bei diesen handelt es sich um gutartige 
Vorstufen von Darmkrebs. Zur Erfassung dieser Familien 
wurden international gültige Kriterien, die Amsterdam-I- 
und II-Kriterien sowie die Bethesda-Kriterien, festgelegt 
(siehe S. 16 und S. 17). Wenn die Amsterdam-Kriterien 
erfüllt sind, liegt mit sehr hoher Wahrscheinlichkeit eine 
monogene Disposition, also Veranlagung für Darm-
krebs vor. Bei Erfüllung der Bethesda-Kriterien ist von 
einem Verdacht auf eine erbliche Disposition auszuge-
hen. Die Polyposis-Syndrome sind durch hunderte bis 
tausende von Polypen charakterisiert, von denen sich 
jeder einzelne in ein Karzinom entwickeln kann (siehe 
S. 18 ff.)

Familiärer Dickdarmkrebs  
– multifaktorielle Vererbung 
oder Zufall

Familiärer Dickdarmkrebs kann auf multifaktorieller Ver-
erbung beruhen. Die genetischen Ursachen der multifak-
toriellen Form von Darmkrebs sind noch wenig erforscht. 
Man kann jedoch annehmen, dass hierbei ein Patient 
nebeneinander Mutationen in mehreren Genen besitzt, 
die in ihrer Summe eine Risikoerhöhung für Darmkrebs 
zur Folge haben. Dickdarmkrebs kann bei mehreren An-
gehörigen einer Familie gelegentlich auch zufällig aufge-
treten sein. Die Familiarität kann aber auch ein Hinweis 
auf Erblichkeit sein. Mit genetischen Labormethoden ist 
eine Unterscheidung bislang nicht möglich. Für andere 
Organe scheint das Krebsrisiko beim familiären Dick-
darmkrebs nicht erhöht zu sein. 

Dickdarmkrebs kann über weite Strecken des Lebens 
auftreten. Die Verteilung des Auftretens wird üblicher-
weise kumulativ, das heißt summiert, dargestellt. In 
Abbildung 1 ist die mit dem Alter zunehmende Wahr-
scheinlichkeit des Auftretens von Dickdarmkrebs in der 
Allgemeinbevölkerung sowie bei Personen mit erblichem 
und mit familiärem Dickdarmkrebs dargestellt. 

Komme ich aus einer Krebsfamilie?

Wenn in einer Familie bei mehreren Angehörigen Tumor
erkrankungen aufgetreten sind, besteht die Möglichkeit, 
dass Sie aus einer Familie mit einer erblichen oder fami-
liären Form von Dickdarmkrebs kommen. Wir empfehlen 
Ihnen, sich an ein Zentrum für erbliche beziehungsweise 
familiäre Tumorerkrankungen zu wenden. Ihr Hausarzt 
oder ein entsprechender Facharzt (zum Beispiel ein Gas-
troenterologe) wird Ihnen dabei behilflich sein. Erhöhten 
Tumorrisiken kann man heute durch eine Risiko-ange-
passte Vorsorge begegnen. Das Auftreten von Dick-
darmkrebs kann eventuell sogar vermieden werden, da 
die gutartigen Vorstufen (Polypen) in der Darmspiegelung 
entfernt werden können.	
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Zelle

Zellkern

Chomosomen – 23 Paare

ein Chromosom besteht aus Genen

Gene bestehen aus DNA



FAMiLiärer DiCKDArMKrebs

neben den monogenen Ursachen mit vererbten Keim-
bahnmutationen in einem defi nierten Gen gibt es 
wahrscheinlich die multifaktoriellen Formen von Dick-
darmkrebs. Dabei müssen bei einer Person mehrere 
genetische Veränderungen vorliegen, die in der summe 
eine risikoerhöhung für Dickdarmkrebs bewirken. Das 
erkrankungsrisiko beschränkt sich auf den Dickdarm 
und ist bis zum 70. Lebensjahr mit maximal etwa 30 
Prozent anzugeben. Allen erstgradig verwandten Famili-
enmitgliedern eines Patienten (eltern, Geschwistern oder 
Kindern) ist eine intensivierte Vorsorge zu empfehlen. 

HereDiTAry nOn-POLyPOsis COLOreC-
TAL CAnCer (HnPCC, LynCH-synDrOM)

Das erbliche kolorektale Karzinom ohne Polyposis wird 
nach dem erstbeschreiber auch Lynch-syndrom ge-
nannt. Wir haben über diese Krankheit in den letzten 20 
Jahren viel dazu gelernt. sie beruht auf Mutationen in 
einem der DnA-reparaturgene MLH1, MsH2, MsH6 
oder PMs2. Da die Mutationen über die Keimzellen 
über die Generationen vererbt werden, spricht man von 
Keimbahnmutationen. Die von den DnA-reparaturge-

nen kodierten Proteine haben die Aufgabe, die bei jeder 
zellteilung entstandenen Fehler im genetischen Material 
zu korrigieren. normalerweise hat jeder Mensch in jeder 
Körperzelle zwei intakte Genkopien eines DnA-repara-
turgens, eines vom Vater und eines von der Mutter. erbt 
jemand eine genetische Veränderung in der Genkopie 
eines DnA-reparaturgens, dann liegt dieser Fehler in 
allen Körperzellen vor (Keimbahnmutation). Die Körper-
zellen können mit nur einer Genkopie die DnA-reparatur 
aufrecht erhalten. Wenn in einer Darmzelle durch einen 
Alterungsprozess des genetischen Materials die zweite 
Genkopie ebenfalls funktionslos wird, kann die zelle die 
bei der zellteilung auftretenden Fehler nicht mehr korri-
gieren. Hieraus ergibt sich eine so genannte genetische 
instabilität (Mikrosatelliteninstabilität), deren Vorliegen 
durch eine Analyse des Tumorgewebes nachgewiesen 
werden kann. Die vererbbare Keimbahnmutation in ei-
nem der DnA-reparaturgene führt zu einer Mikrosatel-
liteninstabilität (Msi) im Tumorgewebe und ist die gene-
tische Grundlage des Lynch-syndroms, einer Form des 
erblichen Dickdarmkrebses. 

Um das Vorliegen eines Lynch-syndroms zu erkennen, 
ist zunächst einmal eine Analyse des Tumorgewebes hin-
sichtlich des Vorliegens einer Msi sinnvoll. Hierzu benötigt 

Dickdarmkrebserkrankungen ohne Polyposis

AMsTerDAM-ii-KriTerien

ALLE Kriterien müssen erfüllt sein:
 n mindestens drei Familienangehörige mit HnPCC-
assoziiertem Karzinom (Gebärmutter, Dünndarm, 
Magen, ableitende Harnwege, Dickdarm, enddarm, 
Gallengänge)

 n einer davon Verwandter ersten Grades
der beiden anderen

 n erkrankungen in mindestens zwei aufeinander-
folgenden Generationen

 n mindestens ein Patient mit der Diagnose eines 
Karzinoms vor dem 50. Lebensjahr

AMsTerDAM-i-KriTerien

ALLE Kriterien müssen erfüllt sein:
 n mindestens drei Familienangehörige mit histolo-
gisch gesichertem Dickdarm-/enddarmkarzinom 

 n einer davon Verwandter ersten Grades der beiden 
anderen

 n erkrankungen in mindestens zwei aufeinander-
folgenden Generationen

 n mindestens ein Patient mit der Diagnose des Dick-
darm-/enddarmkarzinoms vor dem 50. Lebensjahr

 n Ausschluss einer Familiäre Adenomatöse Polyposis 
(FAP)

Tabelle 1
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man das Tumorgewebe, das nach der Operation in der 
Pathologie fünf bis zehn Jahre lang aufbewahrt wird. Für 
diese Analyse gibt es zwei Möglichkeiten. zum einen die 
Mikrosatellitenanalyse, bei der aus dem Tumorgewebe 
das genetische Material isoliert und in einer Laboranaly-
se mit dem genetischen Material aus der blutprobe des 
Patienten verglichen wird. Finden sich Unterschiede in 
der DnA aus dem Tumor und der blutprobe, bezeichnet 
man den Tumor als „mikrosatelliteninstabil“. zum anderen 
gibt es die immunhistochemische Analyse. Wenn in ei-
nem Tumor beide Genkopien für ein DnA-reparaturgen 
ausgefallen sind, ist zu erwarten, dass auch das von die-
sem Gen synthetisierte Protein nicht mehr nachweisbar 
ist. eine immunhistochemische Analyse zum nachweis 
der DnA-reparaturproteine kann ebenfalls zuverlässige 
Hinweise auf das Vorliegen eines Lynch-syndroms liefern.

in manchen Ländern werden alle kolorektalen Karzinome 
hinsichtlich einer Msi (entweder durch die immunhisto-
chemische Analyse oder durch die Mikrosatellitenana-
lyse) analysiert, um einen Hinweis auf erbliche Fälle zu 

erhalten. in Deutschland ist dies nicht der Fall. Hier ist 
der erste schritt bei der erfassung einer erblich belaste-
ten Familie die erhebung der Familienanamnese, also die 
Frage nach erkrankungsfällen in der Familie. bei positi-
ver Familienanamnese ist der nächste schritt die Analyse 
des Tumorgewebes hinsichtlich einer Msi. ergeben sich 
hier Hinweise auf ein Lynch-syndrom, folgt die Analyse 
der DnA-reparaturgene zum nachweis der vererbten 
Keimbahnmutation und somit die sicherung der Diagno-
se eines Lynch-syndroms (Abbildung 1).

Durch den nachweis einer ursächlichen Keimbahnmu-
tation in einem der DnA-reparaturgene ist ein Lynch-
syndrom bewiesen. eine wichtige Frage ist: Welcher 
Patient soll auf eine Keimbahnmutation untersucht wer-
den? Hierfür sind klinische Kriterien erarbeitet worden. 
Die Amsterdam-i- oder ii-Kriterien (siehe Tabelle 1) de-
fi nieren einen HnPCC-Patienten klinisch. Wenn sie er-
füllt sind, sollte ein Patient erst auf Msi und bei einem 
positiven ergebnis ebenfalls auf eine Keimbahnmutation 
untersucht werden. Wenn die bethesda-Kriterien (siehe 
Tabelle 2) vorliegen, sollte das Karzinom eines Patienten 
auf Msi und bei einem positiven ergebnis ebenfalls auf 
eine Keimbahnmutation untersucht werden. 

Die vererbte Keimbahnmutation in einem DnA-repara-
turgen liegt bei einem Anlageträger für ein Lynch-syn-
drom in allen Körperzellen vor. Manche Gene sind nicht 
in allen Geweben aktiv und die Dynamik der zellteilungen 
in den Geweben variiert, so dass das Tumorrisiko in ver-
schiedenen Organen beim Lynch-syndrom unterschied-
lich hoch ist (siehe Tabelle 3). Da das risiko für Tumoren 
in Gebärmutterschleimhaut, Dünndarm, eierstöcken, 
Magen, Haut, ableitenden Harnwegen, zentralnerven-
system ebenfalls erhöht ist, hat die Krankheit einen „syn-
dromalen“ Charakter. 

ebenso ist die verkürzte „Adenom-Karzinom-sequenz“ 
zu beachten. Das heißt, aus einem Polypen beziehungs-
weise Adenom kann innerhalb von ein bis zwei Jahren 
Darmkrebs entstehen, wohingegen dies bei Patienten 
ohne Lynch-syndrom in der regel fünf bis zehn Jah-
re dauern kann. Diese verkürzte Adenom-Karzinom-
sequenz macht kurzfristige, jährliche Vorsorgeintervalle 
notwendig (siehe Kapitel 7).

beTHesDA-KriTerien

Mindestens EIN Kriterium muss erfüllt sein:
 n Dickdarm-/enddarmkarzinom vor dem 50. 
Lebensjahr

 n synchrone/metachrone, also zeitgleich/zeitver-
setzt aufgetretene Dickdarm-/enddarmkarzinome 
oder HnPCC-assoziierte Tumorerkrankungen 
(Gebärmutterschleimhaut, ableitende Harnwege, 
Dünndarm, Magen, eierstöcke, Gehirn, Haut)

 n zwei oder mehr betroffene Familienmitglieder, 
erstgradig verwandt mit Dickdarm-/enddarmkar-
zinom und/oder HnPCC-assoziierter Tumorer-
krankung (einer < 50 Jahre) 

 n zwei oder mehr betroffene Familienmitglie-
der, erstgradig oder zweitgradig verwandt mit 
Dickdarm-/enddarmkarzinom und/oder HnPCC-
assoziierter Tumorerkrankung, altersunabhängig

 n Dickdarm-/enddarmkarzinom mit hochgradiger 
Mikrosatelliteninstabilität vor dem 60. Lebensjahr

Tabelle 2
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Allen etwaigen risikopersonen in der Familie ist eine in-
tensivierte Vorsorge zu empfehlen. Das kumulative, also 
das sich im Laufe der zeit steigernde erkrankungsrisiko 
für ein kolorektales Karzinom oder einen assoziierten Tu-
mor beträgt bis zum 70. Lebensjahr 50 bis 80 Prozent.

Wenn bei einem Patienten die für das Lynch-syndrom 
verantwortliche Keimbahnmutation identifi ziert wor-
den ist, können die gesunden Verwandten durch eine 
genetische Untersuchung aus einer blutprobe auf die 
bekannte familiäre genetische Veränderung untersucht 
werden. Dabei handelt es sich um eine vorhersagende 
(prädiktive) genetische Diagnostik. Das Gendiagnostik-
gesetz schreibt vor, dass eine derartige Untersuchung 
nur nach einer genetischen beratung durchgeführt wer-
den darf.

GeneTisCHe berATUnG

Familien mit erblichen erkrankungen sollte auf Veran-
lassung ihrer betreuenden ärzte ganz grundsätzlich ein 
humangenetisches beratungsgespräch angeboten wer-
den. Dies gilt natürlich auch für erbliche Tumorerkran-
kungen.

es gibt sicher noch eine ganze reihe verschiedener 
erblicher Tumorsyndrome, die bislang noch nicht alle 
molekulargenetisch nachgewiesen werden können. 
Die Diagnosestellung in diesen Familien resultiert aus 
der ausführlichen stammbaumanalyse und der ein-
sicht in die befundunterlagen, insbesondere der his-
topathologischen befunde und gegebenenfalls einer 
genetischen Analyse aus dem Tumorgewebe oder ei-

risiKen Für AssOziierTe TUMOrerKrAnKUnGen bei LynCH-synDrOM

Organ Risiko Mittleres Erkrankungsalter

Kolon/Rektum Dick-/Mastdarm 60 – 80 % 41-54 Jahre

Endometrium Gebärmutterschleimhaut 20 – 60 %* 46 Jahre

Magen 11 – 19 % 56 Jahre

Ovarien eierstöcke 9 – 12 %* 42 Jahre

Hepatobilliäres 
System

Leber- und Gallenwegs-system 2 – 7 % nicht bestimmt

Urothel Harnleiter und nierenbecken 4 – 5 % 55 Jahre

Duodenum, oberes 
Jejunum

Dünndarm 4 – 6 % 49 Jahre

ZNS zentralnervensystem 1 – 3 % 50 Jahre

Tabelle 3: Die Risikoziffern beziehen sich auf das Tumorrisiko 
bis zum 70. Lebensjahr und berücksichtigen nur Mutationen in 
MLH1, MSH2 und MSH6.

* Die Risikoangaben in der Tabelle beziehen sich auf das Gesamt-
kollektiv (Männer und Frauen). Für die gynäkologischen Tumorer-
krankungen sind unter alleiniger Berücksichtigung der Frauen die 
korrigierten Risikoziffern angegeben.
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ner blutprobe. Analysen bezüglich des Vorliegens eines 
Lynch-syndroms werden häufi g von seiten der Klinik, 
der Gastroenterologen oder der betreuenden Hausärzte 
veranlasst. ein unauffälliger genetischer Untersuchungs-
befund, zum beispiel bezüglich eines Lynch-syndroms, 
schließt das Vorliegen einer anderen erblichen Tumorer-
krankung aber nicht aus. eine weiterführende geneti-
sche Diagnostik ist daher unter Umständen angezeigt. 
Diese sollte im rahmen eines ausführlichen humange-
netischen beratungsgespräches erfolgen. Die erfas-
sungsrate von Familien mit erblichen Tumorerkrankun-
gen in Deutschland liegt gegenwärtig vermutlich unter 
zehn Prozent. Das bedeutet, dass sehr viele belastete 
Familien nicht erkannt sind und keine intensivierte Vor-
sorge beziehungsweise Früherkennung erhalten. bei 
einer Tumorerkrankung aus dem HnPCC-spektrum vor 
dem 50. Lebensjahr oder dem Vorliegen von drei Tumor-
erkrankungen in einer Familie ist die indikation für eine 
humangenetische beratung gegeben. 

Abb. 1: Molekularpathologische Differenzierung von
erblichen und familiären Dickdarmkrebserkrankungen
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erbliche Polypen-erkrankungen des Magendarmtraktes 
können in jeder Altersgruppe auftreten und zeigen eine 
mitunter ausgeprägte Variabilität des Krankheitsverlaufs 
– auch innerhalb einer Familie.

beDeUTUnG einer FrüHen UnD
KOrreKTen DiAGnOse

Die erkennung und korrekte Diagnose hat große be-
deutung, da die meisten Formen einerseits durch ein 
hohes Lebenszeitrisiko für früh auftretende Krebsfor-

men innerhalb und außerhalb des Magendarmtraktes 
sowie ein hohes Wiederholungsrisiko bei erstgradig 
verwandten Familienangehörigen gekennzeichnet 
sind, andererseits mit der regelmäßigen Vorsorge 
(insbesondere Darmspiegelung) und entfernung der 
Polypen aber ein wirksames instrument zur Krebsvor-
beugung verfügbar ist. Da es sich um seltene erkran-
kungen handelt, sollten spezialisierte interdisziplinäre 
zentren (siehe Anhang) in die Diagnostik, die Koordi-
nation der Früherkennung und die behandlung einge-
bunden werden.

Dickdarmkrebserkrankungen mit Polyposis
Die POLyPOsis-synDrOMe (FAP, AFAP, MAP, …)

Tabelle 1
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HereDiTäre GAsTrOinTesTinALe POLyPOsis-synDrOMe

Krankheit Gen(e) Häufi gkeit Erbgang Polypenzahl Polypen-Typ Lebenszeitrisiko 
für Darmkrebs1

Weitere Symptome Bemerkungen

Klassische Familiäre 
Adenomatöse Polyposis 
(FAP)

APC 1:10.000 AD 100 bis > 5000 Adenome 100 % Desmoide, Osteome, CHPre, epidermo-
idzysten, Hepatoblastom, Medulloblastom 
(siehe auch seite 23/24)

die Mutationsdetektionsrate steigt mit 
zunehmender schwere der erkrankung

Attenuierte FAP (AFAP) APC < 1:10.000 AD 10 bis 100 Adenome 80 bis 100 % selten fl ießende übergänge zur klassischen FAP

MUTyH-assoziierte
Polyposis (MAP)

MUTyH <1:10.000 Ar 20 bis hunderte Adenome 80 bis 100 % mäßig erhöhtes risiko für Tumoren außer-
halb des Magendarmtraktes

aufgrund des autosomal-rezessiven 
erbgangs geringes erkrankungsrisiko bei 
Kindern einer erkrankten Person

Peutz-Jeghers-syndrom 
(PJs)

sTK11 1:150.000 AD < 20 Peutz-Jeghers-
Polypen

40 % Pigmentfl ecken der Lippen und Wan-
genschleimhaut, Ovarialtumore (sCTAT), 
brustkrebs

Pigmentierungen verblassen häufi g im 
Laufe des Lebens; oft bestehen auch 
Dickdarm-Adenome

Familiäre Juvenile
Polyposis (FJP)

sMAD4,
bMPr1A

1:16.000 bis 
1:100.000

AD ~ 5 bis hunderte juvenile Polypen 20 bis 70 % erhöhtes risiko für Magenpolypen, Ma-
genkrebs und Gefäßmissbildung (Morbus 
Osler)

zum Teil schwierige Diagnose des Poly-
pentyps, im zweifel referenzpathologe

Cowden-syndrom (Cs) PTen 1:200.000 AD mehrere bis viele verschiedene gering spezifi sche Hauttumoren, brustkrebs, Gebär-
mutter-schleimhautkrebs, schilddrüsenkrebs

Dickdarmpolypen treten meist erst spät 
auf und stellen kein Leitsymptom dar



WAs isT eine POLyPOsis COLi?

ein Polyp ist eine gutartige Gewebeneubildung der 
schleimhaut, die je nach Polypentyp und -zahl ein unter-
schiedlich hohes entartungspotenzial hat. Das Auftreten 
einzelner Dickdarm-Polypen ist ein häufi ges und alters-
abhängiges Phänomen. Von einer Polypen-erkrankung 
des Dickdarms (Polyposis coli) spricht man bei gleichzei-
tiger bildung zahlreicher Polypen. Die zur Diagnose einer 
Polyposis notwendige Mindestzahl von Polypen ist nicht 
klar defi niert und hängt von der Häufi gkeit des Polypen-
typs in der Allgemeinbevölkerung, der Lokalisation der 
Polypen und dem Lebensalter ab.

es gibt viele verschiedene Formen einer Polyposis (siehe 
Tabelle 1), die meisten gehen auch mit einer Polypen-

bildung im oberen Magendarmtrakt einher. zur exakten 
Diagnose ist neben der zahl und Verteilung der Polypen 
vor allem der Polypentyp (zum beispiel Adenom, juveni-
ler Polyp, hyperplastischer Polyp) entscheidend. Dieser 
feingewebliche (histologische) befund wird vom Patho-
logen durch die mikroskopische Untersuchung der Po-
lypen erhoben. zur erstdiagnose einer Polyposis in einer 
Familie ist somit in der regel eine Dickdarmspiegelung 
(Koloskopie) und eine feingewebliche Untersuchung 
mehrerer abgetragener Polypen notwendig.

erHöHTes KrebsrisiKO
UnD VOrsOrGe

Viele Polyposis-syndrome gehen unbehandelt mit ei-
nem hohen risiko für die entwicklung von Dickdarm-
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HereDiTäre GAsTrOinTesTinALe POLyPOsis-synDrOMe

Krankheit Gen(e) Häufi gkeit Erbgang Polypenzahl Polypen-Typ Lebenszeitrisiko 
für Darmkrebs1

Weitere Symptome Bemerkungen

Klassische Familiäre 
Adenomatöse Polyposis 
(FAP)

APC 1:10.000 AD 100 bis > 5000 Adenome 100 % Desmoide, Osteome, CHPre, epidermo-
idzysten, Hepatoblastom, Medulloblastom 
(siehe auch seite 23/24)

die Mutationsdetektionsrate steigt mit 
zunehmender schwere der erkrankung

Attenuierte FAP (AFAP) APC < 1:10.000 AD 10 bis 100 Adenome 80 bis 100 % selten fl ießende übergänge zur klassischen FAP

MUTyH-assoziierte
Polyposis (MAP)

MUTyH <1:10.000 Ar 20 bis hunderte Adenome 80 bis 100 % mäßig erhöhtes risiko für Tumoren außer-
halb des Magendarmtraktes

aufgrund des autosomal-rezessiven 
erbgangs geringes erkrankungsrisiko bei 
Kindern einer erkrankten Person

Peutz-Jeghers-syndrom 
(PJs)

sTK11 1:150.000 AD < 20 Peutz-Jeghers-
Polypen

40 % Pigmentfl ecken der Lippen und Wan-
genschleimhaut, Ovarialtumore (sCTAT), 
brustkrebs

Pigmentierungen verblassen häufi g im 
Laufe des Lebens; oft bestehen auch 
Dickdarm-Adenome

Familiäre Juvenile
Polyposis (FJP)

sMAD4,
bMPr1A

1:16.000 bis 
1:100.000

AD ~ 5 bis hunderte juvenile Polypen 20 bis 70 % erhöhtes risiko für Magenpolypen, Ma-
genkrebs und Gefäßmissbildung (Morbus 
Osler)

zum Teil schwierige Diagnose des Poly-
pentyps, im zweifel referenzpathologe

Cowden-syndrom (Cs) PTen 1:200.000 AD mehrere bis viele verschiedene gering spezifi sche Hauttumoren, brustkrebs, Gebär-
mutter-schleimhautkrebs, schilddrüsenkrebs

Dickdarmpolypen treten meist erst spät 
auf und stellen kein Leitsymptom dar

1unbehandelt; AD = autosomal-dominanter Erbgang; AR = autosomal-rezessiver Erbgang



krebs einher (Tabelle 1); bei einigen Formen fi ndet sich 
auch ein erhöhtes risiko für gut- und bösartige Tumo-
ren außerhalb des Dickdarms. Durch eine frühzeitige 
identifi zierung von risikopersonen und den beginn von 
Vorsorgeuntersuchungen lässt sich das Auftreten von 
Krebs aber häufi g wirkungsvoll verhindern und die Pro-
gnose der erkrankung damit entscheidend verbessern. 
Für die häufi geren Polyposis-syndrome wurden des-
halb spezifi sche Früherkennungsprogramme etabliert 
(siehe Kapitel 7).

GeneTisCHe GrUnDLAGen/erbGAnG

bei den erblichen Polyposis-Formen handelt es sich um 
seltene erkrankungen, die auf genetischen Veränderungen 
(Mutationen) in einzelnen erbanlagen (Genen) beruhen und 
mit einem hohen erkrankungsrisiko bei nahen Verwandten 
einhergehen können. bis auf die MUTyH-assoziierte Po-
lyposis (MAP) folgen alle häufi geren Polyposis-syndrome 
dem autosomal-dominanten erbgang. Dies bedeutet, dass 
die Kinder einer erkrankten Person ein 50-prozentiges ri-
siko haben, die zugrunde liegende Mutation ebenfalls zu 
besitzen und dann im Laufe des Lebens zu erkranken 
(Abbildung 1). Oft sind deshalb bei autosomal-dominanten 
erkrankungen mehrere Familienmitglieder betroffen.

GeneTisCHe DiAGnOsTiK

Mittels der molekulargenetischen Diagnostik wird nach 
der Mutation gesucht, die einer Polyposis-erkrankung 
ursächlich zugrunde liegt. Die Mutationssuche muss 
hierbei in einer Familie immer zuerst bei einer sicher er-
krankten Person erfolgen. Dazu ist eine blutabnahme 
nötig; aus dem blut wird dann die erbsubstanz (DnA) 
isoliert und das entsprechende Gen gezielt untersucht. 

Die genetische Diagnostik kann aus mehreren Gründen sinn-
voll sein: a) bei unklaren klinischen befunden kann sie bei der 
einordnung der Polyposis-Form helfen beziehungsweise eine 
Verdachtsdiagnose genetisch bestätigen; b) durch Klärung des 
erbgangs kann das erkrankungsrisiko bei verwandten Angehö-
rigen der erkrankten Person angegeben werden; c) der nach-
weis einer krankheitsverursachenden Mutation bei der erkrank-
ten Person ermöglicht die vorhersagende (prädiktive) Testung 
(noch) gesunder risikopersonen auf die in der Familie identifi -
zierte Mutation. Hiermit kann eine Anlageträgerschaft frühzeitig 
und sicher nachgewiesen beziehungsweise ausgeschlossen 
werden. Kann die Mutation bei einer risikoperson ausgeschlos-
sen werden, hat diese Person kein erhöhtes erkrankungsrisiko; 
sie ist damit psychisch entlastet und braucht nicht mehr an dem 
intensiven Vorsorgeprogramm teilzunehmen.

POLyPOsis MiT AUTOsOMAL-DOMinAnTeM erbGAnG

Typisch ist das Vorkommen von Betroffenen in mehreren 
Generationen der Familie. Die mit einem Pfeil markierten 
Personen haben ein 50-prozentiges Erkrankungsrisiko 
(Risikopersonen).

Erkrankt (weiblich/männlich)

ErkrankungsalterJ

22 J 17 J 16 J

39 J45 J

† 40 J

21 J 19 J

42 J47 J

78 J

Abb. 1
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Humangenetische Beratung

Patienten mit Verdacht auf ein erbliches Polyposis-Syndrom 
oder einer genetisch bestätigten Polyposis und ihren Famili-
en soll eine humangenetische Beratung angeboten werden, 
damit sie sich ausführlich über das Krankheitsbild, dessen 
genetische Grundlagen, das Wiederholungsrisiko bei ande-
ren Familienangehörigen und die Aussagekraft der geneti-
schen Untersuchungen informieren können. Eine prädiktive 
Testung soll nach dem deutschen Gendiagnostikgesetz 
(GenDG) immer im Rahmen einer humangenetischen Bera-
tung durchgeführt werden. Es handelt sich hierbei um eine re-
guläre kassenärztliche Leistung. Die Adressen wohnortnaher 
Beratungsstellen finden sich zum Beispiel im Internet auf den 
Seiten der Deutschen Gesellschaft für Humangenetik e. V.: 
www.gfhev.de/de/beratungsstellen/beratungsstellen.php.

Klassische Familiäre adenomatöse 
Polyposis (FAP)

Die Familiäre Adenomatöse Polyposis (FAP) ist die häufigste 
Dickdarm-Polyposis. Sie wird zum Teil auch als (familiäre) Poly-
posis coli, multiple Adenomatosis oder familiäre Adenomatosis 
coli bezeichnet. Die klassische (typische) Verlaufsform ist durch 
das frühe Auftreten Hunderter, teilweise Tausender adenoma-
töser Polypen im Dickdarm gekennzeichnet (Abbildung 2).

Das Adenomwachstum beginnt im Teenager-Alter und geht 
häufig nicht mit Beschwerden einher; erste Symptome – ins-
besondere Blut- und Schleimbeimengungen im Stuhl – treten 
in der Regel im dritten Lebensjahrzehnt auf. Unbehandelt wird 
einer oder auch mehrere dieser Polypen in einer nicht genau 
vorherzusehenden Zeit in eine Krebsgeschwulst übergehen. 

Das frühzeitige Erkennen und Behandeln dieser Polypen mittels 
Vorsorge-Koloskopien ist deshalb entscheidend (siehe Kapitel 
7). Bei einer sehr großen Anzahl von Polypen, wenn entartete 
Polypen vorliegen oder die Verhältnisse im Dickdarm aus ande-
ren Gründen für den Untersucher unübersichtlich werden, wird 
in aller Regel der Dickdarm operativ entfernt (Kolektomie) (sie-
he Kapitel 6). Eine regelmäßige Spiegelung des verbliebenen 
Darmstücks ist als Vorsorgeuntersuchung lebenslang nötig. 

Gutartige Drüsenkörperzysten des Magens (Abbildung 
3) finden sich bei über 50 Prozent der Patienten. Magen-

krebs tritt aber nur sehr selten auf, so dass eine vorbeu-
gende Magenoperation nicht notwendig ist. Adenome 
des Zwölffingerdarms (Duodenums) werden bei bis zu 
90 Prozent der Patienten beobachtet und gehen mit ei-
nem nennenswerten Krebsrisiko einher (Lebenszeitrisiko 
etwa 5 Prozent); regelmäßige Spiegelungen des Magens 
und des Zwölffingerdarms sind deshalb lebenslang not-
wendig.

Tumoren außerhalb des Magendarmtraktes (Abbildung 3) 
umfassen gutartige Veränderungen wie Knochengeschwuls-
te (Osteome) – vor allem im Bereich des Kiefers, Zahnfehlstel-
lungen, Grützbeutel der Haut (Epidermoidzysten) und Binde-
gewebstumoren der Haut (Fibrome). Darüber hinaus können 
im Bauchraum Bindegewebstumoren (Desmoide) auftreten, 
die unter Umständen sehr groß werden und manchmal 
schwer zu behandeln sind. Selten können im Kleinkindesalter 
bösartige Tumoren der Leber (Hepatoblastome, etwa 1%), 
im Kindes- und Jugendalter bösartige Tumoren des Gehirns 
(Medulloblastome, unter 1%) oder – bevorzugt bei Frauen 
im jungen Erwachsenenalter – Schilddrüsenkarzinome (etwa 
1-2%) auftreten. Bei einem großen Teil der Patienten beste-
hen harmlose angeborene bräunliche Pigmentflecken der 
Netzhaut (CHRPE), die das Sehvermögen nicht beeinträch-
tigen. Die Begriffe Gardner-Syndrom oder Turcot-Syndrom 
bezeichnen verschiedene Verlaufsformen der FAP und keine 
eigenständigen Krankheitsbilder.

In etwa 80 Prozent der Familien lässt sich eine ursächliche Mu-
tation im Tumorsuppressor-Gen APC auf Chromosom 5 nach-
weisen. Bei einem Teil der Patienten handelt es sich um eine 
Neumutation, das heißt, die Mutation wurde nicht von einem 
Elternteil geerbt, sondern ist bei dem Patienten neu entstanden.

Abb. 2: Dickdarmpolypen und Dickdarmkrebs (Pfeil) bei einer FAP
Quelle: Prof. Dr. K. Jäger, Marienhospital, Brühl
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ATTenUierTe FAP (AFAP)

Mildere Verläufe der FAP werden meist als attenuierte FAP 
(AFAP) bezeichnet, unbehandelt ist das risiko für Dickdarm-
krebs aber auch hier sehr hoch. Diagnostische Kriterien sind 
eine geringere Polypenzahl (<100) und ein um etwa 15 Jahre 
späteres Manifestationsalter für Polypen und Dickdarmkrebs 
verglichen mit der klassischen FAP. es handelt sich insgesamt 
um eine schlecht defi nierte und klinisch sowie genetisch he-
terogene Patientengruppe; nur bei 20 bis 30 Prozent der Fa-
milien fi ndet sich eine Mutation im APC-Gen, bei weiteren 15 
bis 20 Prozent Mutationen im MUTyH-Gen (siehe unten). be-
stehen nur sehr wenige Dickdarm-Adenome, muss differen-
tialdiagnostisch insbesondere an HnPCC gedacht werden. 
bei sehr milden Formen können eine regelmäßige Abtragung 
der Polypen und/oder eine medikamentöse behandlung mit 
Cyclooxygenase-Hemmern (sulindac) ausreichend sein.

MUTyH-AssOziierTe POLyPOsis (MAP)

Die MAP ist ebenfalls eine adenomatöse Polyposis. sie 
wird allerdings durch Mutationen im MUTyH-Gen auf 
Chromosom 1 hervorgerufen. Die MAP ist die wichtigs-
te Differentialdiagnose der APC-assoziierten FAP. Der 
Krankheitsverlauf ähnelt dem der attenuierten FAP: Meist 

treten zwischen 20 und einigen hundert Adenomen auf, 
das mittlere Diagnosealter beträgt 45 Jahre. Das risiko 
für Darmkrebs ist ebenfalls sehr hoch, unbehandelt tritt 
der Darmkrebs meistens im vierten bis siebten Lebens-
jahrzehnt auf. Polypen im Duodenum werden seltener als 
bei der FAP beobachtet, das risiko für Duodenalkrebs 
(zwölffi ngerdarmkrebs) ist aber mit der FAP vergleichbar. 
Daneben besteht ein leicht erhöhtes risiko für bösartige 
erkrankungen außerhalb des Magendarmtraktes, ohne 
dass hier ein bestimmter Tumortyp dominiert. 

Die MAP folgt im Gegensatz zu den anderen Polyposisfor-
men einem autosomal-rezessiven erbgang (Abbildung 4). 
Dies bedeutet, dass Geschwister einer betroffenen Per-
son ein hohes (25-prozentiges), Kinder und eltern eines 
betroffenen aber nur ein geringes (0,5- bis 1-prozentiges) 
erkrankungsrisiko haben. Die MAP tritt deshalb in den 
meisten Familien nur als einzelfall auf und wird dadurch 
oft erst im symptomatischen stadium diagnostiziert.

bei betroffenen lassen sich zwei Mutationen im MUTyH-
Gen nachweisen (homozygote Anlageträger); die eltern 
und Kinder tragen in der regel nur eine Mutation (hetero-
zygote Anlageträger) und erkranken nicht an einer MAP, sie 
haben aber möglicherweise ein leicht erhöhtes risiko für 

Drüsenkörperzysten im Magen

Pigmentveränderungen der Netzhaut 
(CHRPE)

Polypen im Zwölffi ngerdarm

Osteome (Kiefer)

Desmoide (Bauchwand)

Zahnfehlstellung

Abb. 3

FAP-TyPisCHe VeränDerUnGen AUsserHALb Des DiCKDArMs
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Darmkrebs. Aufgrund der ähnlichkeit des Krankheitsver-
laufs zur AFAP kann die Diagnose MAP nur molekularge-
netisch gestellt werden. Die Vorsorgeuntersuchungen und 
therapeutischen Optionen entsprechen denen der AFAP. 

seLTenere erbLiCHe
POLyPOsis-FOrMen

neben der adenomätosen Polyposis lassen sich noch 
mehrere Polyposisformen voneinander abgrenzen, bei de-
nen hamartomatöse Polypen dominieren. Das durch Muta-
tionen im sTK11-Gen verursachte Peutz-Jeghers-syndrom 
(PJs) ist durch die charakteristische Kombination von im 
Kleinkindesalter auftretenden Pigmentfl ecken im bereich 
der Lippen und Wangenschleimhaut sowie Peutz-Jeghers-
Polypen – bevorzugt im Dünndarm – gekennzeichnet. zu 
den Komplikationen im Kindesalter zählen der akute Darm-
verschluss (ileus) und chronische Darmblutungen. Das PJs 
disponiert neben dem Darmkrebs zu einem breiten spekt-
rum gut- und bösartiger Tumoren, insbesondere der brust, 
der bauchspeicheldrüse und der eierstöcke.

bei der durch Mutationen im sMAD4- oder bMPr1A-Gen 
bedingten Familiären Juvenilen Polyposis (FJP) treten juveni-

le Polypen auf. sie kann im Kindesalter zu einer chronischen 
Magendarmblutung mit entwicklungsverzögerung führen. im 
späteren Lebensalter besteht ein erhöhtes Darmkrebsrisiko, 
bei sMAD4-Mutationsträgern darüber hinaus ein erhöhtes 
risiko für Magenkrebs und bestimmte Gefäßfehlbildun-
gen (Morbus Osler). Die korrekte feingewebliche Diagno-
se juveniler Polypen kann schwierig sein. Die Abgrenzung 
zum Cowden-syndrom und zum vermutlich nicht erblichen 
Cronkhite-Canada-syndrom ist meist nicht über den Poly-
pentyp möglich, sondern erfolgt über das Tumorspektrum 
und die Molekulargenetik. Die hyperplastische Polyposis und 
die gemischte Polyposis sind nur ungenügend defi nierte und 
charakterisierte Krankheitsbilder, die bisher genetisch nicht 
aufgeklärt wurden und deshalb derzeit auch nicht molekular-
genetisch abgeklärt werden können. 

AUTOr

PD Dr. med. Stefan Aretz

Leiter der Arbeitsgruppe „erbliche
Polyposis-syndrome“

institut für Humangenetik,
biomedizinisches zentrum (bMz)

Universitätsklinikum bonn

AUTOsOMAL-rezessiVer erbGAnG bei Der MAP

Typisch ist das Vorkommen von 
Betroffenen in nur einer Geschwister-
schaft der Familie. 

Erkrankt (weiblich/männlich)

Gesunde heterozygote Anlageträger (weiblich/männlich)

ErkrankungsalterJ

48 J42 J

Abb. 4
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Sechs spezialisierte Zentren für Betroffene
Verbundprojekt „Familiärer Darmkrebs“ der Deutschen Krebshilfe

Die Veranlagung für Darmkrebs 
kann innerhalb von Risikofamilien 
vererbt werden. Wer an Darmkrebs 
erkrankt ist und aufgrund weiterer 
Krankheitsfälle im engen Famili-
enkreis befürchtet, eine erbliche 
Veranlagung für diese Erkrankung 
zu tragen, kann sich in einem der 
sechs Zentren des Verbundpro-
jektes „Familiärer Darmkrebs“ der 
Deutschen Krebshilfe beraten las-
sen. Seit 1999 fördert die Deutsche 
Krebshilfe dieses Verbundprojekt 
mit dem Ziel, Standards für eine 
optimale Betreuung von Risikopati-
enten und deren Familien zu erar-
beiten. Dazu gehören insbesondere 
die klinische und molekulargeneti-
sche Diagnostik, die humangeneti-
sche Beratung sowie das Angebot 
von Früherkennungs- beziehungsweise Vorsorgemaß-
nahmen und Therapieverfahren. Hierzu erarbeiten die 
Experten des Verbundprojektes Strategien, um Risiko-
personen und Anlageträger zu identifizieren und in ge-
zielten Vorsorgeprogrammen zu betreuen. Außerdem 
evaluieren sie die Effizienz von Vorsorge- und Früher-
kennungsprogrammen, um diese später in die allge-
meine Patientenversorgung einzubringen. Ein weiteres 
Ziel des Verbundprojektes liegt darin, Betroffene und 
Ärzte, aber auch die gesamte Bevölkerung, über famili-
ären Darmkrebs zu informieren.

Hilfe für Risikofamilien

Jeder Ratsuchende kann sich an eines der sechs Zen-
tren wenden – die Adressen gibt es im Anhang dieses 
Ratgebers und beispielsweise auf der Homepage der 
Deutschen Krebshilfe (www.krebshilfe.de). In vielen Fäl-
len kann der Verdacht auf eine familiäre Belastung bereits 

in der Erstberatung zerstreut werden. Ansonsten erfolgt 
eine ausführliche Beratung in der Sprechstunde der Zen-
tren. Dort beraten Internisten, Chirurgen, Humangeneti-
ker und bei Bedarf auch Psychologen die Ratsuchenden. 
Die Experten erläutern, ob eine molekulargenetische Un-
tersuchung notwendig beziehungsweise anzuraten ist. 
Alle Familien mit nachgewiesenem erblichen Darmkrebs 
bekommen das Angebot engmaschiger Früherken-
nungs- und Vorsorgeuntersuchungen. 

Ziele und Aufgaben der Deutschen 
Krebshilfe

„Helfen. Forschen. Informieren.“ – dieses Motto be-
schreibt die Arbeitsschwerpunkte der Deutschen Krebs-
hilfe. Krebskranke Menschen und ihre Familien bekom-
men rasch und unbürokratisch Hilfe und Unterstützung. 
Die Deutsche Krebshilfe fördert Projekte zur Verbesse-
rung der Prävention, Früherkennung, Diagnose, The-

Informationsangebot auf der Interseite der Deutschen Krebshilfe 
www.krebshilfe.de/familiaerer-krebs.html
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rapie, medizinischen Nachsorge und psychosozialen 
Versorgung einschließlich der Krebs-Selbsthilfe. Sie 
informiert die Bevölkerung umfassend über das Thema 
Krebs einschließlich der Möglichkeiten, Krebs zu vermei-
den und frühzeitig zu erkennen. Die Deutsche Krebshilfe 
finanziert ihre Aktivitäten ausschließlich aus freiwilligen 
Zuwendungen der Bevölkerung. Sie erhält keine öffent-
lichen Mittel. Informationen über die Arbeit und die Pro-
jekte der Deutschen Krebshilfe finden Interessierte unter 
www.krebshilfe.de. Dort steht auch das Informations-
material der Deutschen Krebshilfe zum Download bereit.

Kostenlose Beratung, Broschüren, 
Flyer und Informationsfilme

Wer selbst oder in der Familie von Krebs betroffen 
ist, hat zumeist ein großes Informationsbedürfnis. Die 
Deutsche Krebshilfe bietet Patienten und Angehörigen 
umfassende Hilfestellung an. Dazu gehört ihr Informa-
tions- und Beratungsdienst, der persönlich oder schrift-
lich Auskünfte erteilt und Adressen vermittelt (Tel. 0228 
72990-95, montags bis freitags von 8 bis 17 Uhr). Sehr 
hilfreich sind auch die kostenlosen Broschüren und Flyer 
zu allen Fragen rund um das Thema Krebs. Außerdem 
bietet die Deutsche Krebshilfe einen kostenlosen Patien-
ten-Informationsfilm über Darmkrebs auf DVD an, der in 
einfühlsamen Bildern, Patientenberichten und Experten-
gesprächen über Diagnose, Behandlung und Nachsor-
ge dieser Krebserkrankung informiert. Wer durch seine 
Krebskrankheit in finanzielle Not geraten ist, kann beim 
Härtefonds der Deutschen Krebshilfe eine einmalige fi-
nanzielle Zuwendung beantragen.

Die Deutsche Krebshilfe wurde 1974 von Frau Dr. Mild-
red Scheel gegründet. In den über 37 Jahren ihres Be-
stehens hat sie inzwischen weit über 3.000 Projekte 
bundesweit gefördert, um die Situation der Betroffenen 
zu verbessern.	

Autorin

Dr. med. Eva M. Kalbheim

Pressesprecherin 
Deutsche Krebshilfe e. V., Bonn
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Sind familiäre
Tumoren etwas
Besonderes?



Zwar unterscheiden sich erbliche Darmkrebstumoren 
mikroskopisch nicht grundsätzlich von sporadischen, je-
doch können bestimmte Umstände und/oder Besonder-
heiten auf eine zugrundeliegende Erblichkeit hinweisen, 
denen mittels weiterer pathologischer Untersuchungen 
nachzugehen ist.

Mikroskopische Besonderheiten 
von HNPCC-Tumoren

HNPCC-Tumoren werden häufig in einem relativ jungen 
Lebensalter entdeckt (im Mittel 45 Jahre) und befinden 
sich zu zwei Dritteln der Fälle im rechtsseitigen Dickdarm. 
Das Erscheinungsbild eines HNPCC-Tumors unter dem 
Mikroskop des Pathologen unterscheidet sich nicht von 
anderen so genannten sporadischen Dickdarmtumoren, 
aber es gibt einige Hinweise, dass es sich unter Umstän-
den um einen erblichen Dickdarmkrebs handeln könnte: 
Erstens können im rechtsseitigen Dickdarm lokalisierte 
Tumoren mit deutlicher Schleimbildung und vermehrten 
Entzündungszellen im Tumor (Lymphozyten) einen Hin-
weis auf einen erblichen Darmkrebs geben, zweitens 
können im rechtsseitigen Dickdarm lokalisierte Tumoren 
mit einer sehr schlechten Differenzierung (Abbildung 1) 
sowie Tumoren mit einer gemischten Differenzierung1 ein 
Hinweis sein. Zusätzlich finden sich um diese Tumoren 
manchmal in Haufen liegende Entzündungszellen, so ge-
nannte Lymphozytenaggregate.

Gibt es nun Hinweise in der Familie (Amsterdam-II-Krite-
rien, siehe Tabelle 1 auf Seite 16) und Hinweise im Bau-
muster des Dickdarmtumors (siehe oben), so werden 

seitens der Pathologie weitere molekulare Untersuchun-
gen eingeleitet, um einen erblichen Darmkrebs zu bewei-
sen oder auszuschließen. Hierzu werden die bei einer 
HNPCC-Erkrankung beteiligten Proteine (MLH1, PMS2, 
MSH2, MSH6) im Gewebe angefärbt (Abbildung 2).

1  Der histologische Differenzierungsgrad bezeichnet die 
Ähnlichkeit eines Tumors mit seinem Ursprungsgewebe und gibt 
Hinweise auf sein Wachstumsverhalten. Man unterscheidet nach 
der Weltgesundheitsorganisation WHO gut differenzierte Tumoren 
(G1) von mäßig (G2) und gering (G3) differenzierten. Letztere 
zeichnen sich durch den Verlust typischer Architekturmuster des 
Ursprungsgewebes aus.

Sind familiäre Tumoren etwas Besonderes?
Pathologische Besonderheiten des erblichen Darmkrebses

Abb. 1

Abb. 2

2  Sind familiäre Tumoren etwas Besonderes?
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Sind ein oder mehrere Proteine defekt, so findet sich kei-
ne Färbereaktion im Gewebe und es ergibt sich damit ein 
Hinweis auf einen erblichen Darmkrebs. Jedoch gibt es 
auch andere Ursachen für den Ausfall eines oder mehre-
rer der DNA-Reparaturproteine. Deshalb müssen weitere 
molekularpathologische Untersuchungen angeschlossen 
werden. Zusätzlich werden die Längen bestimmter Gen-
abschnitte (so genannte Mikrosatelliten) im Tumor und im 
Normalgewebe gemessen. Bei der HNPCC-Erkrankung 
führt das Fehlen der oben genannten Proteine im Tu-
mor zu einer Störung der Reparatur der Erbinformation 
(DNA), und somit kommt es zu einer zufälligen Verlänge-
rung oder Verkürzung bestimmter Genabschnitte. Diese 
Verschiebung, Mikrosatelliteninstabilität (MSI) genannt, 
kann man messen. Sie gibt einen weiteren Hinweis auf 
einen erblichen Darmkrebs. Alle Informationen zusam-
men (Familiengeschichte, mikroskopische Differenzie-
rung des Tumors, Nachweis der DNA-Reparaturproteine 
und Mikrosatellitenstatus) geben Hinweise darauf, ob es 
sich um ein HNPCC-Syndrom handelt oder nicht. Gibt 
es Hinweise, führen weitere Untersuchungen im Institut 
für Humangenetik (Mutationsanalyse) zur definitiven Klä-
rung, ob es sich um einen erblichen Darmkrebs handelt 
oder nicht. 

Mikroskopische Besonderheiten 
der Familiären Adenomatösen 
Polyposis (FAP) und der MUTYH- 
assoziierten Polyposis (MAP)

Unter dem Mikroskop des Pathologen finden sich bei 
FAP-Patienten am häufigsten so genannte tubuläre Ade-
nome, also Tumoren, die aus kleinen Drüsenschläuchen 
aufgebaut sind (Abbildung 3). Weniger häufig finden sich 
villöse Adenome, also Tumoren mit kleinen fingerförmi-
gen Fortsätzen, oder gemischte, so genannte tubulo
villöse Adenome. Diese Adenome unterscheiden sich 
jedoch nicht von so genannten sporadisch, also zufäl-
lig auftretenden Adenomen der Dick- und Dünndarm-
schleimhaut.

Bei der MUTYH assoziierten Polyposis (MAP) kön-
nen neben Adenomen auch hyperplastische Polypen 
(Schleimhautverdickung durch die lokale Ansammlung 
von Gewebekomponenten) oder serratierte Adenome 

(Adenome mit einer gezackten Oberfläche) vorliegen. In-
gesamt entwickeln sich die Adenome später und treten 
weniger zahlreich auf, entarten später und mit geringerer 
Wahrscheinlichkeit zu einem Dickdarmkrebs. Allerdings 
ist der Verlauf auch innerhalb einer Familie sehr variabel 
und eher mit der abgeschwächten Form der FAP (der 
attenuierten FAP) vergleichbar.

Diese beiden Erkrankungen sollten von sporadischen 
Adenomen sowie von anderen tumor- und polypenbil-
denden Erkrankungen wie der Familiären Juvenilen Poly-
posis (FJP) dem Cowden-Syndrom und der hyperplasti-
schen Polyposis abgegrenzt werden.	

Abb. 3
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Bin ich etwa
selbst betroff en?



Hinweise für eine erbliche Veranlagung für Darmkrebs im 
Rahmen eines der Tumorsyndrome ergeben sich, wenn 
mehrere leibliche Verwandte an Darmkrebs oder anderen 
für diese Krankheitsbilder charakteristischen Tumoren 
erkrankt sind. Eine Krebsdiagnose in ungewöhnlich 
jungem Alter, das Auftreten von mehreren Karzinomen 
gleichzeitig oder nacheinander, der Nachweis von unge-
wöhnlich vielen Polypen für eine Altersgruppe und cha-
rakteristische feingewebliche Karzinombefunde können 
ebenso darauf hinweisen.

Wo kann ich über erblichen Darmkrebs, molekulargeneti-
sche Untersuchungen und die Konsequenzen der Unter-
suchungen für meine eigene Gesundheit und die meiner 
Angehörigen informiert werden?

Beratung in speziellen 
Sprechstunden

Um zu erfahren, ob bei Ihnen tatsächlich eine erhöhte 
Krebsgefährdung im Rahmen eines der Krankheitsbilder 
besteht, die insbesondere ein erhöhtes Darmkrebsrisiko 
begründen, können Sie sich an einen der sechs univer-
sitären Standorte für „Familiären Darmkrebs“ in Bochum, 
Bonn, Dresden, Düsseldorf, Heidelberg und München/
Regensburg wenden. Dort werden Sie ausführlich be-
raten. Die Anschriften der einzelnen Zentren und Tele-
fonnummern für eine Terminvereinbarung finden Sie im 
Anhang dieses Ratgebers. 

Diese Zentren sind seit vielen Jahren mit der interdiszi-
plinären Beratung und Betreuung von Betroffenen und 
deren Angehörigen im Rahmen des Verbundprojektes 
„Familiärer Darmkrebs“ (Deutsche Krebshilfe) befasst. 
Hier arbeiten Humangenetiker und Kliniker eng zusam-
men. Auf der Grundlage der Erfahrungen, die im Kon-
sortium insbesondere mit dem Lynch-Syndrom (HNPCC) 
entstanden sind, wurden Ergänzungen zu den Vorsor-
geuntersuchungen eingeführt, die in den kommenden 
S3-Leitlinien „Kolorektales Karzinom“ Eingang finden 

werden. Diese Leitlinien legen die Standards für die Be-
treuung von Patienten und Angehörigen mit Dickdarm-
krebs beziehungsweise den erblichen Darmkrebssyn-
dromen fest.

Die genetische Abklärung in diesen Familien beschränkt 
sich nicht nur auf molekulargenetische Untersuchungen, 
die auch in humangenetischen Praxen oder Laborein-
richtungen vorgenommen werden, sondern beinhaltet 
die umfassende Beratung und Betreuung der betrof-
fenen Familien. Die Zentren erfassen die Ergebnisse 
der entsprechenden Nachsorge-/Vorsorgemaßnahmen 
der Betroffenen und ihren Angehörigen. Diese Unter-
suchungsergebnisse werden zentral dokumentiert, so 
dass deren Effektivität nachgehalten werden kann. Die 
S3-Leitlinien „Kolorektales Karzinom“ empfehlen, dass 
Patienten mit seltenen Tumorsyndromen an Zentren an-
gebunden werden, die über spezielle Erfahrungen mit 
diesen Krankheitsbildern verfügen.

Ein zentraler Punkt für die Beratung ist die Erfassung Ih-
rer Familienvorgeschichte. Sie ist wichtig für die vorläu-
fige Zuordnung zu einem der Tumorsyndrome und die 
Risikoabschätzung. Außerdem kann damit auch der Per-
sonenkreis bestimmt werden, bei dem gegebenenfalls 
die weitere Abklärung einschließlich der molekulargene-
tischen Untersuchung angestoßen werden kann bezie-
hungsweise für den eine engmaschige Vorsorge ange-
zeigt ist. Die Erhebung der Familiengeschichte umfasst 
gesunde und erkrankte Angehörige aus mindestens drei 
Generationen.

Die Einholung von Befunden, auch von bereits verstor-
benen Angehörigen, kann gerne auch über die Zentren 
erfolgen, die auch die entsprechenden Vordrucke für 
Schweigepfichtentbindungen zur Verfügung stellen.

Nicht immer können die vorbenannten Informationen voll-
ständig beigebracht werden. Auch in diesen Fällen ist eine 
humangenetische Einschätzung möglich und sinnvoll.

Bin ich etwa selbst betroffen?
Informationen zur Beratung, Genanalyse und Kostenübernahme
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Die HUMAnGeneTisCHe berATUnG

sie umfasst neben der erhebung des stammbaums und 
der vorläufi gen zuordnung zu einem der Tumorsyndrome 
folgende inhalte:

 n Klärung der persönlichen Fragestellung
 n bedeutung von erbfaktoren bei der entstehung
des in betracht kommenden Krankheitsbildes

 n Wahrscheinlichkeiten für eine erst- oder
Folgeerkrankung

 n Vererbungswahrscheinlichkeit, erkrankungs-
wahrscheinlichkeit bei Angehörigen

 n Ablauf der molekulargenetischen Abklärung,
bei wem wird die Untersuchung begonnen

 n bedeutung möglicher Untersuchungsergebnisse
für die persönliche Gesundheit und Vorsorge

 n Persönliche (u.a. belastung, Versicherung) und
familiäre Konsequenzen der Genuntersuchung

Die beratung und Genuntersuchung erfolgt entsprechend 
der richtlinie zur Diagnostik der genetischen Disposition 
für Krebserkrankungen der bundesärztekammer. sie sieht 
grundsätzlich eine beratung vor der Genanalyse und zur 
ergebnismitteilung vor. Die beratung erfolgt freilassend, 
das recht auf nichtwissen wird respektiert und es wird 
eine angemessene bedenkzeit vor einer Genanalyse ein-
geräumt. ratsuchende erhalten alle informationen, damit 
sie sich für oder gegen eine Genanalyse entscheiden 
können. zusätzlich entscheiden ratsuchende, ob die 

entnommene blutprobe nach abgeschlossener Analytik 
verworfen werden soll oder für eine Frist beziehungsweise 
auf Dauer aufbewahrt und für weitere Untersuchungen im 
rahmen von Forschungsprojekten genutzt werden kann. 

Je nach Tumorsyndrom werden bereits betroffene Personen 
und deren Angehörige in spezielle nachsorge-/Vorsorge-
programme eingebunden und über weitere therapeutische 
Maßnahmen informiert (siehe Kapitel 7). Familien, in denen 
vermehrt Darmkrebs aufgetreten ist, die aber nicht einem 
der Darmkrebs-Tumorsyndrome zugeordnet werden kön-
nen, erhalten ebenfalls empfehlungen für eine angemessene 
nach- beziehungsweise Vorsorge. Die Vorsorgeempfehlun-
gen werden bei der zweitberatung zur ergebnismitteilung 
den Untersuchungsergebnissen entsprechend angepasst. 

Die MOLeKULArGeneTisCHe
UnTersUCHUnG (GenAnALyse)

Die molekulargenetische Untersuchung setzt eine infor-
mierte entscheidung voraus, die im rahmen der bera-
tung vor der Genanalyse erzielt wird. sie ist in Form einer 
einverständniserklärung entsprechend des Gendiagnos-
tikgesetzes dokumentiert.

Für die mit Darmkrebs einhergehenden Tumorsyndrome 
gibt es diagnostische Kriterien, die entweder auf klinischen 
befunden oder den stammbaumgegebenheiten (zum 
beispiel Amsterdam- oder bethesda-Kriterien) basieren. 
Je nach zuordnung erfolgt die molekulargenetische Un-
tersuchung bei einem bereits erkrankten Familienmitglied 
entweder direkt (zum beispiel bei Familiärer adenomatöser 
Polyposis (FAP), Peutz-Jeghers-syndrom) oder, bei Ver-
dacht auf das Lynch-syndrom (HnPCC), nach einer vorab 
durchgeführten Tumorgewebeuntersuchung. Dem Lynch-
syndrom liegen Veränderungen in jeweils einem der DnA-
reparaturgene (MLH1, MsH2, MsH6 und PMs2) zugrun-
de. Durch die Tumorgewebeuntersuchung wird geklärt, 
welches DnA-reparaturgen von krankheitsursächlicher 
bedeutung ist und analysiert werden sollte.

Die molekulargenetische Untersuchung erfolgt an weißen 
blutzellen. Hierfür ist lediglich eine blutentnahme erfor-
derlich. sie wird angestoßen, sobald alle Familienbefunde 
vorliegen. Das ergebnis der Mutationssuche, also der 

Für die Stammbaumerhebung werden einige 
Informationen benötigt, wie zum Beispiel:

 n das Alter der erkrankten und gesunden Familienmit-
glieder bzw. das Todesalter bei verstorbenen Perso-
nen, wenn möglich mit Geburts- und ggf. Todesdatum

 n die aufgetretenen Karzinome oder Polypenbefunde, die 
betroffenen Organe und das Alter bei Diagnosestellung

 n wenn möglich, befundunterlagen zu den Krebser-
krankungen bzw. aufgetretenen Polypen

 n Angaben zu den ärzten oder Krankenhäusern, bei 
denen befundunterlagen angefordert werden kön-
nen; zur befundanforderung werden die namen 
der betroffenen und das Geburtsdatum und bei 
lebenden Personen zusätzlich eine entbindungser-
klärung von der ärztlichen schweigepfl icht benötigt
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Untersuchung zur Identifizierung der krankheitsursächli-
chen Genveränderung in einer Familie, liegt in etwa sechs 
Wochen vor. Sie wird immer an einer bereits erkrankten 
Person (so genannter Index-Patient) vorgenommen. Die 
gezielte Mutationstestung auf eine bereits vorbekannte 
Genveränderung benötigt circa drei Wochen. 

Erst wenn eine krankheitsursächliche Genveränderung 
identifiziert wurde, kann Angehörigen eine Anlageträgerun-
tersuchung (so genannter prädiktiver Gentest) angeboten 
werden. Hierdurch können die Familienmitglieder identifiziert 
werden, die die genetische Veranlagung ebenfalls tragen 
beziehungsweise nicht geerbt haben. Anlageträger können 
dann vor Eintritt einer Krebserkrankung in ein intensiviertes 
Vorsorgeprogramm aufgenommen werden. Angehörige, 
bei denen die aus der Familie bekannte Genveränderung 
ausgeschlossen wurde, tragen kein erhöhtes Krebsrisiko 
und können in die Regelvorsorge entlassen werden.

Bei einem Teil der Familien lässt sich die krankheitsursäch-
liche Genveränderung nicht aufdecken, obwohl der klini-
sche Befund für ein bestimmtes Krankheitsbild spricht. So 
gelingt etwa bei der klassischen FAP nur bei 80 Prozent 
und bei der abgeschwächten Ausprägung (AFAP) nur 
bei 30 Prozent der Fälle der Nachweis der ursächlichen 
Genveränderung. In diesen Fällen ist eine molekulargene-
tische Anlageträgeruntersuchung bei Angehörigen nicht 
möglich. Die speziellen Vorsorgemaßnahmen entspre-
chen dann dem zugrunde liegenden Tumorsyndrom und 
gelten für betroffene Personen und deren Angehörigen 
ersten Grades (zum Beispiel Geschwister und Kinder).

Molekulargenetische Unter
suchungen bei Minderjährigen1

Die Erstuntersuchung in einer Familie erfolgt meistens bei Er-
wachsenen. Bei Tumorsyndromen, bei denen die Vorsorge im 
Erwachsenenalter beginnt (zum Beispiel beim Lynch-Syndrom 
mit 25 Jahren), wird die vorhersagende Anlageträgerdiagnos-
tik (prädiktive Genanalyse) nach Erreichen der Volljährigkeit 
angeboten. Bei Tumorsyndromen, bei denen die Vorsorge 
bereits im Kindesalter beginnt, wird die molekulargenetische 

Anlageträgerdiagnostik in dem Alter angeboten, ab dem Vor-
sorgeuntersuchungen (zum Beispiel bei der klassischen FAP 
mit zehn bis zwölf Jahren) angezeigt sind (siehe Kapitel 7). 

Präimplantationsdiagnostik (PID)

Bei diesem Verfahren erfolgt eine genetische Auswahl 
von Embryonen nach künstlicher Befruchtung. Embryos, 
die die Veranlagung für eines der Tumorsyndrome nicht 
tragen, können dann in die Gebärmutter eingepflanzt 
werden. Das Verfahren setzt voraus, dass die ursächli-
che Genveränderung bereits vorab identifiziert wurde. Im 
europäischen Ausland wird eine Genanalyse bei Tumor-
syndromen mit Darmkrebs, zum Beispiel bei der FAP, im 
Rahmen einer Präimplantationsdiagnostik (PID) angebo-
ten. Seit kurzem ist dieses Verfahren auch in Deutschland 
unter bestimmten Rahmenbedingungen in Einzelfällen 
zulässig. Voraussetzung für die PID ist ein hohes gene-
tisches Risiko für eine Erbkrankheit, die sich durch eine 
geringe Lebenserwartung, die Schwere des Krankheits-
bildes und ihre schlechte Behandelbarkeit von anderen 
Erbkrankheiten wesentlich unterscheidet. Es besteht eine 
Beratungspflicht vor der Durchführung der Untersuchung; 
außerdem ist ein zustimmendes Votum einer interdiszipli-
nären Ethikkommission vorgesehen. Diese Ethikkommis-
sionen sind allerdings bislang nicht etabliert. Auch wenn 
eine Heilbehandlung für die hier in Frage kommenden 
Krankheitsbilder nicht angeboten werden kann, sind doch 
Präventionsmaßnahmen verfügbar. Eine PID bei diesen 
Krankheitsbildern geht mutmaßlich über die engen, vom 
Gesetzgeber vorgegebenen Rahmenbedingungen hinaus. 

Kosten der humangenetischen 
Betreuung

Die Kosten für die Beratung, molekulargenetische Diagnos-
tik und gegebenenfalls intensivierte Vorsorge bei betroffenen 
Personen werden von den Krankenkassen getragen.	

Autor

Dr. med. Timm O. Goecke

Institut für Humangenetik 
Universitätsklinikum Düsseldorf

1 vgl. Richtlinie der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) zu genetischen 
Untersuchungen bei nicht-einwilligungs-fähigen Personen nach § 14 in 
Verbindung mit § 23 Abs. 2 Nr. 1c GenDG vom 26.07.2011 (www.rki.de)
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Wie kann ich seelisch 
mit einer familiären 
Belastung umgehen?



Ängste und Sorgen
Zum seelischen Umgang Erwachsener mit einer Genmutation

Mamma Mia! sprach mit der Fachärztin für Humange-
netik und Psychotherapeutin Prof. Dr. Elisabeth Gödde 
über die psychischen Aspekte einer Genmutation.

Mamma Mia!: Frau Professor Gödde, was können Sie 
aus Ihrer Erfahrung als Psychotherapeutin über die 
Ängste und Sorgen betroffener und besorgter Menschen 
aus Familien mit einer Reihe von Darmkrebserkrankun-
gen berichten?

Prof. Dr. Elisabeth Gödde: Als erstes sollte zwischen 
den verschiedenen Krebsdispositionen unterschieden 
werden. Die familiäre Situation ist in hohem Maße ab-
hängig von der Art der Erkrankung: Handelt es sich um 
eine autosomal-dominant oder eine autosomal-rezessiv 
erbliche Disposition? Besteht ein Erkrankungsrisiko auch 
für andere Organe? Können auch Kinder schon an Krebs 
erkranken?

Wenn sich eine betroffene Person entschieden hat, 
eine Genanalyse durchführen zu lassen, liegt die erste 
Phase der Auseinandersetzung mit dem Thema einer 
möglichen Genmutation schon hinter ihr. Wenn sich der 
Befund bestätigt, Mutationsträger/in zu sein, ist die Si-
tuation nochmals eine andere. Es muss unterschieden 
werden, ob die betroffene Person an Darmkrebs erkrankt 
ist beziehungsweise war oder ob es sich um eine prädik-
tive, also vorhersagende Diagnostik handelt. Besonders 
im Hinblick auf Familienplanung beziehungsweise die 
Sorge um die Kinder liegen ganz unterschiedliche Fra-
gen „auf der Seele“.

Mamma Mia!: Welche psychotherapeutische Unterstüt-
zung empfehlen Sie einer Person, die an Darmkrebs 
erkrankt ist und der ein krankhafter Genbefund jetzt mit-
geteilt wird?

Prof. Dr. Elisabeth Gödde: Genetische Untersuchungen 
können körperliche, psychische und soziale Folgen ha-

ben. Sie beeinflussen zutiefst die Lebens- und Familien-
planung. Beratungen beziehungsweise Psychotherapien 
sollen Hilfe bei der individuellen Entscheidungsfindung 
sein. Sie sollen, während die Person auf das Ergebnis 
wartet, vorbeugend zur Seite stehen und helfen, wenn es 
zu Verletzungen, Kränkungen oder Ausgrenzungen auf-
grund krankhafter Genbefunde kommt. Es sollte sicher 
gestellt werden, dass der Befund an sich nicht zu einer 
zusätzlichen Krankheit wird.

Wichtig für die Ratsuchenden ist die richtige Einschät-
zung ihrer Ressourcen. Dazu gehört ihr individuelles 
Wertesystem beziehungsweise das ihres sozialen Um-
feldes: Was bedeuten uns ethische Werte? Wie können 
wir Glaube und Hoffnung aufbauen und im Gespräch 
mit uns vertrauten beziehungsweise vertrauenswürdigen 
Mitmenschen Kraft schöpfen?

Mamma Mia!: Welche psychotherapeutische Unterstüt-
zung empfehlen Sie einer nicht an Darmkrebs erkrankten 
Person, wenn ein Genbefund mitgeteilt wird?

Prof. Dr. Elisabeth Gödde: Für nicht erkrankte Personen, 
die aufgrund eines genetischen Befundes bei einem 
Blutsverwandten ein deutliches Risiko haben, ebenfalls 
Anlageträger und damit Krebsrisikoperson zu sein, war 
bereits der Entschluss: „Ja, ich lasse mich testen“, ein 
wichtiger Entwicklungsprozess, der aber mit der Blutent-
nahme nicht abgeschlossen ist.

Nicht-Erkrankten, die sich testen lassen, sollte im Ge-
gensatz zu erkrankten Personen sowohl von den profes-
sionellen als auch von den familiären Beratern nur das 
zugemutet beziehungsweise zugetraut werden, was sie 
sich auch selbst zutrauen.

Für beide getesteten Personengruppen gilt: Der Prozess 
der Entscheidungsfindung: „Testen? – Aber ja doch!“ 
entspricht dem Entwicklungsprozess der Erkenntnis: Ich 
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bin möglicherweise anders. ich muss vielleicht Abschied 
nehmen von meinem bisherigen selbstbild. ich sollte die 
eigene Lebenssituation annehmen. ich darf alle res-
sourcen zur praktischen Umsetzung mobilisieren. Dieser 
entwicklungsprozess hat sein individuelles Tempo, das 
Außenstehenden manchmal sehr langsam erscheinen 
kann.

schlussendlich muss auch berücksichtigt werden, dass 
eine Anerkennung für das verantwortliche Verhalten für 
das eigene Leben und das der Verwandten durch die 
Gesellschaft beziehungsweise das soziale Umfeld Man-
gelware ist, dass das risiko der stigmatisierung besteht 
oder gar mit einer Ausgrenzung aus der so genannten 
„solidargemeinschaft“ gerechnet werden muss.

Mamma Mia!: Was raten sie eltern hinsichtlich der Ab-
klärung, ob die Genmutation auf ihre Kinder übertragen 
wurde?

Prof. Dr. elisabeth Gödde: eltern, die sich haben testen 
lassen und wissen, dass sie Anlageträger einer autoso-
mal-dominant erblichen Krebsdisposition sind, wissen 
auch, dass ihre Kinder „entweder-oder“-Anlageträger 
sind. in Ausübung ihrer eigenverantwortung hatten sie 
entschieden, dass dieses Vorgehen für sie das richtige 
ist. ist es das damit sogleich auch für ihre Kinder?

Anlageträger – und auch ihre Kinder! – haben nicht nur 
einen Körper mit seiner speziellen genetischen informa-
tion. sie sind als Menschen eine Körper-Geist-seele-
einheit mit einem ganzheitlichen selbstbewusstsein. Das 
gilt auch für die ganz kleinen Menschen, die ihr selbst-
bewusstsein und ihre eigenverantwortung noch nicht 
selbstständig vortragen können.

Wird die eigenverantwortung der eltern zur Familienver-
antwortung, so bedeutet das nicht, dass alle entschei-
dungen nun gleichermaßen auch für die Kinder gelten 
können. Die Verantwortung der Familie endet dort, wo 
die sich entwickelnde eigenverantwortung der Kinder 
erscheint.

Mamma Mia!: sollten eltern ihre Kinder hinsichtlich einer 
familiären Darmkrebsveranlagung humangenetisch tes-
ten lassen?

Prof. Dr. elisabeth Gödde: Das recht der Kinder auf 
informationelle selbstbestimmung und damit auch ihr 
recht auf nichtwissen ist ein wichtiges Gut. es kann je-
doch mit der Fürsorgeverantwortung der eltern kollidie-
ren, wenn aktuell mögliche risiken nur durch eine frühe 
genetische Diagnostik abgeklärt und kontrolliert werden 
können.

Kinder sollten, wenn es um ihre eigene zukunft geht, 
in die entscheidungsfi ndung einbezogen werden. Ganz 
praktisch bedeutet das auch, dass für sie durch die vor-
handene familiäre situation – ein elternteil ist erkrankt – 
diese erkrankung ein Teil ihrer Lebenserfahrung ist. Diese 
situation muss nicht zwangsläufi g so traumatisierend für 
das Kind sein, wie sie für den erkrankten elternteil war, 
der in seiner Kindheit möglicherweise die erkrankung der 
Mutter oder des Vaters nicht miterlebt hat oder nicht mit-
erleben durfte, weil aus vermeintlicher rücksichtnahme 
auf das Kind dieses isoliert wurde und sich in seinen ei-
genen ängsten verlor. nach dem frühen Tod der erkrank-
ten Mutter, des erkrankten Vaters kommt die verdrängte 
Angst wieder hoch und überschattet den Umgang mit 
der Verantwortung für die eigenen Kinder. Hier sollte pro-
fessionelle Hilfe für die Familie gesucht werden.

„ Die Vielfalt der prophylaktischen
Möglichkeiten erfordert ein hohes Maß 
an Orientierungsfähigkeit bei den
Betroffenen und ihren Familien.“
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Mamma Mia!: Macht es Sinn, dies so früh wie möglich zu 
tun oder wann ist der Zeitpunkt hierfür gut und sinnvoll?

Prof. Dr. Elisabeth Gödde: Unabhängig von der Zurück-
stellung einer prädiktiven genetischen Diagnostik sollte 
mit Kindern auf eine dem jeweiligen Alter angemessene 
Weise über die mögliche Erkrankung, deren Erblichkeit 
und die Möglichkeiten einer Diagnostik gesprochen wer-
den. Das heißt, Fragen der Kinder sind angemessen zu 

beantworten. In der Familie ist für die Kinder das Un-
bekannte, der unbekannte Genbefund in seiner Auswir-
kung nicht unbedingt auch unvertraut.

Dies ist für Eltern, die von ihren eigenen Sorgen geplagt 
werden, nicht einfach. Darüber hinaus leben wir heute 
nicht mehr unbedingt in klassischen Familienstrukturen. 
Während die Natur weiterhin die genetischen Informa-
tionen zwischen den Blutsverwandten verteilt, sind für 
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manche Kinder „Mama und Papa“ nicht identisch mit 
den genetischen eltern und haben andere Kinder kaum 
eine emotionale nähe zu ihren genetischen eltern. in sol-
chen Fällen ist es wichtig, eine situation herbeizuführen, 
die für die betroffenen Kinder nicht zur Horrorvision wird 
und zu ängsten führt.

Familienmitglieder, die nicht blutsverwandt sind, oder der 
Familie nahe stehende Personen, zu denen die Kinder 
eine emotionale bindung haben, können in der Lage 
sein, „Aufklärungsarbeit“ zu leisten. Wichtig ist, dass 
zwischen den Kindern und diesen Personen ein stabiles 
Vertrauensverhältnis besteht.

bei aller rücksichtnahme auf das seelische Wohl der 
Kinder sollte der medizinisch sinnvolle zeitpunkt für eine 
genetische Testung allerdings nicht aus dem blickwinkel 
geraten.

Mamma Mia!: Wie können Kinder und Jugendliche, für 
die eine prädiktive Diagnostik sinnvoll erscheint, in die 
entscheidungsfi ndung eingebunden werden?

Prof. Dr. elisabeth Gödde: Kindern sollte eine sach- 
und altersgerechte Wissensgrundlage vermittelt sowie 
Handlungsperspektiven und entscheidungsmodelle auf-

„ Die Entscheidung
einzelner Betroffener
muss nicht allgemeingültig
sein. Sie darf ganz grundsätzlich
abweichen, ohne deshalb auch 
grundsätzlich „falsch“ zu sein.“

gezeigt werden. Alle Menschen (auch pubertierende!) 
lernen gerne das, was ihnen als lebensdienlich überzeu-
gend vorgelebt wird.

Mamma Mia!: neben der sorge um die Familie und die 
Familienplanung kommt auf die betroffene Person die 
Frage nach den optimalen Vorsorgemaßnahmen zu.

Prof. Dr. elisabeth Gödde: Für Mutationsträger kann 
nach expertenmeinung eine maximale risikoreduktion 
nur durch prophylaktische, also vorbeugende Operati-
onen erreicht werden. Jedoch: eine solche nicht mehr 
rückgängig zu machende Maßnahme zum falschen 
zeitpunkt ist langfristig vermutlich schädlicher als keine 
intervention. Die Vielfalt der prophylaktischen Möglich-
keiten erfordert ein hohes Maß an Orientierungsfähigkeit 
bei den betroffenen und ihren Familien. Fachliche emp-
fehlungen zur Prophylaxe folgen zumeist Leitlinien, die 
auf der basis allgemeingültiger erkenntnisse entwickelt 
wurden.

Die entscheidung einzelner betroffener muss nicht allge-
meingültig sein. sie darf ganz grundsätzlich abweichen, 
ohne deshalb auch grundsätzlich „falsch“ zu sein. Pro-
phylaktische Maßnahmen, insbesondere Operationen, 
sind traumatisierende eingriffe, die einerseits das heile 
selbstbild beschädigen, andererseits auch neues Heil 
bedeuten. Hier eine individuelle balance zu fi nden, be-
deutet gleichzeitig, die basis für eine „neue Gesundheit“ 
zu entwickeln.

Mamma Mia!: sollten betroffene ihre Partner in die ent-
scheidungsfi ndung mit einbeziehen? Welchen Weg soll-
ten sie wählen?

Prof. Dr. elisabeth Gödde: inwieweit Partner oder 
andere Menschen in die entscheidungsfi ndung 

mit einbezogen werden, ist zunächst abhän-
gig von der Persönlichkeit, der bisher geleb-

ten Partnerschaft und den ursprünglichen 
zukunftsplänen. in jedem Fall ist der 
Partner einer erkrankten Person auch 
durch das „individuelle Krebsszenario“ 
betroffen und belastet und muss sein 
„eigenes Leid“ bewältigen. Auch der 
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Partner/die Partnerin muss sich von der ursprünglich ge-
planten Zukunft verabschieden und sich auf eine neue 
Zukunft einstellen. Besonders das medizinische Fach-
personal sollte hierbei die individuellen Verhaltensweisen 
verstehen und respektieren. Gelingt es den Partnern, 
sich auf die veränderte Situation einzulassen, so können 
sie bei Entscheidungsfindungen wertvolle Hilfe leisten 
und Unterstützung geben.

Mamma Mia!: Welche Entscheidungshilfe können Psy-
chotherapeuten betroffenen Personen an die Hand ge-
ben, die sich für oder gegen einen Eingriff entscheiden 
müssen?

Prof. Dr. Elisabeth Gödde: „Fragen Sie jemanden, der 
sich auskennt“, ist zunächst ein wichtiger Schritt. Hier 
kommen verschiedene Personengruppen, die nicht mit-
einander konkurrieren sollten, in Frage: Medizinisches 
Fachpersonal, Selbsthilfegruppen, Familienmitglieder 
und befreundete Personen, die schon bei anderen Ent-
scheidungen geholfen haben. Auch eine psychothera-
peutische Begleitung könnte sinnvoll sein. Hier sollte be-
rücksichtigt werden, ob unabhängig vom Thema „Krebs“ 
vorher schon psychotherapeutische Hilfe in Anspruch 
genommen wurde. Die Art dieser Hilfe ist abhängig von 
der individuellen Situation jedes einzelnen.

Mamma Mia!: Welche Entscheidungshilfen können Sie 
bei einer noch ausstehenden Familienplanung (Kinder 
ja oder nein) anbieten? Ist eine Genmutation ein Grund, 
sich gegen eigene Kinder zu entscheiden?

Prof. Dr. Elisabeth Gödde: „Kinder ja oder nein?“ ist eine 
zutiefst persönliche Frage. Ganz gleich um welche Ent-
scheidungskriterien es geht – im emotionalen Blickwinkel 
gibt es kein richtig oder falsch. Wichtig ist, dass Paare 
vertrauensvoll miteinander umgehen und die Kraft entwi-
ckeln können, Kinder willkommen zu heißen.

Mamma Mia!: Verhalten Frauen und Männer sich grund-
sätzlich anders?

Prof. Dr. Elisabeth Gödde: Ob Frauen und Männer sich 
in der Situation „Familienplanung bei Krebsdisposition“ 
von Natur aus anders verhalten, werden wir sicher nie 

erfahren. Wenn die Frage: „Kinder ja oder nein?“ Gestalt 
annimmt, sind Frauen und Männer bereits in ihre indivi-
duelle Lebenssituationen hineingewachsen und: Ja, sie 
verhalten sich unterschiedlich!

Als Partnerin/Partner, Mutter/Vater, Erkrankte/Erkrankter 
wird Verantwortung anders erlebt, werden Entscheidun-
gen anders gefällt. Für betroffene Frauen spielt im Hin-
blick auf Schwangerschaften auch die eigene Gesund-
heit, zum Beispiel Vernarbungen nach Operationen im 
Bauch, eine Rolle.

Mamma Mia!: Wie kann ein junger Mensch während der 
Partnersuche mit all diesen Themen umgehen?

Prof. Dr. Elisabeth Gödde: Am besten offen und ehrlich, 
auch wenn dies nicht einfach ist.	

KONTAKT

Prof. Dr. med. Elisabeth Gödde

Fachärztin für Humangenetik, Psychotherapie 
Recklinghausen
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im Frühjahr 2011 jährte sich für mich die Diagnose
„Familiäre Adenomatöse Polyposis (FAP)“ zum zwan-
zigsten Mal. 

Aufgrund von wiederholtem blut im stuhl meldete mich 
meine Mutter im Frühjahr 1991 in einer erfahrenen gas-
troenterologischen Praxis in München zur Darmspiege-
lung an. Die Diagnose war eindeutig: Familiäre Adeno-
matöse Polyposis. zu diesem zeitpunkt war ich gerade 

18 Jahre alt und stand kurz vor dem Abitur.

ich war nicht sonderlich schockiert und auch nicht 
wirklich überrascht. seit meiner Kindheit konfrontier-
te mich meine Mutter vorsichtig mit der Möglichkeit, 
die erkrankung meines Vaters geerbt zu haben. Die-
ser starb 1974 im Alter von 35 Jahren an den Fol-
gen einer nicht erkannten FAP. ich war damals erst
16 Monate alt.

Als Kind war es mir stets wichtig, viel über meinen ver-
storbenen Vater, sein Leben und meine Herkunft zu 
erfahren. Durch erzählungen meiner Mutter erfuhr ich 

von seiner erkrankung und dass auch er seine Mutter – 
meine Großmutter – früh an Darmkrebs verloren hatte. 
nach und nach, mit dem älterwerden, dem erlernten 
schulwissen über Vererbung und den Gesprächen mit 
meiner Mutter begann ich zu ahnen, welch Damok-
lesschwert da über mir schwebte. es bestand jedoch 
noch eine 50:50-Chance, die FAP nicht geerbt zu ha-
ben. somit verdrängte ich erst einmal für viele Jahre alle 
Gedanken daran.

im Anschluss an die erste Darmspiegelung erfolgte ein 
Arztgespräch, bei dem uns nahegelegt wurde, mich 
möglichst bald operieren zu lassen. es sei noch nicht 
zu spät, aber allerhöchste zeit, um eine Krebsentwick-
lung zu vermeiden. Der Arzt empfahl uns für die weitere 
betreuung und Operation die Chirurgische Klinik in Hei-
delberg, da die ärzte in dieser Klinik zum damaligen zeit-
punkt bereits mehrjährige erfahrung mit FAP-Patienten 
und der Pouch-Operation hatten. eindringlich meinte der 
Arzt zu meiner Mutter: „Wenn sie meine Tochter wäre, 
würde ich dorthin gehen!“ Dieser persönliche Appell blieb 
nicht ohne Wirkung. im Juni 1991 stellte mich meine 
Mutter in der Chirurgie in Heidelberg vor.

Dort wurde die Diagnose bestätigt und auch, dass 
die Operation eine gewisse eile hätte. in langen Ge-
sprächen wurde ich über den Krankheitsverlauf, den 
lebensnotwendigen eingriff und die nachsorge auf-
geklärt. Auch die Aspekte der Genetik wurden dabei 
ausführlich mit mir besprochen. Mir wurde klar, dass 
ich keine Wahl hatte, wenn ich überleben wollte. Der 
Ausbruch der Krankheit, die entwicklung von Dick-
darmkrebs, ist in jeder zelle meines Körpers genetisch 
vorprogrammiert. Die einzige Chance, dem Krebs und 
einem frühen sterben auszuweichen, bestand in der 
operativen entfernung des gesamten Dickdarms. es 
gab deshalb für mich nichts zu überlegen und ich wil-

Leben mit der Diagnose FAP
(Familiäre Adenomatöse Polyposis)
rüCKbLiCK einer beTrOFFenen
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ligte in die Operation ein. Allerdings war mir wichtig, 
zuvor noch mein Abitur machen zu können. schließ-
lich dachte ich schon an die zeit danach! Mein Leben, 
Ausbildung und beruf sollten ja reibungslos nach der 
Operation weitergehen. Der eingriff wurde deshalb in 
die sommerferien 1991 gelegt. 

im zuge des Krankenhausaufenthalts wurde eine mo-
lekulargenetische Untersuchung durchgeführt. Dabei 
erhält man wertvolle Hinweise für die Diagnose der 
FAP, zum beispiel welchen schweregrad der Polyposis 
man hat. Für mich persönlich ergab sich die Möglich-
keit, den übeltäter, der für den Tod meiner Großmutter 
und meines Vater verantwortlich war, zu identifi zieren. 
Aufgrund dieser erkenntnis besteht die Chance, ande-
re eventuell betroffene Familienmitglieder oder später 
meine Kinder schnell und ohne belastende Darmspie-
gelung untersuchen lassen zu können. 

negative Gedanken oder Angst vor einer genetischen 
Untersuchung hatte ich damals nicht. ich sah nur die 
positive seite der Genforschung in diesem Augenblick. 
es dauerte zwei Jahre, bis ich das positive Testergebnis 
erhielt. Komischerweise fühlte ich mich in diesem Mo-
ment meinem verstorbenen Vater sehr nah. schließlich 
führte ich eine gewisse „Familientradition“ fort.

rückblickend ist es selbst für mich erstaunlich, wie 
gefasst ich damals als Jugendliche mit meinem 
schicksal umgegangen bin. es lag vielleicht an mei-
ner behüteten, geborgenen Kindheit und dem dar-
aus resultierenden Gefühl, dass mir eigentlich nichts 
passieren kann. Mit einer positiven Lebenseinstellung 
und einer natürlichen naivität ging ich an diese „An-
gelegenheit“ heran, habe die Krankheit akzeptiert und 
in mein Leben integriert. ein Kampf gegen die FAP, 
Verzweifl ung und Frust hätten an der Tatsache an sich 
ohnehin nichts geändert. 

Außerdem versuchte ich all dem 
noch etwas Positives abzuge-
winnen. schließlich habe ich im 
Gegensatz zu meinem Vater und 
meiner Großmutter aufgrund der im 
Laufe der Jahre verbesserten medi-

zinischen Diagnose- und Operationsmethoden und der 
neuen erkenntnisse in der Gentherapie die Chance, 
noch viele Jahre ein zufriedenstellendes und akzepta-
bles Leben zu führen. Mittlerweile bin ich fast 39 Jahre 
alt und gesund und munter! 

in den zwanzig Jahren, in denen mich die FAP nun 
schon begleitet, habe ich mich nicht nur mit der er-
krankung als solche auseinandergesetzt, sondern 
zusätzlich auch als Pouchträgerin mit den Problemen 
der sicheren Verhütungsmethoden, schwangerschaft 
und Geburt. Heutzutage ist es notwendig, sich auch 
mit den Themen Versicherung, schwerbehinderung 
und Gleichstellung oder ähnlichem zu befassen. Die-
se erfahrungen und informationen an andere Pati-
enten weiterzugeben, ist eine der Prioritäten meiner 
Arbeit für die Familienhilfe-Polyposis coli e. V.. seit 
vielen Jahren engagiere ich mich in dieser bundes-
weiten selbsthilfegruppe und stehe insbesondere für 
die beratung junger Patientinnen und Patienten zur 
Verfügung! 

AUTOrin

Eva Schneider

stellvertretende Vorsitzende der
Familienhilfe Polyposis coli e. V.,
schenklengsfeld
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Beschäftigt man sich mit erblichen Krebserkrankungen, 
so stehen zuallererst die Betroffenen im Vordergrund – 
wie fühlen sie sich, wie bewältigen sie die Information, 
Mutationsträger zu sein und sich dadurch mit der Diag-
nose „Krebs“ konfrontiert zu sehen. 

Außerdem müssen sie sich mit der Frage auseinander-
setzen, ob und wie sie diese Information an ihre Familie 
und damit ihre Kinder weitergeben.

Betroffene kämpfen mit komplexen ethischen Dilem-
mata, wenn sie sich entscheiden, die genetische Infor-
mation ihrem Nachwuchs mitzuteilen: Sie fühlen eine 

moralische Verpflichtung (weil die Kinder das Recht 
haben, Bescheid zu wissen), aber gleichzeitig auch 
das Bedürfnis, die Kinder vor diesen Neuigkeiten zu 
beschützen.

Auch die Kinder befinden sich in einer sehr schwierigen 
Situation. Wenn ein Elternteil an erblichem Darmkrebs 
erkrankt ist, geht es zunächst darum, diese ernsthafte 
und oft bedrohliche Erkrankung des Elternteils zu verar-
beiten. In einem zweiten Schritt taucht möglicherweise 
die Frage auf: Ist das ansteckend? Bekomme ich das 
jetzt auch? Muss ich sterben? Auf diese Fragen gibt es 
keine einfachen vorgefertigten Antworten. 

Kinder und Jugendliche als Angehörige 
in der Hochrisikofamilie
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Etwas anders sieht die Situation aus, wenn es zunächst 
um die Mitteilung des positiven Befundes einer geneti-
schen Untersuchung eines Elternteils geht, der Elternteil 
aber nicht erkrankt ist. Hier stellt sich die Frage: Muss 
ich den Befund meinem Kind überhaupt mitteilen? Ab 
welchem Alter versteht mein Kind, was eine genetische 
Erkrankung ist? Inwiefern ist ihm klar, was das für seine 
eigene Gesundheit bedeutet?

Ziel dieses Kapitels ist es, sich mit der speziellen Situ-
ation von Kindern und Jugendlichen in der Hochrisiko
familie auseinanderzusetzen. Zunächst soll hierfür über 
die Situation von Kindern und Jugendlichen mit einem 
an Krebs erkrankten Elternteil im Allgemeinen informiert 
werden. Die besondere Dynamik in der Hochrisikofamilie 
wird im zweiten Teil behandelt.

Wie geht es Kindern und 
Jugendlichen mit einem an Krebs 
erkrankten Elternteil?

Kinder und Jugendliche reagieren sehr unterschied-
lich auf die Krebserkrankung eines Elternteils: Einige 
sind traurig oder wütend. Andere zeigen keine Gefühle 
oder sind fröhlich. Manche sind starken Stimmungs-
schwankungen ausgesetzt. Häufig haben Kinder und 
Jugendliche Schuldgefühle bezüglich der Erkrankung 
des Elternteils, aber auch die Befürchtung, selbst krank 
zu werden.

Insgesamt gelten bis zu 50 Prozent der Kinder und Ju-
gendlichen mit einem an Krebs erkrankten Elternteil als 
belastet, viele reagieren mit Angst und fühlen sich allein 
gelassen, wissen nicht, wie es weitergehen soll.

Vor allem die Jugendlichen wollen die Eltern nicht zu-
sätzlich mit ihren Sorgen belasten und ziehen sich lie-
ber zurück. Die Fragen und Ängste jedoch bleiben. Das 
Gefühl, nicht informiert zu werden oder nicht helfen zu 
können, belastet zusätzlich. Die Belastung der Jugend-
lichen wird von den Eltern oft unterschätzt, da sie ihre 
Sorgen häufig nicht nach außen zeigen, sondern ver-
suchen, selbst klar zu kommen. Besonders jugendliche 
Mädchen von erkrankten Müttern beschreiben sich als 
belastet. 

Wichtig ist, dass diese Belastung in vielen Fällen nicht 
sofort sichtbar ist, sondern mit einer Zeitverzögerung 
auftreten kann. Nicht selten werden Symptome erst ein 
halbes Jahr nach der Erkrankung der Eltern oder sogar 
noch später auffällig. Deshalb ist es sehr wichtig, sensibel 
dafür zu sein, wie es den Kindern und Jugendlichen geht.

Die spezielle Situation in der 
Hochrisikofamilie

Bei drei bis fünf Prozent der Patienten mit einer Dick-
darmkrebserkrankung liegt eine monogen erbliche Form 
der Erkrankung vor. In diesen Familien stellt sich nicht 
nur die Frage nach der Verarbeitung einer Krebserkran-
kung beziehungsweise des erhöhten Erkrankungsrisi-
kos. Auch der Umgang damit, dass die eigenen Kinder 
möglicherweise betroffen sind, stellt eine besondere Be-
lastungssituation dar.

Erblicher Dickdarmkrebs 
ohne Polyposis 

Die häufigste Form des erblichen Darmkrebses ist der 
erbliche Darmkrebs ohne Polyposis (HNPCC oder 
Lynch-Syndrom). Für Personen mit dieser Veranlagung 
liegt die Wahrscheinlichkeit der Erkrankung bei 60-80 
Prozent. Allerdings ist es möglich, diesen Krebs gut zu 
behandeln, wenn er in einem frühen Stadium diagnosti-
ziert wird beziehungsweise wenn Vorstufen einer Darm-
krebserkrankung erkannt und entfernt werden können. 
Hierfür sind regelmäßige Vorsorgeprogramme notwen-
dig, da Darmkrebs in einem späteren Stadium sehr viel 
schwieriger zu behandeln ist beziehungsweise eine Aus-
sicht auf Heilung verringert wird. 

Eine genetische Testung auf HNPCC erfolgt in der Re-
gel erst ab 18 Jahren – Kinder und Jugendliche befinden 
sich also hier zunächst vor allem in der Rolle der Angehö-
rigen – möglicherweise ist ein Elternteil erkrankt oder fa-
miliäre Krebserkrankungen sind gehäuft vorgekommen. 
Hier geht es für die Eltern um die mögliche Kommunika-
tion mit dem Kind. 

Verschiedene Fragen stellen sich und müssen beantwor-
tet werden: Muss ich mein Kind jetzt schon informieren? 

www.bbsg-verlag.de 45

4  Wie kann ich seelisch mit einer familiären Belastung umgehen?



Tut ihm das gut oder wird es dadurch verunsichert? 
Wie erkläre ich meinem Kind meine Untersuchungen 
beziehungsweise wie setzen wir uns in der Familie mit 
möglicherweise häufi g auftretenden Krebserkrankungen 
auseinander? 

Für die beantwortung dieser Fragen gibt es bisher wenige 
wissenschaftliche erkenntnisse: über die Auswirkungen 
genetischer beratung und genetischer Testung auf die 
Kinder ist kaum etwas bekannt. Vielmehr standen in bis-
herigen Untersuchungen die Personen im Vordergrund, 
die eine genetische beratung aufsuchen. so wurde im 
Verbundprojekt HnPCC nach dem informationsverhalten 
der betroffenen gefragt, zum beispiel welche bedenken 
sie in bezug auf die Weitergabe von informationen an die 
Kinder und Jugendlichen haben.

Unter den erblichen Krebskrankheiten sind die Auswir-
kungen der genetischen beratung am häufi gsten im 
Hinblick auf erblichen brustkrebs (brCA1/2-Mutation) 
untersucht worden. Vergleicht man diese ergebnisse mit 
den – weniger zahlreichen – ergebnissen zu erblichem 
Darmkrebs, fi nden sich ähnliche befunde im Hinblick 
auf die psychische belastung der betroffenen und auf 
die Weitergabe der informationen an Familienmitglieder. 
Vermutlich können die erkenntnisse über das befi nden 
von Kindern und Jugendlichen in der Hochrisikofamilie 
für genetischen brustkrebs auf das befi nden des nach-
wuchses in Familien mit erblichem Darmkrebs übertra-
gen werden. Aus diesem Grund gehen wir im Folgenden 
sowohl auf studien zu erblichem Darmkrebs als auch auf 
Untersuchungen zu erblichem brustkrebs ein.

Wer WirD inFOrMierT?

Die studien beschäftigen sich vor allem mit der Frage, 
ob der befund mitgeteilt wurde oder nicht, welche Fak-
toren dies beeinfl ussen und wie Kinder und Jugendliche 
die befundmitteilung im rückblick betrachten. Darüber, 
wie sich diese Mitteilung auf die Kinder auswirkt, ist na-
hezu nichts bekannt. erste ergebnisse deuten darauf 
hin, dass die Kinder und Jugendlichen keine besorgnis-
erregenden reaktionen auf die Mitteilung des befundes 
zeigen.

bei Patientinnen mit erblichem brustkrebs fi ndet sich 
durchgängig, dass ungefähr die Hälfte der getesteten 
Frauen ihren Kindern den positiven befund mitteilt, 
die andere Hälfte tut dies nicht. Dabei spielt das Al-
ter der Kinder eine rolle: älteren Kindern werden die 
ergebnisse oft eher mitgeteilt. Dieses ergebnis fi ndet 
sich auch bei Untersuchungen zur informationswei-
tergabe bei HnPCC: Kinder wurden auch hier sel-
tener informiert, wenn sie als „zu jung“ angesehen 
wurden. 

Vergleicht man brCA1/2-Familien mit HnPCC-Familien, 
dann fällt auf, dass es den Patienten nach HnPCC-
Testung leichter fi el, mit ihren Kindern und Partnern zu 
sprechen, als den Patienten nach brCA1/2-Testung, so 
dass HnPCC-Patienten eine offenere Kommunikation 
berichteten.

Keinen einfl uss auf die informationsweitergabe scheint 
hingegen das Geschlecht der Kinder zu haben – sowohl 

„ Die Belastung der Jugendlichen
wird von den Eltern oft unterschätzt, 
da sie ihre Sorgen häufig nicht nach 
außen zeigen, sondern versuchen, 
selbst klar zu kommen.“
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Jungen als auch Mädchen wird das Ergebnis (BRCA1/2-
Mutation) mitgeteilt. Für Patienten mit erblichem Darm-
krebs gibt es hierfür keine wissenschaftlichen Erkennt-
nisse. Es darf aber vermutet werden, dass es sich hier 
ähnlich verhält.

Welche Gründe haben Eltern für das Mitteilen bezie-
hungsweise Nichtmitteilen ihres Befundes?

Fragt man Mütter mit erblichem Brustkrebs, warum sie 
ihren Kindern den Mutationsbefund mitteilen, so berich-
tet die Mehrzahl der Mütter vom Recht ihrer Kinder, da-
von zu erfahren, und von einem Verantwortungsgefühl, 
diese Information ihrem Kind weiterzugeben. 

Mütter, die ihren positiven Befund nicht mitteilen, be-
richten von Bedenken, die das Alter, den Reifegrad, den 
emotionalen Zustand und das Interesse der Kinder an 
den Ergebnissen betreffen. Die Hoffnung, Fragen zu 
Krebs und Sterben zu vermeiden und die Kinder vor 
Stresserleben zu bewahren, kann ebenso dazu führen, 
dass Befunde nicht mitgeteilt werden.

Wie geht es Kindern und Jugendlichen nach der Befund-
mitteilung?

Fragt man Erwachsene, die als Jugendliche vom po-
sitiven Mutationsbefund der Mutter erfahren haben 
(BRCA1/2-Mutation) nach ihrer damaligen Reaktion 
auf die Mitteilung, so gaben in einer Untersuchung die 
meisten Befragten an, dass sie die Informationen gut 
verstanden hatten. Nur wenige waren von der Mitteilung 
überrascht. Einige Kinder berichteten von Sorge über 
das gesteigerte Risiko einer Krebserkrankung; entweder 
in Bezug auf sich selbst oder auf Eltern und andere Fa-
milienmitglieder. Dennoch berichteten die meisten eine 
angemessene Reaktion auf die Mitteilung. Ein wichtiger 
Einflussfaktor scheint hier das Alter zu sein: Jugendliche 
erleben die meisten Probleme. Dabei scheinen Töchter 
eine besondere Risikogruppe im Hinblick auf problemati-
sche Reaktionen zu sein. 

Generell kann gesagt werden, dass die Mehrheit der 
Befragten dieser Untersuchung rückblickend keine 
signifikanten Einflüsse der Mitteilung auf ihre emoti-

onale Gesundheit angibt. Übereinstimmend wurden 
keine negativen Auswirkungen auf die Beziehungen 
innerhalb und außerhalb der Familie berichtet. In-
teressanterweise schien die Mitteilung auch keinen 
Einfluss auf eigene Nachwuchspläne zu haben. Viele 
berichteten von Einflüssen auf das eigene Gesund-
heitsverhalten, etwa das Rauchen aufzugeben oder 
allgemein „gesund zu leben“. Allerdings handelte es 
sich hierbei eben um Einschätzungen, die Betroffene 
zum Teil Jahre nach der Befundmitteilung durch die 
Mutter berichteten.

Ungefähr die Hälfte der befragten Kinder sorgt sich über 
ihre Gesundheit. Diese Angabe ist jedoch vergleichbar 
mit internationalen Berichten alltäglicher gesundheitlicher 
Sorgen von Kindern und Jugendlichen der Allgemeinbe-
völkerung. 

Untersuchungen bezüglich Reaktionen von Kindern und 
Jugendlichen auf einen positiven HNPCC-Befund der El-
tern existieren bisher nicht, es ist aber zu vermuten, dass 
diese ähnlich ausfallen würden.

Gut bekannt ist, dass es für Kinder und Jugendliche 
wichtig ist, aktiv mit der Situation (zum Beispiel eines 
chronisch kranken Elternteils) umgehen zu können. 
Wenn also ein Elternteil erkrankt ist, tut es ihnen gut, 
etwas zu tun, etwas beitragen zu können. Das sollte 
natürlich in einem gesunden Maße passieren, denn Kin-
der und Jugendliche brauchen auch Freizeit und Spaß 
mit ihren Freunden. Auch wenn sie Mama oder Papa 
gern unterstützen möchten, sollten sie nicht nur noch 
helfen. Es sollte unbedingt darauf geachtet werden, 
dass sie auch in solch schwieriger Situation entspan-
nende Momente finden, in denen es nicht nur um die 
Krankheit geht.

Familiäre adenomatöse Polyposis

Die Familiäre Adenomatöse Polyposis (FAP) ist die zweit-
häufigste Form des erblichen Darmkrebses. Da diese 
Erkrankung schon in sehr jungem Alter auftreten kann, 
werden die Vorsorgemaßnahmen hier entsprechend früh 
und intensiv durchgeführt – sie beginnen ab dem zehn-
ten Lebensjahr.
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im Fall der FAP sind die Kinder und Jugendlichen ge-
fährdet, selbst im jungen Alter an Darmkrebs zu erkran-
ken. sie sind also in dieser zeit nicht „nur“ Angehörige, 
sondern möglicherweise selbst betroffene, in jedem Fall 
greifen die Vorsorgemaßnahmen so, dass sie mit dem 
Thema intensiv in Kontakt kommen. 

eltern sehen sich mit Fragen konfrontiert wie: Wie erkläre 
ich meinem Kind, dass diese Untersuchungen (zum bei-

spiel genetische Testung) notwendig sind? Versteht mein 
Kind, was eine erbliche belastung ist? Kann mein Kind 
die Konsequenzen eines eigenen positiven befundes 
verstehen? Wird mein Kind durch ein solches Wissen 
zusätzlich belastet? Was ist, wenn mein Kind erkrankt? 

Untersuchungen junger Patienten, die auf FAP getestet 
wurden, zeigen, dass die Mehrheit der Untersuchten, 
die im Kindes- und Jugendalter getestet wurde, keine 
signifi kanten psychischen Probleme nach dem geneti-
schen Test angab, allerdings gab es hier Unterschiede. 
einige reagieren mit erhöhtem stress und gerade da ist 
es wichtig, besonders auf die Kinder und Jugendlichen 
zu achten und Unterstützung anzubieten.

eMPFeHLUnGen

Auf die Frage „in welchem Alter sollten Kinder über ei-
nen positiven genetischen befund informiert werden?“, 
gibt es derzeit noch keine empfehlung aus fachlicher 
sicht. in der Literatur gibt es keine Angaben über das 
„richtige“ Alter der Kinder, um die Mutationsinformation
mitzuteilen.

Hierbei muss wieder zwischen HnPCC und FAP unter-
schieden werden: im ersteren Fall ist eine genetische 
Testung normalerweise ohnehin erst mit 18 Jahren mög-
lich, bei FAP muss in jedem Fall früher mit dem Kind ge-
sprochen werden, da hier die Vorsorgemaßnahmen in 
sehr jungem Alter beginnen. Dabei ist es wichtig, dass 
Kindern und Jugendlichen altersgerecht erklärt wird, was 
mit ihnen passiert. 

spricht man mit Kindern und Jugendlichen über einen 
solchen befund (beziehungsweise bei FAP auch über die 
mögliche Testung/erkrankung des Kindes), ist es gene-
rell wichtig, mögliche sorgen der Kinder wahr und ernst 
zu nehmen. entscheidet man sich, den befund mitzutei-
len, ist es wichtig, weiter darüber im Gespräch zu blei-
ben, den Kindern das Gespräch anzubieten, aber nicht 
aufzudrängen und Fragen der Kinder altersgemäß und 
ehrlich zu beantworten. eine offene positive Kommuni-
kation scheint einer der Faktoren zu sein, die am wich-
tigsten dafür sind, dass Kinder und Jugendliche mit einer 
solchen erfahrung im Weiteren gut umgehen können.

WiCHTiGe HinWeise

 n Kindern und Jugendlichen sollte es ermöglicht 
werden, mit ihrem erkrankten elternteil zusam-
men zu sein, wenn sie dies möchten.

 n Kindern und Jugendlichen sollte altersgemäß 
erklärt werden, was passiert. Die Fragen der 
Kinder und Jugendlichen sollten in jedem Fall 
beantwortet werden. Dabei muss darauf geachtet 
werden, sie nicht mit medizinischem Fachwissen 
zu überhäufen. 

 n Kinder und Jugendliche wollen ehrliche Antwor-
ten auf ihre Fragen. sie brauchen das Gefühl, 
dass ihre Fragen ernst genommen und ehrlich 
beantwortet werden.

 n Kindern und Jugendlichen muss unbedingt klar 
gemacht werden, dass sie keine schuld an der 
erkrankung der Mutter beziehungsweise des 
Vaters haben – dass niemand schuld an dieser 
erkrankung hat. 

 n Wenn man mit Kindern und Jugendlichen über 
ein solch schwieriges Thema spricht, kann es 
sein, dass sie manchmal nicht so reagieren, wie 
man es als erwachsener erwartet. Wichtig ist es, 
Kindern und Jugendlichen diesen raum zu lassen 
– es gibt nicht die „richtige“ reaktion.

Hinweise zum Umgang mit Kindern und Jugendlichen bei einer 
bestehenden Krebserkrankung der Mutter oder des Vaters
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Für betroffene kann es hilfreich sein, darüber nachzu-
denken, sich Unterstützung von außen zu holen.

zUsAMMenFAssUnG

Darüber, wie es Kindern und Jugendlichen in der Hoch-
risikofamilie beispielsweise direkt nach der befundmit-
teilung geht, ist relativ wenig bekannt. Die studien, die 
es zum Thema Kinder und Jugendliche in HnPCC- be-
ziehungsweise FAP-Familien gibt, sind sehr rar. Deshalb 
ist es momentan fast unmöglich, generelle Aussagen zu 
treffen.

zukünftige Forschung muss sich stärker mit den Konse-
quenzen einer solch offenen Kommunikation mit Kindern 
über genetische Testung und die daraus resultierenden 
befunde beschäftigen.

effektive strategien, mit denen man Mutationsträger bei 
der Mitteilung genetischer informationen an ihre Kinder 
unterstützen kann, wurden bisher noch nicht entwickelt. 
Die betroffenen Familien werden mit dieser Herausforde-
rung oft allein gelassen.

einzelne Untersuchungen legen nahe, dass es einen 
bedarf für psychosoziale (nachsorge)betreuung nach 
einer genetischen Untersuchung gibt. Auch im Hin-
blick auf die entwicklung von informationswerkzeugen 
und unterstützenden interventionen für die Hilfe bei 
und nach der befundmitteilung muss zukünftig mehr 
getan werden.

Auf diesem Gebiet ist noch weitere Forschung nötig, um 
betroffenen solche Hilfen an die Hand zu geben. Auch 
die studie belaJu – belastungen Jugendlicher mit einem 
an Krebs erkrankten elternteil unter der Leitung von Prof. 
Dr. Friedrich balck in Dresden – beschäftigte sich mit der 
Frage des befi ndens von Jugendlichen und eltern nach 
Krebsdiagnose der eltern. Die studie ist abgeschlossen 
und wird derzeit ausgewertet. interessierte können sich 
gern an folgende Ansprechpartner wenden und so hel-
fen, mehr über die situation von Jugendlichen und ihren 
eltern in dieser Lebenssituation herauszufi nden. 

HinWeis
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Die Genanalyse enthält Informationen über mögliche in un-
gewisser Zukunft auftretende Erkrankungen. Versicherun-
gen und Arbeitgeber sind an solchen Informationen erfah-
rungsgemäß höchst interessiert, weil sie damit potenzielle 
Risiken und mögliche Kostenbelastungen erkennen kön-
nen und aus eigenem Geschäftsinteresse darauf sinnen, 
entsprechende Belastungen zu vermeiden. Deswegen soll-
ten Ergebnisse einer Genanalyse von Betroffenen höchst 
vertraulich behandelt werden und nur gegenüber Ärzten 
und engsten Familienangehörigen offenbart werden.

Der Gesetzgeber hat im Gendiagnostikgesetz (GenDG) 
vom 31. Juli 2009 (Bundesgesetzblatt: BGBl. I S. 2529, 
3672) Regelungen geschaffen, die Betroffene vor nega-
tiven Auswirkungen einer Genanalyse schützen sollen. 
Grundlegend ist das allgemeine Benachteiligungsverbot 
(§ 4 GenDG), das jegliche Diskriminierung eines Men-
schen wegen seiner genetischen Eigenschaften wegen 
der Vornahme oder Nichtvornahme einer genetischen 
Untersuchung oder wegen des Ergebnisses einer Gen-
analyse kategorisch untersagt. 

Einwilligungsvorbehalt

Die Entscheidung, ob eine Genanalyse überhaupt durch-
geführt werden soll, obliegt ausschließlich dem Willen 
des Betroffenen, ein Arzt darf diese Untersuchung nur 
nach ausdrücklicher und schriftlicher Einwilligung durch-
führen. Der Betroffene kann seine Einwilligung jederzeit, 
auch mit Wirkung für die Zukunft, schriftlich oder münd-
lich gegenüber dem veranlassenden Arzt widerrufen 
oder eine Vernichtung des Ergebnisses der Genanalyse 
verlangen (§ 8 GenDG). Das Gesetzt sieht sogar aus-
drücklich ein „Recht auf Nichtwissen des Betroffenen“ 
vor, der nach Durchführung der Genanalyse dem Arzt 
erklären kann, dass er das Untersuchungsergebnis nicht 
zur Kenntnis nehmen wolle.

Ferner darf das Ergebnis der Genanalyse nur mit aus-
drücklicher und schriftlicher Einwilligung des Betroffe-

nen an Dritte weitergegeben werden (§ 11 GenDG). 
Die Unterlagen selbst sind spätestens nach einem Auf-
bewahrungszeitraum von zehn Jahren durch den Arzt 
zu vernichten. Der Betroffene kann jederzeit vor Ablauf 
dieses Zeitraumes selbst die Vernichtung der Ergeb-
nisse der gentechnischen Untersuchung und Analysen 
verlangen (§ 12 GenDG). Dies kann bei erblichen Krebs-
erkrankungen ein Problem hinsichtlich der Weitergabe 
medizinisch relevanter Informationen über Generationen 
hinweg darstellen. Patienten können jedoch eine länge-
re Aufbewahrung schriftlich verlangen und dadurch re-
geln, dass die Angehörigen gegebenenfalls auch nach 
deren Tod Zugang zu den für sie relevanten Ergebnis-
sen erhalten.

Versicherungsrecht

Versicherungen dürfen weder vor noch nach Abschluss 
eines Versicherungsvertrages die Durchführung einer 
Genanalyse von einem Kunden verlangen (Erhebungs-
verbot). Bereits vorhandene Genanalysen dürfen nicht 
herangezogen oder verwendet werden. Unabhängig von 
der Art der Untersuchung gelten diese Verbote für prä-
diktive und diagnostische genetische Untersuchungen 
und die daraus resultierenden Ergebnisse. Dies gilt nicht 
für Lebensversicherungen, Berufs-/Erwerbsunfähigkeits-
versicherungen und Pflegerentenversicherungen mit ei-
ner Leistung von mehr als 300.000 Euro oder mehr als 
30.000 Euro Jahresrente (§ 18 GenDG). 

Das Erhebungs- und Verwertungsverbot bei Abschluss 
und Inanspruchnahme von Versicherungsleistungen be-
zieht sich nur auf genetische Daten. Tatsachen über Vor-
erkrankungen und Erkrankungen müssen gegenüber der 
Versicherung offenbart werden (§ 18 Absatz 2 GenDG). 
Diese Problematik gehört zu den häufigsten Streitfällen 
zwischen Kunden und Versicherung. Es müssen selbst 
erkannte Krankheitssymptome wie beispielsweise Kno-
tenbildungen, Geschwüre etc. sowie ärztliche Diagnosen 
und Therapien der Versicherung angezeigt werden.

Das Gendiagnostikgesetz
Sozialrechtliche Aspekte
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ArbeiTsreCHT

Das gleiche Verbot gilt für Arbeitgeber die weder vor 
noch nach Abschluss eines Arbeitsvertrages genetische 
informationen einholen oder verwenden dürfen (§ 20 
GenDG). Ausdrücklich ist ein arbeitsrechtliches benach-
teiligungsverbot geregelt, wonach einem Arbeitnehmer 
wegen der Weigerung genetische Daten preiszugeben, 
keinerlei berufl iche schlechterstellung bereitet werden 
dürfen (§ 21 GenDG). Dies gilt auch für öffentlich-rechtli-
che Arbeitsverhältnisse (§ 22 GenDG).

„sTiLLe“ DisKriMinierUnG

Dieser umfassende gesetzliche schutz der betroffenen 
wirkt allerdings nicht gegen eine „stille“ Diskriminierung, 
die aufgrund einer zufälligen Kenntnis des ergebnisses 
der Genanalyse durch Dritte bereitet wird und nicht mit 
der Kenntnis des ergebnisses der Genanalyse begrün-
det wird. Deswegen ist die höchste Vertraulichkeit gene-
tischer Daten von existenzieller bedeutung. 

Das ergebnis eines Gentests darf im Anwendungsbe-
reich des GenDG gemäß § 11 nur dem Patienten selbst 
und nur durch den Arzt, der die genetische Analyse oder 
die genetische beratung vor dem Gentest vorgenommen 
hat, mitgeteilt werden. eine Weiterleitung der ergebnisse 
an andere ärzte/Personen ist nur mit schriftlicher und 
ausdrücklicher einwilligung der Patienten und nur durch 
den Arzt möglich, der die Untersuchung/genetische be-
ratung vorgenommen hat.

Die Vertraulichkeit der Daten sollte auch im schriftver-
kehr mit den behandelnden ärzten beachtet werden. 
im Hinblick auf eine künftige speicherung von medizi-
nischen Daten auf der seit Anfang Oktober 2011 stu-
fenweise eingeführten elektronischen Gesundheitskar-
te (eGK) empfi ehlt es sich, auf eine speicherung von 
Daten im zusammenhang mit der Genanalyse zu ver-
zichten. Die entscheidung, ob seine Gesundheitsdaten 
(zum beispiel befunde, Diagnosen oder notfalldaten) 
mittels der eGK gespeichert werden, kann der Versi-
cherte dann selbst treffen (§ 291a sozialgesetzbuch 
Fünftes buch – sGb V).

eMPFeHLUnGen

betroffene sollten rechtzeitig – also vor Auftreten von 
Krankheitssymptomen – für sich selbst beziehungsweise 
für ihre betroffenen Kinder einen umfassenden Versiche-
rungsschutz für mögliche risiken begründen, insbeson-
dere durch Abschluss
a) einer berufs-/erwerbsunfähigkeitsversicherung mit einem 

rentenanspruch von nicht mehr als 30.000 euro/Jahr
b) einer Pfl egezusatzversicherung 
c) einer privaten rentenversicherung
d) und gegebenenfalls einer privaten Krankenzusatz-

versicherung.

Die Frankfurter Allgemeine zeitung (FAz) hat in einem 
Leitartikel vom 02.08.2011 dazu festgestellt, dass „nicht 
einmal jeder vierte bundesbürger gegen das risiko einer 
berufsunfähigkeit durch eine entsprechende Versicherung 
geschützt ist, obwohl dieses schicksal gut ein Fünftel der 
bevölkerung während des berufslebens trifft“. insofern gilt 
die vorbezeichnete empfehlung für Jedermann. 

inFO

im november 2009 wurde erstmals auf basis des 
Gendiagnostik-Gesetzes vom 31.Juli 2009 vom bun-
desministerium für Gesundheit eine Gendiagnostik-
Kommission am robert Koch institut berufen. Die 
Gendiagnostik-Kommission (GeKO) ist eine interdis-
ziplinär zusammengesetzte, unabhängige Kommissi-
on von 13 sachverständigen aus den bereichen Me-
dizin und biologie, zwei sachverständigen aus den 
Fachrichtungen ethik und recht sowie drei Vertretern 
von Patienten- und Verbraucherorganisationen sowie 
aus selbsthilfeorganisationen behinderter Menschen. 

Die GeKO erstellt in bezug auf den allgemein an-
erkannten stand der Wissenschaft und Technik 
richtlinien (§ 23 GenDG), welche im internet unter
www.rki.de nachzulesen sind.

AUTOr

Rechtsanwalt Gerd Hauptmanns

Fachanwalt für Arbeitsrecht, Fachanwalt für steuerrecht, notar a. D.

Kanzlei Hauptmanns, ratingen
berater des Deutsche Huntington Hilfe e. V.

Komme ich aus einer Krebsfamilie?52



Persönliche Daten, welche die Gesundheit betreffen, sind 
besonders schützenswert, da sie einen tiefen Einblick in 
die Privatsphäre ermöglichen. Dies gilt umso mehr für ge-
netische Daten. Die Entschlüsselung des menschlichen 
Genoms führt zu immer mehr neuen medizinischen Er-
kenntnissen mit weit reichenden Folgen für unser tägliches 
Leben. Genanalysen erlauben heutzutage bereits lange 
vor dem tatsächlichen Ausbruch einer Krankheit Vorher-
sagen über deren Eintrittswahrscheinlichkeit, selbst wenn 
dem Betroffenen seine Anfälligkeit für diese Krankheit noch 
nicht bekannt ist. Auch lassen Genanalysen Rückschlüsse 
auf die medizinische Konstellation von Blutsverwandten 
zu, ohne dass diese an dem Verfahren beteiligt sind.

Recht auf informationelle Selbst-
bestimmung

Datenschutzrechtlich ist deshalb das Selbstbestimmungs-
recht des Betroffenen besonders wichtig. Genetische 
Untersuchungen sollen grundsätzlich nur von einem ent-
sprechend ausgebildeten Arzt und nur dann durchgeführt 
werden, wenn die betroffene Person nach umfassender 
Aufklärung über Zweck und mögliche Konsequenzen in 
eine solche Untersuchung eingewilligt hat. Zur informati-
onellen Selbstbestimmung gehört zum Beispiel auch die 
Gewährleistung des Rechts auf Nichtwissen. Darüber 
sollte der Arzt im Vorhinein mit den Betroffenen spre-
chen. Wenn eine Genanalyse im Krankenhaus oder bei 
einem niedergelassenen Arzt durchgeführt wird, fallen 
dort zwangsläufig hochsensible Daten an. Die Betroffenen 
werden in einem Vorgespräch über ihre bisherige Kranken-
geschichte befragt, zu der in der Regel auch besondere 
Erkrankungen in der näheren Familie gehören. Schließlich 
wird auch das Ergebnis der Genanalyse auf der Patienten-
kartei vermerkt. All diese Daten sind gesetzlich geschützt. 
Es gibt neben den Geheimhaltungsvorschriften im Bun-
desdatenschutzgesetz berufsständische Bestimmungen 
zur ärztlichen Schweigepflicht und eine Vorschrift im Straf-
gesetzbuch, die den Bruch der ärztlichen Schweigepflicht 

unter Strafe stellt. Das bedeutet allerdings nur, dass die 
Daten nicht unbefugt offenbart werden dürfen. Daten-
übermittlungen aus der ärztlichen Praxis an andere Stellen 
können aus den unterschiedlichsten Gründen legitim sein: 
Zum Beispiel gibt es den Laborarzt, der Laborbefunde an 
andere Ärzte übermittelt; Daten werden an privatärztliche 
Verrechnungsstellen zum Zwecke der Abrechnung über-
tragen; Ärzte informieren sich gegenseitig zum Zwecke der 
Abstimmung der Behandlung, so werden insbesondere 
Hausärzte und Fachärzte oder Krankenhäuser informiert. 
Jede dieser Datenübermittlungen bedarf allerdings einer 
klaren Legitimation. Dies kann eine gesetzliche Ermächti-
gungsgrundlage sein oder in bestimmten Fällen auch eine 
Einwilligungserklärung des Patienten.

Datenübermittlung an Kranken-
kasse oder -versicherung

Ich will hier beispielhaft den Fall der Datenübermittlung 
an gesetzliche Krankenkassen herausgreifen: Es kommt 
relativ häufig vor, dass Krankenkassen sich an niederge-
lassene Ärzte wenden, um Auskünfte über einzelne Pati-
enten zu erhalten. Die Hintergründe sind vielschichtig. In 

Nebenwirkungen der Genanalyse
Wie steht es um den Datenschutz?
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den sozialgesetzbüchern ist genau geregelt, welche in-
formationen Krankenkassen und andere sozialleistungs-
träger über die bei ihnen Versicherten erhalten dürfen. 
Grundsätzlich dürfen Krankenkassen Patientendaten nur 
zu Abrechnungszwecken bekommen und nutzen. es sind 
aber besondere Fälle denkbar, in denen die Krankenkas-
se ärztliche informationen über ihre Versicherten benötigt. 
nach dem sozialgesetzbuch ist der Arzt verpfl ichtet, der 
Krankenkasse im einzelfall auf Verlangen Auskunft zu er-
teilen, soweit es für die Durchführung von deren Aufga-
ben erforderlich und gesetzlich zugelassen ist oder der 
betroffene im einzelfall eingewilligt hat. erforderlich ist die 
Datenerhebung nach dem Willen des Gesetzes immer 
dann, wenn anders die Aufgabe der Prüfung der Leis-
tungspfl icht nicht ordnungsgemäß erfüllt werden kann. 
natürlich dürfen die Daten auch nur im rahmen des er-
forderlichen zwecks verwendet werden. bei den privaten 
Krankenversicherungen läuft das etwas anders. Während 
die gesetzlichen Kranken- und Unfallversicherungen ver-
pfl ichtet sind, Anspruchsberechtigte ohne Ansehen ihrer 
Person und ohne blick auf bereits vorhandene oder po-

tentielle Krankheiten aufzunehmen, gehen die privaten 
Versicherungen nach dem Prinzip der „risikoäquivalenz“ 
vor. Je höher das risiko der versicherten Person, desto 
höher auch die Prämie. Das interesse der privaten Versi-
cherer an gendiagnostischen Untersuchungen und deren 
ergebnissen ist demnach hoch. nach heutigem recht 
muss der Versicherungsinteressent der Versicherung un-
aufgefordert seinen aktuellen gesundheitlichen zustand 
mitteilen. Die Versicherungen können darüber hinaus eine 
ärztliche Untersuchung verlangen. 

GenDiAGnOsTiKGeseTz

Der Deutsche bundestag hat am 24. April 2009 ein 
Gendiagnostikgesetz verabschiedet. Darin wird klar ge-
regelt, dass ein Versicherer vom Versicherten grundsätz-
lich weder vor noch nach Abschluss des Versicherungs-
vertrages die Vornahme genetischer Untersuchungen 
oder die Mitteilung von ergebnissen aus bereits vor-
genommenen genetischen Untersuchungen verlangen 
oder solche ergebnisse oder Daten entgegennehmen 
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oder verwenden darf. Letzteres gilt für Lebens-, berufs-
unfähigkeits-, erwerbsunfähigkeits- und Pfl egeversiche-
rungen nur dann nicht, wenn eine Leistung von mehr als 
300.000 euro oder mehr als 30.000 euro Jahresrente 
vereinbart werden.

Darüber hinaus unterliegen private Krankenversicherun-
gen, anders als die gesetzlichen Krankenkassen, nicht 
dem strengen sozialdatenschutz, doch müssen auch sie 
sich beim Umgang mit den sensiblen Gesundheitsdaten 
an regeln halten. nach dem bundesdatenschutzgesetz 
dürfen auch private Versicherungen die Daten nur im 
rahmen des Vertragszwecks, also der Kostenerstat-
tung, erheben und nutzen.

MeDizinisCHe PriVATsPHäre

Für betroffene, die durch eine Genanalyse erfahren ha-
ben, dass sie zu einer Hochrisikogruppe gehören, stellt 
sich oftmals die Frage nach der medizinischen Privat-
sphäre. Muss eine solche information zum beispiel an 

den Arbeitgeber gegeben werden und kann dieser auf-
grund eines genetisch bedingten gesundheitlichen risi-
kos einen bewerber ablehnen oder gar ein bestehendes 
Arbeitsverhältnis aufl ösen?

Das selbstbestimmungsrecht eines jeden betroffenen 
geht dem interesse des Arbeitgebers an leistungsfähigen 
gesunden Mitarbeitern grundsätzlich vor. Genetische Un-
tersuchungen dürfen deshalb grundsätzlich keine basis für 
eine sachgerechte Personalauswahl werden. selbst durch 
eine Genanalyse festgestellte Dispositionen für eine erkran-
kung ermöglichen keine verbindliche Prognose, ob und 
wann und unter welchen Umständen sich die erkrankung 
tatsächlich auswirkt. Der schutz des Persönlichkeitsrechts 
der beschäftigten verbietet die erhebung eines umfassen-
den Persönlichkeits- oder Gesundheitsprofi ls. im Gendiag-
nostikgesetz wird klar geregelt, dass der Arbeitgeber weder 
im bewerbungsverfahren noch im Verlauf eines beschäf-
tigungsverhältnisses von dem Arbeitnehmer die Mitteilung 
von ergebnissen genetischer Untersuchungen verlangen 
darf. er darf solche ergebnisse noch nicht einmal entge-
gennehmen oder für Personalentscheidungen verwenden, 
wenn ihm der beschäftigte solche ergebnisse freiwillig zur 
Verfügung stellt. Ausnahmen sind lediglich unter dem Ge-
sichtspunkt des Arbeitsschutzes im rahmen arbeitsmedi-
zinischer Vorsorgeuntersuchungen zulässig und dies auch 
nur unter sehr engen Voraussetzungen, zum beispiel bei 
gesundheitsgefährdenden Tätigkeiten. Das Gesetz enthält 
auch ein klares benachteiligungsverbot. Arbeitgeber dürfen 
beschäftigte nicht wegen ihrer genetischen Dispositionen 
oder denen ihrer blutsverwandten, zum beispiel der eltern, 
benachteiligen. Das gilt unabhängig davon, auf welche 
Weise dem Arbeitgeber die genetischen eigenschaften 
bekannt geworden sind. Das benachteiligungsverbot gilt 
auch für die Fälle, in denen sich beschäftigte weigern, sich 
genetisch untersuchen zu lassen oder ergebnisse geneti-
scher Untersuchungen zu offenbaren. 

AUTOr

Peter Schaar

Der bundesbeauftragte für den
Datenschutz und die informationsfreiheit,
bonn
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Im Februar 2010 trat das Gendiagnostikgesetz in Kraft, 
um die Ungleichbehandlung von Menschen aufgrund 
genetischer Krankheitsrisiken zu verhindern. Die Not-
wendigkeit einer gesetzlichen Regelung zeigen unter 
anderem empirische Studien aus den USA, Großbritan-
nien und Australien. Mit diesen wurde sichtbar, dass das 
stetig wachsende genetische Wissen auch zu neuen 
Formen von Ungleichbehandlung, Stigmatisierung und 
Ausgrenzung führt. In den bisherigen Untersuchungen 
wurden Benachteiligungen am Arbeitsplatz, bei Kran-
ken- und Lebensversicherungen sowie im Rahmen von 
Kreditvergaben oder Adoptionsverfahren nachgewiesen. 
Darüber hinaus zeigte sich eine Fülle 
von Ängsten, die mit dem Gentest 
und dem Wissen um das eigene 
Erkrankungsrisiko zusammenhän-
gen und gravierende Auswirkungen 
für die Betroffenen haben können. 
Für derartige Formen der Benach-
teiligung wegen vermuteter oder 
tatsächlich vorhandener genetischer 
Merkmale wurde der Begriff ‚geneti-
sche Diskriminierung‘ geprägt.

Forschungsprojekt

Für Deutschland ist bisher jedoch völlig unklar, wie 
häufig Menschen aufgrund ihres genetischen Erkran-
kungsrisikos Ungleichbehandlungen erfahren. Aus 
diesem Grund werden in einem Forschungsprojekt an 
der Goethe-Universität Frankfurt am Main und der Hel-
mut-Schmidt-Universität Hamburg Personen zu ihren 
Erfahrungen mit Andersbehandlungen aufgrund ihres 
genetischen Erkrankungsrisikos befragt. Wir nehmen 
an, dass auch Menschen mit einem Risiko für erblichen 
Darmkrebs von Benachteiligungen betroffen sind. Für 
unsere Studie suchen wir Personen, die eine geneti-
sche Veranlagung für die Familiäre Adenomatöse Po-
lyposis (FAP) haben. Insbesondere benötigen wir auch 
Personen, die aufgrund ihrer Familiengeschichte oder 
eines Gentests von ihrer Disposition wissen, aber noch 

nicht erkrankt sind. Mittels einer Fragebogenerhebung 
sowie persönlicher Gespräche mit Betroffenen sollen 
Erfahrungen und Umgangsweisen mit Benachteiligung 
erhoben werden.

Wenn Sie derartige Ungleichbehandlungen erlebt haben 
oder dies für die Zukunft befürchten, würden wir uns freuen, 
wenn Sie an unserer Studie teilnehmen. Kontaktmöglich-
keiten und den Fragebogen finden Sie auf der Homepage 
des Projekts unter www.genetischediskriminierung.de.
Den Projektmitarbeiter  erreichen Sie tele-
fonisch unter 069 798-23131.

Die Untersuchung erfolgt nach den 
Bestimmungen des Bundesdaten-
schutzgesetzes.

Erteilte Auskünfte werden streng 
vertraulich behandelt, anonymisiert 
und nicht an Dritte weitergegeben.

Das sozialwissenschaftliche For-
schungsprojekt wird vom Bun-
desministerium für Bildung und 
Forschung im Rahmen des Förder-
schwerpunkts „Ethische, rechtliche 

und soziale Aspekte der modernen Lebenswissenschaf-
ten und der Biotechnologie“ gefördert.

Weitere Informationen finden Sie im Internet unter 
www.genetischediskriminierung.de.	

Genetische Diskriminierung in Deutschland?
Eine Untersuchung zu Erfahrungen von Benachteiligung und  
Andersbehandlung aufgrund genetischer Krankheitsrisiken

KONTAKT

Goethe-Universität Frankfurt am Main

Komme ich aus einer Krebsfamilie?56



www.bbsg-verlag.de 57

5  Welche Auswirkungen hat die Genanalyse sonst noch?

Herzlich willkommen auf der Darmkrebszentrale!

Im Darmkrebsmonat März 2011 startete hier eine neue Themenreihe: Jeden Monat steht
ein bestimmtes Thema zu Darmkrebs im Mittelpunkt. In kurzen Filmbeiträgen wird es aus
verschiedenen Blickwinkeln beleuchtet und durch aktuelle Informationen sowie Servicean-
gebote ergänzt. Darüber hinaus fi nden Sie auf dieser Internetseite umfassende Informati-
onen über Darmkrebs – von der Diagnose über die Therapie bis hin zur Nachsorge.

Home   Presseportal   Kontakt   Impressum   Sitemap   Suche

Hier � nden Sie Hilfe-
stellungen für den Alltag >>

Praktisches & 
Soziales

Rubrik zum Thema

  Medizinischer Überblick

  Beim Arztgespräch

  Ernährung

  Bewegung

  Umgang mit Darmkrebs

  Erfahrungsberichte

  Für Angehörige

  Praktisches & Soziales

  Mediathek

  Veranstaltungen

  Service

Eine Krebserkrankung ist neben körperlichen auch mit seelischen Belastungen verbun-
den. Psychoonkologische Angebote können Betroffenen dabei helfen diese zu lindern: 
Was versteht man unter Psychoonkologie? Wo fi nden Betroffene diese Unterstützung? 
Diese und andere Fragen beleuchtet der aktuelle Filmbeitrag. >>

„Wohin mit Angst, Kummer, Wut & Verzwei� ung?“

Informations-Set bestellen >>

DVD und Broschüre zur Unterstützung
für Patienten und Angehörige >>

Umgang mit Darmkrebs >>

Hilfestellungen für die verschiedenen
Phasen einer Darmkrebserkrankung >>

Das multimediale Info-Portal für Patienten & Angehörige

   Umfassende und aktuelle Informationen
   Erfahrungsberichte von Betroffenen
  Online-Filmdokumentation eines Patienten

  Tipps für Angehörige

www.darmkrebszentrale.de



Eine Krebserkrankung kann zu vorübergehenden oder 
dauerhaften Behinderungen führen. Auf Antrag kann 
das Versorgungsamt einen Grad der Behinderung (GdB) 
feststellen und ab einem GdB von 50 einen Schwerbe-
hindertenausweis ausstellen. Doch inwieweit wird der 
außerordentlichen seelischen Dauerbelastung der Be-
troffenen, welche mit einer genetischen Veranlagung 
für Darmkrebs und weitere Tumorerkrankungen bezie-
hungsweise dem Status eines so genannten Hochrisi-
kopatienten einhergeht, Rechnung getragen? Und wie 
werden prophylaktische Operationen bei der Beurteilung 
berücksichtigt?

Das Bundesministerium für Arbeit und Soziales (BMAS) 
nahm hierzu im September 2011 wie folgt Stellung:

„Für die Begutachtung nach dem Schwerbehinderten-
recht und dem sozialen Entschädigungsrecht ist die 
Versorgungsmedizin-Verordnung (VersMedV) verbind-
lich. Sie ist seit dem 1. Januar 2009 in Kraft. Die Ver-
sorgungsmedizinischen Grundsätze (Anlage zu § 2 Vers-
MedV) enthalten die maßgeblichen und verbindlichen 
Vorgaben für die feststellende Behörde und die versor-
gungsärztlich tätigen Gutachter.

Entsprechend der gesetzlichen Definition (§ 2 Sozial-
gesetzbuch Neuntes Buch – SGB IX) sind Menschen 
behindert, wenn ihre körperliche Funktion, geistige 
Fähigkeit oder seelische Gesundheit mit hoher Wahr-
scheinlichkeit länger als sechs Monate von dem für das 
Lebensalter typischen Zustand abweichen und daher 
ihre Teilhabe am Leben in der Gesellschaft beeinträch-
tigt ist. Ausschlaggebend in der versorgungsmedizini-
schen Begutachtung zur Feststellung einer Behinderung 
ist also, ob die Folgen gesundheitlicher Störungen die 
Teilhabe am Leben in der Gesellschaft dauerhaft we-
sentlich beeinträchtigen. Nicht Diagnosen oder einzelne 
medizinische Parameter bilden demnach die Grundlage 
der versorgungsmedizinischen Beurteilung. Vielmehr wi-

derspräche die pauschale Anerkennung einer Diagnose 
dem bio-psycho-sozialen Modell des modernen Begriffs 
von Behinderung. 

Die genetische Veranlagung für Darmkrebs und assozi-
ierte Tumorerkrankungen beziehungsweise die Identifi-
zierung eines hohen Risikos für diese Erkrankungen kann 
demnach nicht isoliert betrachtet werden. Vielmehr wer-
den die Auswirkungen von körperlichen oder seelischen 
Störungen, die sich im Einzelfall daraus ergeben können, 
auf die Teilhabe am Leben in der Gesellschaft beurteilt. 

Nachgefragt
Berücksichtigung der familiären Belastung als Behinderung?
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bei Funktionsstörungen, die gegebenenfalls nach einer 
Darmoperation zurück bleiben können (zum beispiel ein 
künstlicher Darmausgang) wird – unabhängig von der 
indikation zur Operation – der Grad der behinderung 
ebenfalls nach dem Ausmaß der beeinträchtigung der 
Teilhabe am Leben in der Gesellschaft bemessen.

so ist gewährleistet, dass die Feststellung eines Grads 
der behinderung entsprechend der individuellen betrof-
fenheit der einzelnen erfolgt. entscheidend ist immer die 
beurteilung des versorgungsärztlichen Gutachters.“ 

HinWeis

im servicebereich der Homepage des bundesminis-
teriums für Arbeit und soziales (www.bmas.de) steht 
eine broschüre des bMAs zur Versorgungsmedi-
zin-Verordnung mit den Versorgungsmedizinischen 
Grundsätzen (Artikelnummer: K710) zum kostenlo-
sen Download bereit.

Auskünfte zum Thema Versorgungsmedizin erhalten 
sie auch montags bis donnerstags von 08:00 bis 
20:00 Uhr über das bürgertelefon des bMAs unter 
der rufnummer 01805 676715 (kostenpfl ichtig: 0,14 
euro/Minute aus dem deutschen Festnetz, Mobilfunk 
max. 0,42 euro/Minute). stand: september 2011
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Welche Behandlungs-
optionen habe ich
bei der Diagnose 
erblicher Darmkrebs?



Stadien- und risikogerechte Behandlung des
erblichen Darmkrebses aus chirurgischer Sicht
DArMKrebs bei besTeHen einer
KLAssisCHen FAP (FAMiLiäre ADenO-
MATöse POLyPOsis)

Leider kommt es immer noch vor, dass selbst in bereits diag-
nostizierten FAP-Familien so lange mit einer Operation gewar-
tet wird, bis das Kind in den brunnen gefallen ist: Diagnose 
Darmkrebs! zwar ist es oft noch ein heilbares stadium, aber 
dieses zusätzliche risiko sollte man unbedingt vermeiden. 

Darmkrebs bei einer unbehandelten 
klassischen FAP entsteht, wenn man 
lange genug wartet, immer – es be-
steht also ein 100-prozentiges entar-
tungsrisiko! Die jüngsten Patienten mit 
Darmkrebs, die bekannt sind, waren 
knapp über zehn Jahre alt, das durch-
schnittliche Alter liegt allerdings in der 
vierten Lebensdekade. ein rein endo-
skopisches Vorgehen (Abtragung der 
Polypen) bei einer klassischen Poly-
posis ist zu risikoreich, da die Polypen 
aufgrund ihrer hohen zahl nicht kom-
plett abgetragen werden können, so 
dass das risiko für Darmkrebs fortbe-
stehen würde. ziel der ärztlichen be-
mühungen ist es deshalb, Patienten 
mit einer familiären Polyposis vorbeu-
gend zu operieren, bevor Darmkrebs 
entsteht (vgl. „Prophylaktische Chirur-
gie und Prävention“, seite 77).

etwa 30 Prozent aller Patienten mit einer FAP sind die 
ersten in der Familie, die erkranken (so genannte neu-
mutation). in diesen Fällen ist in aller regel die erbliche 
Veranlagung nicht bekannt, da noch keine Verwandten 
erkrankt sind. Diese Mutationsträger sind daher in der be-
sonderen Gefahr, dass ihre Krankheit erst in einem spä-
ten stadium entdeckt wird. Für die behandlung bei einem 

bösartigen Dickdarmtumor auf der Grundlage einer FAP 
sind zwei Aspekte besonders zu berücksichtigen: 

 n stadium des Darmkrebses
 n Lokalisation des Dick- oder enddarmtumors

Für eine Operation macht es einen enormen Unter-
schied, in welchem Teil des Dick- oder enddarmes sich 
ein Tumor befi ndet. 

Wenn bei einer FAP Dickdarmkrebs bereits entstanden 
ist, so wird man dennoch in aller regel versuchen, den 
auch vorbeugend sinnvollen eingriff einer kompletten 
Dick- und enddarmentfernung durchzuführen (wie auf 
seite 78 beschrieben). Gründe, die medizinisch vielleicht 
gegen diesen ausgedehnteren eingriff zum zeitpunkt ei-
nes Dickdarmkrebses sprechen könnten, wären:

Der Dickdarm mit Bezeichnung seiner einzelnen Teilbereiche

Querdarm Linke Darmbiegung
(Flexur)

Absteigender Dickdarm
(Colon descendens)

Krummdarm (Sigma)

Enddarm (Rektum)

Appendix

Einmündung des Dünn-
darms in den Dickdarm 

(Bauhin’sche Klappe)

Einmündung des Dünn-

Blinddarm (Caecum)

Aufsteigender Darm
(Colon ascendens)

Rechte Darmbiegung
(Flexur)
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nn ein weit fortgeschrittener Tumor, 
der bereits andere Organe mit 
einbezogen hat 

nn eine bereits bestehende Metas-
tasierung (Tochtergeschwülste), 
zum Beispiel in Leber oder Lunge 

Da bei Patienten mit einem weit 
fortgeschrittenen Erkrankungssta-
dium eine Chemotherapie erforder-
lich sein wird, ist es eventuell sogar 
sinnvoll, zunächst einen kleineren 
chirurgischen Eingriff durchzuführen, 
zum Beispiel nur die Entfernung des 
rechten oder linken Dickdarmes, je 
nachdem wo der Tumor sitzt, oder 
nur des Enddarms. Nachdem sich 
der Patient von dem Tumor, der 
Operation und einer eventuellen Chemotherapie erholt 
hat, kann später eine so genannte Komplettierungsope-
ration dann vorbeugend durchgeführt werden, damit 
kein weiterer Darmkrebs entstehen kann. Ganz generell 
wird man auch in diesen Situationen, sofern der Tumor 
nicht allzu nahe am Schließmuskel gelegen ist, immer 
versuchen, ohne dauerhaft künstlichen Darmausgang 
(kontinenzerhaltend) zu operieren. In den allermeisten 
Fällen gelingt das auch mit einer guten postoperativen 
Funktion. 

Bei einem fortgeschrittenen Tumor im Enddarm wird 
man genau wie bei den nichterblichen Tumoren in dieser 
Region vor der Durchführung der Operation eine Strah-
len- und Chemotherapiebehandlung durchführen. Es ist 
erwiesen, dass durch diese Behandlung vor dem ope-
rativen Eingriff die Prognose insgesamt verbessert wird. 
In aller Regel gelingt es heute auch bei diesen Problem-
tumoren, die nah an dem Schließmuskel gelegen sind, 
den Schließmuskel und damit die Willkürkontrolle für die 
Stuhlentleerung (Kontinenz) zu erhalten. In diesen Fällen 
und auch nach einer Bestrahlung werden die Chirurgen 
meist vorübergehend einen künstlichen Darmausgang 
(Stoma) anlegen.

In den meisten Zentren wird heute der Eingriff einer pro-
phylaktischen Dick- und Enddarmentfernung mit Anlage 

einer Dünndarmtasche (Pouch) mit der Knopflochmetho-
de (laparoskopisch, minimal-invasiv) erfolgen können. Es 
ist mehr als nur eine Entscheidung über die Kosmetik, 
obwohl auch dieser Aspekt nicht unwichtig ist: Die Ab-
bildung zeigt den postoperativen Zustand bei Mutter und 
Tochter, wobei die Mutter vor vielen Jahren offensichtlich 
offen und mit einem vorübergehenden Darmausgang 
operiert wurde – beides ließ sich bei der Tochter vermei-
den!

Dickdarmkrebs bei Auftreten der 
abgebremsten (attenuierten) Form 
einer familiären adenomatösen 
Polyposis (AFAP)

Bei der abgebremsten Variante einer familiären adeno-
matösen Polyposis treten die Dickdarmtumoren eher auf 
der rechten Seite des Dickdarmes, das heißt also weiter 
entfernt vom Enddarm und somit auch von dem Schließ-
muskelapparat auf. Allerdings kommen auch bei dieser 
milderen Erkrankungsvariante Enddarmtumoren vor. 
Hier gilt auch das oben Gesagte, nämlich, dass das Tu-
morstadium entscheidend für die Wahl der Ausdehnung 
des Eingriffs sein wird. Sofern kein sehr fortgeschrittener 
Dickdarmkrebs vorliegt, wird man hier die auch sonst 
übliche vorbeugende Operation wählen: Die so genannte 
komplette oder fast komplette Dickdarmentfernung un-

Tochter links (nach laparoskopischer prophylaktischer Dick- und Enddarmentfernung) 
und Mutter rechts (nach Bauchschnitt und vorübergehendem Darmausgang)
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ter Erhalt des Enddarmes. Es wird eine Verbindung des 
Dünndarmes mit dem Enddarm hergestellt (ileorektale 
Anastomose) ohne die Notwendigkeit eines vorüberge-
henden Darmausganges. 

Dickdarmkrebs bei Vorliegen eines 
Lynch-Syndroms (HNPCC)

Beim Lynch-Syndrom kann es zu einem sehr schnellen 
Wachstum von kleinen Polypen zu Dickdarmkrebs kom-
men. Meistens – vor allem bei Patienten, die sich der re-
gelmäßigen Vorsorge unterziehen – ist dieser Dickdarm-
krebs in einem sehr frühen Stadium erkennbar und somit 
auch heilbar. Insofern wird man zunächst immer eine 
Operation empfehlen, bei der der betroffene Abschnitt 
des Dickdarmes entfernt wird, zusammen mit den ent-
sprechenden Lymphknoten und Gefäßen. Eine Frage, die 
sich zu diesem Zeitpunkt stellen kann, ist, ob man bei 
einem ohnehin erforderlichen operativen Eingriff zum Zeit-
punkt der Operation mehr Dickdarm entfernen lässt. Die-
se Frage sollte auf einer individuellen Basis mit den Pati-
enten besprochen und gemeinsam entschieden werden.

Warum sollte man eine Vergrößerung der Operation zum 
Zeitpunkt der Diagnose Dickdarmkrebs in Erwägung 
ziehen? Trotz einer guten und konsequenten Vorsorge 
mit jährlichen Dickdarmspiegelungen kann es zu der 
Entstehung von Dickdarmkrebs kommen. Die jährlichen 
Dickdarmspiegelungen werden von manchen Patienten 
zusätzlich als sehr belastend empfunden, zumal trotz-
dem nicht sicher davon ausgegangen werden kann, 
dass kein Darmkrebs entsteht. Je weniger End- und 
Dickdarm nachgesorgt werden muss, umso sicherer 
wird man Polypen erkennen und entfernen können und 
somit die Entstehung von Dickdarmkrebs auch sicherer 
vermeiden. Das Risiko vermindert sich durch die Verklei-
nerung der Fläche des Organs, im Klartext: Je weniger 
Dick- und Enddarm noch da ist, desto weniger kann ein 
neuer Krebs entstehen. 

Allerdings gibt es bisher noch keine Hinweise darauf, 
dass das Gesamtüberleben nach einer erweiterten 
Darmentfernung (subtotale Kolektomie oder Proktoko-
lektomie) bei Diagnose eines kolorektalen Karzinoms 
besser ist als nach onkologischer Resektion mit Teil-

darmresektion, sofern eine engmaschige regelmäßige 
Früherkennung (siehe Seite 74 f.) wahrgenommen wird. 
Allerdings zeigte sich in einer großen internationalen Stu-
die zur Frage der Lebensqualität, dass Patienten, bei de-
nen die ausgedehnte Darmentfernung durchgeführt wur-
de, keineswegs eine schlechtere, sondern tendenziell 
sogar eine bessere Lebensqualität vorzuweisen hatten. 
Dabei ist es wichtig, wie viel End- und Krummdarm be-
lassen wird. Wenn eine sorgfältige Planung gemeinsam 
mit dem Chirurgen erfolgt, ist davon auszugehen, dass 
bei ausgedehnterer Entfernung eine Stuhlgangsfrequenz 
von zwei- bis dreimal täglich erzielt wird, unter voller Er-
haltung der bestehenden Kontinenz.

Wenn man nur den Enddarm (und vielleicht einen Teil des 
Krummdarmes) belässt, wird das Abführen mit den Spü-
lungen vor einer jährlichen Darmspiegelung nicht mehr 
erforderlich sein. Die dann empfohlene Untersuchung 
(Rektoskopie oder Rektosigmoidoskopie) wird ohne 
Betäubung und trotzdem schmerzfrei durchgeführt. Zur 
Vorbereitung genügt ein Einlauf zum Zeitpunkt der Un-
tersuchung, um eine gute Darmreinigung zu erzielen, die 
eine sichere Untersuchung ermöglicht.

Ganz wichtig ist es zu betonen, dass das operative Risiko 
einer limitierten Dickdarmentfernung, die bei Darmkrebs 
standardisiert durchgeführt wird, und der Erweiterung 
des Eingriffes (totale oder subtotale Kolektomie) regel-
haft ohne vorübergehenden künstlichen Darmausgang 
möglich ist und gegenüber dem erstgenannten kleineren 
Eingriff kein erhöhtes Gefährdungsrisiko aufweist!

Welchen Einfluss hat die Entfernung von mehr Dickdarm 
auf die zu erwartende Lebensqualität? Eine sehr neue, 
internationale Untersuchung hat zeigen können, dass die 
Lebensqualität von Patienten durch die Erweiterung des 
Eingriffes nicht beeinträchtigt ist. Aus unserer Sicht ist es 
jedoch immer eine sehr persönliche Entscheidung und 
man muss sehr gut darüber aufgeklärt sein, welche Fol-
gen die Ausdehnung des Eingriffes haben könnte. 

Je nachdem, wie viel Dick- und Enddarm man belässt, 
kann es dazu kommen, dass man eine deutlich gehäufte 
Anzahl an Stuhlentleerungen pro Tag erfährt. Auf die Ent-
scheidung, wie viel End- und Dickdarm belassen wird, 
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hat man natürlich als informierter Patient auch einfl uss! 
Aus unserer erfahrung hat es sich bewährt, etwas mehr 
als nur den enddarm zu belassen. Wenn insgesamt etwa 
30 zentimeter end- und Dickdarm belassen werden, darf 
man damit rechnen, dass man eine stuhlfrequenz von 
ein- bis dreimal täglich hat, womit man in aller regel – 
und das zeigen die ergebnisse dieser internationalen 
studie – unbeeinträchtigt ist. 

selbstverständlich kann es berufl iche oder auch per-
sönliche Gründe geben, sich nicht für eine erweite-
rung der Operation zum zeitpunkt eines Tumors zu 
entscheiden. informiert darüber zu sein, dass es je-
doch unterschiedliche entscheidungsmöglichkeiten 
gibt, ist für sie als Patient essentiell, um selbst ent-
scheiden zu können, wie sie ihre Prioritäten setzen 
möchten. 

Entfernung des Dickdarmabschnitts je nach Lage des Tumors

1 bei TUMOr in Der
reCHTen DiCKDArMbieGUnG

2 bei TUMOr in Der
LinKen DiCKDArMbieGUnG

3 bei TUMOr iM s-FörMiG VerLAUFenDen
TeiL Des DiCKDArMs

(Nach: U. Graeven und M.M. Heiss, Kolonkarzinom – Chirurgie und adjuvante Thera-
pie stehen im Mitelpunkt der Behandlung, best practice onkologie, Springer Verlag, 
Februar 2008, Band 3, Heft 1)

© "Durch dick & dünn – Leben mit Darmkrebs" 2011
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Sollte die operative Behandlung eines Dickdarmkarzinoms 
mit der Entfernung von Gebärmutter und/oder Eierstöcken 
kombiniert werden? Die Möglichkeit der gleichzeitigen 
Entfernung von Gebärmutter und/oder Eierstöcken kann 
natürlich nur in Betracht kommen, wenn die erkrankte 
Frau keinen weiteren Kinderwunsch mehr hat. Das Risiko 
für Gebärmutterschleimhautkrebs ist bei Lynch-Syndrom-
Patientinnen wesentlich höher als in der Allgemeinbevöl-
kerung (siehe Seite 82 f.). Darüber hinaus gibt es, je nach 
betroffenem Gen, eine unterschiedlich hohe Gefährdung. 
Eine Gebärmutterentfernung oder Entfernung der Eier-
stöcke zum Zeitpunkt einer Dickdarmtumoroperation be-
deutet keine wesentliche Vergrößerung des Eingriffs. In 
der Regel verabreden sich Gynäkologe und Chirurg, um 
gemeinsam den Eingriff durchzuführen, damit beide Ab-
schnitte des Eingriffs hochkompetent erfolgen.

Welche Nachteile könnte es haben, zum Zeitpunkt einer 
Dickdarmtumoroperation die Gebärmutter rein prophy-
laktisch entfernen zu lassen? Die Gebärmutter mit ihren 
Bandaufhängungen führt zu einer Stabilisierung des klei-
nen Beckens der Frau. Vor allem bei Frauen, die Kinder 
geboren haben, kann es bei zunehmendem Alter zu ei-
ner Beckenbodensenkung kommen, die mit und ohne 
Gebärmutter auftreten kann. Auch bei Frauen, die nicht 
geboren haben, kann es – allerdings seltener – zu einer 
Beckenbodensenkung kommen. Mit dieser Beckenbo-
densenkung ist nicht selten auch eine Urin- beziehungs-
weise auch/oder Stuhlinkontinenz verbunden. Bei einer 
Entfernung der Gebärmutter kann man durchaus, um 
eine Stabilisierung des kleinen Beckens zu erreichen, 
operative Maßnahmen ergreifen, die dazu beitragen, 
dass es hierdurch nicht zu einer Verstärkung dieser la-
tenten oder bereits vorhandenen Probleme kommt. 
Wichtig ist es bei einer Operation, dass sowohl Chirurg 
als auch Gynäkologe darauf achten, Maßnahmen zu er-
greifen, die zu einer Vermeidung einer weiteren Senkung 
führen oder eine vorhandene Senkung beheben. Hierzu 
gibt es zahlreiche operativ-technische Möglichkeiten. Mit 
sonstigen Beeinträchtigungen nach einer Gebärmutter-
entfernung ist nicht zu rechnen. 

Welche Nachteile könnte es haben, zum Zeitpunkt ei-
ner Dickdarmtumoroperation die Eierstöcke entfernen 
zu lassen? Auch das Risiko für Eierstockkrebs ist bei 

Lynch-Syndrom-Patientinnen deutlich erhöht, wenn 
auch nicht so eklatant wie bei der Gebärmutter. Die in 
den Eierstöcken produzierten Hormone wirken neben 
ihrer eigentlichen Steuerungsfunktion des Zyklus und 
der heranreifenden Eizellen auch vorbeugend gegen eine 
Osteoporose, Herz-Kreislauf-Erkrankungen und andere. 
Im Prinzip ist der weibliche Körper darauf eingestellt, die-
se Hormone bis zur Menopause (Wechseljahre) zu be-
nötigen, wobei sie auch in Tablettenform ersetzt werden 
können. Ganz generell wird man Frauen, die zum Zeit-
punkt der Diagnose eines Dickdarmkarzinoms bereits in 
der Menopause sind, auch eine Entfernung der Eierstö-
cke anraten. Die Gründe hierfür liegen auf der Hand: 

nn die Früherkennung von Eierstockkrebs ist schwierig 
und unsicher

nn bei Diagnose eines Eierstockkrebses liegt oft ein 
fortgeschrittenes Tumorstadium vor, und eine Heilung 
kann nicht mehr erzielt werden 

Bei jüngeren Frauen muss dieses Thema differenziert mit 
dem Frauenarzt besprochen und individuell entschieden 
werden. 	

Autorin

Prof. Dr. med. Gabriela Möslein

Chefärztin für Viszeralchirurgie

Europäische Anerkennung (EBSQ) 
Koloproktologie

Gründerin des Standorts Düsseldorf, jetzt 
korrespondierendes wissenschaftliches 
Mitglied des Verbundprojekts "Familiärer 
Darmkrebs" (Deutsche Krebshilfe)
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TAbeLLe 1: TnM-KLAssiFiKATiOn KOLOreKTALer KArzinOMe

Tx Primärtumor kann nicht beurteilt werden 

T0 Kein Anhalt für Primärtumor 

Tis sog. Carcinoma in situ: sehr frühe Form von Krebs, Krebszellen sind nur in den oberen schichten
der Darmschleimhaut zu fi nden

T1 Tumor beschränkt sich auf die Darmschleimhaut

T2 zusätzlich zur Darmschleimhaut ist auch die Muskulatur der Darmwand befallen

T3 Tumor ist in alle schichten der Darmwand eingewachsen

T4 Tumor hat sich in benachbartes Gewebe oder benachbarte Organe ausgebreitet und/oder hat das die bauchorgane
umkleidende bauchfell durchdrungen

T4a Tumor hat das die bauchorgane umkleidende bauchfell durchdrungen

T4b Tumor hat sich in benachbartes Gewebe oder benachbarte Organe ausgebreitet

nx regionäre Lymphknoten können nicht beurteilt werden

n0 Keine regionären Lymphknotenmetastasen 

pn0: regionäre Lymphadenektomie und histologische Untersuchung üblicherweise von 12 oder mehr Lymphknoten ohne befund 

n1 Metastase(n) in 1–3 regionären Lymphknoten 

n1a Metastase in 1 regionären Lymphknoten 

n1b Metastasen in 2–3 regionären Lymphknoten 

n1c Tumorknötchen bzw. satellit(en) im Fettgewebe der subserosa oder im nicht-peritonealisierten perikolischen/perirektalen 
Fettgewebe (in allen schichten der Darmwand) ohne regionäre Lymphknotenmetastasen 

pn1c Wenn ein solches Tumorknötchen vom Pathologen als vollständig durch Tumor ersetzter Lymphknoten (im Allgemeinen 
mit glatter äußerer Kontur) angesehen wird, dann sollte es als Lymphknotenmetastase klassifi ziert werden und jedes 
Tumorknötchen sollte einzeln als Lymphknotenmetastase gezählt und in der Klassifi kation berücksichtigt werden. 

n2 Metastasen in 4 oder mehr regionären Lymphknoten 

n2a Metastasen in 4–6 regionären Lymphknoten 

n2b Metastasen in 7 oder mehr regionären Lymphknoten 

Mx Fernmetastasen können nicht beurteilt werden 

M0 Keine Fernmetastasen 

M1 Fernmetastasen 

M1a Metastase(n) auf ein Organ beschränkt (Leber, Lunge, eierstock, nichtregionäre Lymphknoten) 

M1b Metastasen in mehr als einem Organ oder im bauchfell 



Hereditäre kolorektale Karzinome – stadien- und 
risikogerechte Behandlung aus internistischer Sicht
in diesem Kapitel möchten wir zunächst die Grundsätze 
der Therapie kolorektaler Karzinome (KrK) in Abhängig-
keit vom Tumorstadium darstellen. nachfolgend werden 
wir die besonderheiten erblicher kolorektaler Karzinome 
bezüglich des natürlichen Verlaufes und der besonder-
heiten der Therapie aufzeigen.

GrUnDsäTze Der sTADienGereCHTen 
THerAPie VOn DiCKDArMKrebser-
KrAnKUnGen

Die behandlung kolorektaler Karzinome orientiert sich 
wesentlich am vorliegenden Tumorstadium, das durch 
die TnM-Klassifi kation (Tabelle 1) festgelegt wird. Durch 
die TnM-Klassifi kation werden stadien nach der UiCC-
Klassifi kation (Tabelle 2) abgebildet, die eine prognosti-
sche einschätzung erlauben.

Kolon- und rektumkarzinome im stadium i werden allein 
dadurch behandelt, dass man sie mittels einer Opera tion 
entfernt. ein T1-Karzinom in einem Adenom ist durch 
eine endoskopische Polypenentfernung im rahmen ei-
ner Darmspiegelung (Koloskopie) alleine ausreichend ra-
dikal entfernt, sofern keine besondere risikokonstellati-
on vorliegt und die Absetzungsebene tumorfrei ist. ist ein 
risikokriterium erfüllt, ist also eine Lymphgefäßinvasion, 
eine Veneninvasion oder ein niedriger Differenzierungs-
grad (Grading: G3 oder G4) gegeben, sollte eine nach-
trägliche entfernung des betroffenen Gewebes durch 
einen operativen eingriff erfolgen.

Demgegenüber wird im stadium iV bei fortgeschrittenen 
Tumoren mit nachweis von nicht-operablen Fernmetas-
tasen in der regel eine palliative Chemotherapie durch-
geführt. Hauptziel in dieser situation ist der erhalt der 
Lebensqualität über einen möglichst langen zeitraum, 
was bei einer Chemotherapie (eventuell mit begleitender 
Antikörpergabe) mit einer Lebensverlängerung verbun-
den ist. in etwa zehn bis 20 Prozent aller erkrankungen 

ist es möglich, eine metastasierte erkrankung durch eine 
operative resektion zu heilen. Aufgrund dessen soll-
te jede Therapieentscheidung über eine metastasierte 
Dickdarmkrebserkrankung im rahmen einer interdiszip-
linären Tumorkonferenz erfolgen. Oft ist es dazu erfor-
derlich, die operative entfernung der Metastasen in eine 
perioperative Chemotherapie einzubetten. Das heißt, vor 
und nach der Operation werden mehrere zyklen Chemo-
therapie verabreicht. Durch die oben genannten Thera-
piekonzepte gelingt es, etwa 25 Prozent der Patienten 
mit resektablen, also operativ entfernbaren Fernmetasta-
sen dauerhaft zu heilen.
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stadium 0 Tis n0 M0 

stadium i T1, T2 n0 M0 

stadium iiA T3 n0 M0 

stadium iib T4a n0 M0 

stadium iiC T4b n0 M0 

stadium iii Jedes T n1, n2 M0 

stadium iiiA T1, T2 

T1 

n1a 

n2a 

M0 

M0 

stadium iiib T3, T4a 

T2, T3 

T1, T2 

n1 

n2a 

n2b 

M0 

M0 

M0 

stadium iiiC T4a 

T3, T4b 

T4b 

n2a 

n2b 

n1, n2 

M0 

M0 

M0 

stadium iVA Jedes T Jedes n M1a 

stadium iVb Jedes T Jedes n M1b 

TAbeLLe 2: sTADieneinTeiLUnG KOLO-
reKTALer KArzinOMe Der UiCC 2010



Kolonkarzinome im Stadium III, das heißt mit nach-
gewiesenen Lymphknotenmetastasen aber ohne An-
halt für Fernmetastasen, werden durch eine alleinige 
chirurgische Resektion in etwa 50 Prozent der Fälle 
dauerhaft geheilt. Dabei muss hervorgehoben wer-
den, dass das Stadium III ein heterogenes Stadium 
ist, in dem verschiedene Stadien zusammengefasst 
werden. So hat ein Kolonkarzinom im Stadium T1N1 
eine Heilungsrate von mehr als 80 Prozent, während 
ein Kolonkarzinom im Stadium T4bN2b eine Heilungs-
rate durch Operation alleine von unter 20 Prozent er-
warten lässt.

Durch eine zusätzlich durchgeführte 5-FU-basierte ad-
juvante Chemotherapie lässt sich die Heilungsrate im 
Stadium III um etwa 15 Prozent erhöhen. Durch die 
Hinzunahme von Oxaliplatin zu 5-FU kann die Hei-
lungsrate um weitere sieben Prozent erhöht werden. 
Daher sollte bei Kolonkarzinomen im Stadium III eine 
adjuvante Kombinationschemotherapie mit FOLFOX 
durchgeführt werden. Bei Patienten über 70 Jahre 
oder mit schweren Begleiterkrankungen sollte eine 
sorgfältige Abwägung bezüglich einer Hinzunahme 
von Oxaliplatin erfolgen und eine alleinige Gabe von 
5-FU (oder der oralen Form Capecitabine) in Betracht 
gezogen werden.

Bei Kolonkarzinomen im Stadium II, das heißt lokal 
fortgeschrittene Tumoren (T3- oder T4-Tumoren) ohne 
Nachweis von Lymphknoten- und Fernmetastasen, ge-
lingt eine Heilung durch eine alleinige chirurgische Re-
sektion bei 78 bis 87 Prozent. Der Zugewinn durch eine 
adjuvante Chemotherapie liegt bei zwei bis vier Pro-
zent. Dabei zeigt sich keine wesentliche Verbesserung 
durch eine Kombinationstherapie mit Oxaliplatin und 
5-FU (FOLFOX) gegenüber 5-FU alleine. Aus diesem 
Grunde kann bei Kolonkarzinomen im Stadium II eine 
adjuvante 5-FU-basierte Chemotherapie durchgeführt 
werden. Eine generelle Empfehlung besteht dazu aber 
nicht. Im Stadium II mit Risikofaktoren (Notfalloperatio-
nen zum Beispiel bei Ileus (Darmverschluss), Durchsto-
ßung des Tumors und weniger als zwölf untersuchten 
Lymphknoten im operativ entfernten Gewebe) sollte 
eine adjuvante 5-FU-basierte Chemotherapie erwogen 
werden. FOLFOX wird gemäß der deutschen Leitlinie in 
dieser Situation nicht empfohlen.

Polyposis-assoziierte kolorektale 
Karzinome

Bisher gibt es keine Hinweise darauf, dass kolorek-
tale Karzinome, die auf dem Boden einer familiären 
adenomatösen Polyposis (FAP) oder eines hamarto-
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matösen Polyposis-Syndroms (Peutz-Jeghers-Syn-
drom, juvenile Polyposis) entstanden sind, hinsicht-
lich einer adjuvanten oder palliativen Chemotherapie 
anders zu behandeln wären als sporadische kolorek-
tale Karzinome.

Besonderheiten Lynch-Syndrom-
assoziierter kolorektaler  
Karzinome

Tumoren von Patienten mit Lynch-Syndrom (HNPCC) 
weisen typischerweise eine genomische Instabilität auf, 
die auf Replikationsfehler während der Tumorentwick-
lung zurückzuführen ist. Dieses als Mikrosatelliteninsta-
bilität (MSI) bezeichnete Phänomen ist auch in circa 15 
Prozent der sporadischen, also zufällig entstandenen 
kolorektalen Karzinome nachweisbar. Die Ursache für 
die genomische Instabilität bei Patienten mit Lynch-
Syndrom liegt in einer Keimbahnmutation in Genen, 
die für Proteine des DNA-Mismatch-Reparatur (MMR-)-
Systems kodieren. Das MMR-System hat die Aufgabe, 
Fehler, die im Rahmen der Zellteilung bei der DNA-Ver-
dopplung entstehen und mit einer Frequenz von etwa 
1:1.000.000 auftreten, zu korrigieren. Tumorzellen mit 
einem defekten MMR-System können diese bei der Zell-
teilung entstandenen Basenfehlpaarungen nicht mehr 
korrigieren. Sie erzeugen daher Veränderungen (Mutati-
onen) in ihrem gesamten Genom, sowohl in kodierenden 
als auch in nicht-kodierenden Bereichen der DNA. Dabei 
kann es auch zu Mutationen in Tumorsuppressor-Genen 
kommen. Tritt eine solche Instabilität in kodierenden Be-
reichen auf, führt dies meist zu einer Frameshift-Mutation 
im betroffenen Abschnitt. Dadurch werden Neopeptide 
synthetisiert, die von speziellen Zellen des Immunsys-
tems, den zytotoxischen T-Zellen, erkannt werden kön-
nen. Durch diesen Vorgang können MSI-Tumoren durch 
das Immunsystem erkannt und bekämpft werden. Dieser 
Mechanismus ist vermutlich besonders relevant für die in 
mehreren Studien eindeutig belegte bessere Prognose 
von Patienten mit kolorektalen Karzinomen mit nachge-
wiesener Mikrosatelliteninstabilität (MSI). 

Aufgrund des genetisch bedingten Defektes weisen 
Patienten mit Lynch-Syndrom ein erhöhtes Risiko auf, 
nach Diagnose eines KRK im Verlauf weitere kolorek-

tale Karzinome zu entwickeln. Bisher gibt es keine 
Hinweise darauf, dass das Gesamtüberleben nach 
einer erweiterten Darmentfernung (subtotale Kolekto-
mie oder Proktokolektomie) bei Diagnose eines KRK 
besser ist als nach onkologischer Resektion mit Teil-
darmresektion, sofern eine engmaschige regelmäßige 
Früherkennung (siehe Seite 74 f.) wahrgenommen 
wird.

Besonderheiten 

Bezüglich der Chemotherapie kolorektaler Karzinome, 
die mit Lynch-Syndrom (HNPCC) in Zusammenhang 
stehen, gibt es die folgenden Besonderheiten zu be-
rücksichtigen:

Metastasierte Erkrankung – 
Palliative Chemotherapie 

Daten zur palliativen Chemotherapie speziell bei Lynch-
Syndrom-assoziierten metastasierten KRK liegen nicht 
vor. Die bisher vorliegenden Daten einer prospektiv 
randomisierten Studie (MRC FOCUS Trial) ergeben kei-
ne Hinweise für ein klinisch relevant unterschiedliches 
Verhalten von kolorektalen Karzinomen mit hochgradi-
ger MSI unter Oxaliplatin- und Irinotecan-haltigen Che-
motherapie-Protokollen. Die Ergebnisse werden durch 
eine Meta-Analyse von des Guetz und Mitarbeitern aus 
2009 bestätigt. Die Therapie der metastasierten KRK bei 
Lynch-Syndrom erfolgt daher gegenwärtig analog zur 
Therapie sporadischer KRK.

Kolonkarzinom Stadium II und III – 
Adjuvante Chemotherapie 

Der Stellenwert einer adjuvanten Chemotherapie bei Pa-
tienten mit Lynch-Syndrom ist nicht bekannt. Wie oben 
ausgeführt, weisen Patienten mit MSI-Kolonkarzinom 
eine im Vergleich zu Kolonkarzinomen ohne MSI gute 
Prognose auf, so dass der Zugewinn an Prognosever-
besserung durch eine adjuvante Therapie möglicherwei-
se kleiner ist. 

Im Stadium III zeigte eine 2008 auf dem amerika-
nischen Krebskongress präsentierte und 2010 voll 
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15%

20–30%

20–25% 30–40%

publizierte retrospektive, gepoolte Analyse der Mik-
rosatelliteninstabilität im Archivmaterial mehrerer ran-
domisierter Therapiestudien mit insgesamt 1.027 Pa-
tienten zur adjuvanten 5-FU-basierten Chemotherapie 
einen fehlenden nutzen der adjuvanten Chemotherapie 
im Vergleich zur alleinigen Operation, wenn eine MMr-
Defi zienz im Tumor vorliegt. 

im stadium ii war das Gesamtüberleben von Patienten 
mit einer adjuvanten 5-FU-basierten Chemotherapie 
sogar schlechter als für Patienten mit alleiniger Opera-
tion. Als ursächlich wird diskutiert, dass die oben be-
schriebene Aktivierung des zellulären immunsystems 
über die neopeptide durch eine Chemotherapie redu-
ziert wird und daher der erwartete nutzen der Therapie 
teilweise wieder aufgehoben werden könnte. neuere 
Daten aus größeren prospektiven studien (PeTACC-3, 

QUAsAr) legen nahe, dass eine adjuvante Chemothe-
rapie mit 5-FU keine negativen Auswirkungen auf das 
überleben von Patienten im stadium ii mit hochgradi-
ger Msi hat. Da die Prognose von Patienten im stadi-
um ii per se gut ist, ist der effekt einer 5-FU-basierten 
Chemotherapie gering (steigerung der überlebensra-
te um weniger als zwei Prozent). Die risikoreduktion 

Stadium I: 15 %
Die alleinige Operation ist ausreichend

Stadium II: 20 – 30 %
in der regel ist die Operation 
ausreichend. bei bestimmten 
 risikosituationen zusätzlich 
nachbehandlung mit Chemo-
therapie

Stadium III: 30 – 40 %
nach der Operation wird zur 
 reduktion des rückfallrisikos 
eine Chemotherapie über ein 
halbes Jahr empfohlen

Stadium IV: 20 – 25 %
Operation nur bei beschwerden 
(z. b. (drohender) Darmverschluß,
blutung) oder wenn Primärtumor 
und einzelne Metastasen voll-
ständig entfernt werden können. 
Therapieentscheidung sollte im 
rahmen einer interdisziplinären 
Tumorkonferenz erfolgen.

inFO

erläuterungen zur TnM-Klassifi -
kation und stadien einteilung kolo-
rektaler Karzinome sind auch auf 
der internetseite der Felix-burda-
stiftung unter www.darmkrebs.de
zu fi nden.

Darmkrebs – Therapie abhängig vom Krankheitsstadium
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durch die adjuvante 5-FU-Gabe bei Patienten mit MSI-
KRK entsprach der von Patienten mit KRK ohne MSI 
im Stadium II.

Diese Daten sind für Patienten mit Lynch-Syndrom-
assoziierten Kolonkarzinomen von hoher Relevanz. 
Unklar war bisher, ob die oben genannten Daten, 
die an unselektierten Kolonkarzinom-Patienten, bei 
denen überwiegend eine sporadische, also zufällig 
auftretende MMR-Defizienz durch eine MLH1-Pro-
moterhypermethylierung vorliegt, gewonnen wur-
den, auf Patienten mit Lynch-Syndrom übertragen 
werden können. Zwischen sporadischen MSI-H-
Kolonkarzinomen und Lynch-Syndrom-assoziierten 
Kolonkarzinomen gibt es relevante molekulargene-
tische Unterschiede (zum Beispiel MLH1-Promotor-
hypermethylierung, BRAF-Mutationen), die auch die 
Prognose maßgeblich beeinflussen können. Eine ak-
tuell in 2011 publizierte Studie zeigte erstmals, dass 
Patienten mit Verdacht auf ein Lynch-Syndrom von 
einer adjuvanten 5-FU-basierten Chemotherapie pro-
fitieren, während Patienten mit einer sporadischen 
Mikrosatelliteninstabilität nicht von einer adjuvan-
ten 5-FU-basierten Chemotherapie profitieren. Ein-
schränkend muss hier angeführt werden, dass die 
Annahme, ob ein Lynch-Syndrom vorliegen könnte, 
sich wesentlich auf das Alter bei Erstdiagnose und 
das immunhistochemische Muster der MMR-Protein-
expression (MSH2, MSH6, PMS2 altersunabhängig; 
bei MLH1-Ausfall nur Patienten mit Diagnose vor dem 
55. Lebensjahr) im Tumorgewebe bezog. Angaben 
zur Familienanamnese lagen nicht vor; eine Mutati-
onsanalyse wurde nicht durchgeführt. Nur bei einem 
Teil der Tumoren wurde auf eine BRAF-Mutation un-
tersucht, die nur bei Tumoren mit einer sporadischen 
MSI vorliegt und nach gegenwärtigem Stand der Wis-
senschaft ein Lynch-Syndrom ausschließt.

Bezüglich der im Stadium III empfohlenen Standard-
kombinationschemotherapie mit Oxaliplatin und 5-FU 
(zum Beispiel FOLFOX) liegen bisher nur Daten zweier 
kleiner retrospektiver Analysen vor, die gegenwärtig 
noch keine Aussage zum Stellenwert von FOLFOX bei 
MSI-Tumoren bezüglich des krankheitsfreien Überle-
bens und des Gesamtüberlebens erlauben.

Fazit

Der Stellenwert einer adjuvanten Chemotherapie bei 
Patienten mit Lynch-Syndrom (HNPCC) ist gegenwärtig 
nicht abschließend beurteilbar. Grundsätzlich erscheint 
die Prognose von MSI-Tumoren im Stadium II gegen-
wärtig so gut, dass der Zugewinn durch eine adjuvante 
5-FU-basierte Chemotherapie insgesamt sehr gering ist. 

Zu der im Stadium III empfohlenen Kombinationsche-
motherapie mit Oxaliplatin und 5-FU liegen bisher keine 
Daten vor, die ein von Tumoren ohne MSI abweichendes 
Vorgehen nahelegen. In der metastasierten Erkrankungs-
situation gibt es keine konsistenten Hinweise, dass das 
Ansprechen auf eine Chemotherapie von Tumoren ohne 
MSI abweicht. Bei den anderen erblichen Tumorsyndro-
men erfolgt die Chemotherapie wie bei nicht-erblichen 
Darmkrebserkrankungen.	
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Komme ich aus einer Krebsfamilie?72

Gibt es 
Früherkennungs-
möglichkeiten 
oder vorbeugende 
Maßnahmen?



Im Jahr 2002 wurde für Personen ohne 
erhöhtes Risiko für die Entwicklung 
eines Dickdarmkrebses ab dem 50. 
bis zum 54. Lebensjahr eine jährliche 
Testung auf verstecktes Blut im Stuhl 
(„Stuhlbriefchen-Test“) und im 55. und 
65. Lebensjahr eine Vorsorgedarm-
spiegelung (Koloskopie) als gesetzliche 
Präventionsleistung der Krankenkas-
sen eingeführt. Die Kosten dieser Früh-
erkennungsuntersuchungen werden 
dementsprechend sowohl von gesetz-
lichen als auch privaten Krankenversi-
cherungen erstattet. Für Personen mit 
erhöhtem Risiko gelten abweichende 
Empfehlungen hinsichtlich des Beginns 
der Vorsorge, der Untersuchungsin-
tervalle und gegebenenfalls zusätzlich 
notwendiger Untersuchungen. Dabei 
ist entscheidend, zu welcher Risiko-
gruppe der Patient gehört.

Für alle Gruppen gilt, dass die Ko-
loskopie gegenwärtig die eindeutig 
zu empfehlende Untersuchung des Dickdarmes ist, da 
sie weiterhin das zuverlässigste Verfahren zur Detektion 
von Dickdarmkrebs und Polypen ist, wenn sie mit hoher 
Qualität durchgeführt wird.

Wichtige Qualitätsmerkmale sind:
nn Die Spiegelung bis zum Caecum (Blinddarm),
nn die optimale Darmvorbereitung mit wenig oder kei-
nen verbliebenen Stuhlresten,

nn die sorgfältige Inspektion der Darmschleimhaut beim 
Rückzug, die durch das Einhalten einer minimalen 
Rückzugszeit sichergestellt wird, sowie

nn die Erfahrung des Untersuchers, die sich in einer Po-
lypenfindungsrate von mehr als 20 Prozent bezogen 
auf alle Koloskopien eines Untersuchers ausdrückt.

Für die virtuelle Darmspiegelung mittels Computerto-
mographie (CT) oder Magnet-Resonanz-Tomographie 
(MRT) gilt, dass insbesondere kleine und flache Läsio-
nen (Veränderungen) nicht ausreichend sicher erkannt 
werden. Dies ist von besonderer Bedeutung bei HNP-
CC, da diese Tumoren rascher von kleinen Adenomen 
zum Karzinom (verkürzte Adenom-Karzinom-Sequenz) 
fortschreiten. Zudem ist auch bei der virtuellen Darm-
spiegelung gegenwärtig noch eine intensive Darmreini-
gung wie auch bei der Koloskopie erforderlich. Weiter-
hin müssen positive Befunde immer mittels Koloskopie 
abgeklärt werden. Genetische Stuhltests sind noch 
nicht ausreichend aussagekräftig und können gegen-
wärtig nicht allgemein empfohlen werden. Auch be-
züglich des Septin-9-Bluttests, der beim sporadischen 

Die risikoadaptierte Vorsorge/Früherkennung 
bei familiärem und erblichem Krebsrisiko
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Karzinom erste vielversprechende 
ergebnisse zeigte, gilt, dass bezüg-
lich der erblichen Darmkrebsformen 
bisher keine ausreichenden Daten 
vorliegen, um eine empfehlung 
aussprechen zu können. immuno-
logische Tests auf verstecktes blut 
(FiT) werden zunehmend besser 
und stellen daher vor allen Dingen 
in Ländern, in denen keine ausrei-
chende Kapazität für Koloskopien 
vorgehalten werden kann, eine Al-
ternative für die Allgemeinbevölke-
rung dar. Für die erblichen erkrankungen (zum beispiel 
FAP, HnPCC) eignet sich der immunologische stuhltest 
nicht, da die Treffsicherheit für Adenome als gutartigem 
Krebsvorläufer geringer ist, und positive befunde immer 
mittels Koloskopie abgeklärt werden müssen. 

VerWAnDTe ersTen GrADes VOn 
PATienTen MiT DiCKDArMKrebs ODer 
ADenOM Des DiCKDArMes

Verwandte ersten Grades von Patienten mit Dickdarm-
krebs sollten in einem Lebensalter, das zehn Jahre vor 
dem Alterszeitpunkt des Auftretens des Karzinoms 
beim Verwandten liegt, erstmals mit einer Darmspie-
gelung untersucht werden, spätestens jedoch im Alter 
von 40 bis 45 Jahren. Verwandte ersten Grades von 
indexpatienten, bei denen Adenome vor dem 50. Le-
bensjahr nachgewiesen wurden, sollten zehn Jahre vor 
dem Lebensalter zum zeitpunkt des nachweises des 
Adenoms koloskopiert werden. Die Koloskopie sollte 
bei unauffälligem befund alle zehn Jahre wiederholt 
werden. bei mehr als einem betroffenen in der Familie 
sollte das Untersuchungsintervall auf fünf Jahre ver-
kürzt werden.

HereDiTäres KOLOreKTALes 
KArzinOM OHne POLyPOsis (HnPCC; 
LynCH-synDrOM)

Mutationsträger haben in Abhängigkeit von der verän-
derten erbanlage (Gen) ein Lebenszeitrisiko (gerechnet 
bis zum 80. Lebensjahr) von 40 bis 80 Prozent, einen 

Dickdarmkrebs zu entwickeln. Die Häufi gkeit und sterb-
lichkeit für Dickdarmkrebs, der im zusammenhang mit 
dem Lynch-syndrom steht, wird durch Koloskopien und 
die entfernung von Adenomen (Polypektomien) deutlich 
gesenkt. Dies ist durch studien eindeutig belegt. 

eine wichtige Frage ist, in welchem zeitlichen Abstand 
die Koloskopien durchgeführt werden sollten. eine aktu-
elle studie gesunder Mutationsträger aus Finnland zeigte, 
dass bei Untersuchungsintervallen von drei Jahren bereits 
fünf der 21 aufgetretenen Tumoren lokal fortgeschritten 
waren und bereits Lymphknotenmetastasen in der nähe 
des Tumors aufwiesen (UiCC-stadium iii). eine aktuelle 
studie aus den niederlanden zeigte bei ein- bis zweijähri-
gen Koloskopie-intervallen, dass fünf von 33 intervallkar-
zinomen im UiCC-stadium iii diagnostiziert wurden. im 
rahmen der durch die Deutsche Krebshilfe geförderten 
Verbundstudie „Familiärer Darmkrebs“ wurden in einer 
prospektiven Kohortenstudie bei der empfehlung jährli-
cher Untersuchungsabstände im Verlauf insgesamt 43 
Dickdarmkrebserkrankungen diagnostiziert, von denen 
sich nur zwei im stadium iii befanden. Demgegenüber 
wurden durch symptome entdeckte Tumoren deutlich 
häufi ger bereits im stadium iii oder iV (lokal fortgeschritten 
beziehungsweise Vorliegen von Fernmetastasen) diagnos-
tiziert. Fortgeschrittene Tumoren treten in der Mehrzahl bei 
Patienten auf, die die empfehlung jährlicher Koloskopien 
nicht wahrnehmen. Die ergebnisse untermauern die emp-
fehlung der s3-Leitlinie „Kolorektales Karzinom“, in der ab 
dem 25. Lebensjahr beziehungsweise fünf Jahre vor dem 
erkrankungsalter des jüngsten betroffenen Familienmit-
glieds eine jährliche Koloskopie angeraten wird.

Beginn Risiko vorsorge Früherkennungs-
untersuchung

Häufi gkeit

10 Jahre vor dem nied-
rigsten erkrankungsalter 
in der Familie, spätestens 
jedoch im Alter von 40 bis 
45 Jahren

komplette Koloskopie 
(Darmspiegelung)

alle 10 Jahre bei unauf-
fälligem befund

alle 5 Jahre bei mehr als 
einem betroffenen in der 
Familie

Tabelle 1: Risikovorsorge entsprechend der Empfehlungen des Verbundprojekts
„Familiärer Darmkrebs“ (Deutsche Krebshilfe) für erstgradig verwandte Familien-
mitglieder bei einer familiären Darmkrebserkrankung bzw. bei Auftreten eines Dick-
darmadenoms vor dem 50. Lebensjahr
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Die Krebsvorsorge beziehungs-
weise -früherkennung muss auch 
auf die anderen Tumoren ausge-
richtet sein, für die im rahmen 
von HnPCC ein erhöhtes risi-
ko besteht. nach Darmkrebs ist 
das endometriumkarzinom (Ge-
bärmutterschleimhautkrebs) der 
zweithäufi gste Tumor. Das risi-
ko für Karzinome der eierstöcke 
(Ovarialkarzinome) beträgt vier bis 
dreizehn Prozent. Das nachfolgen-
de Kapitel „risiko Gebärmutter-
schleimhaut- und eierstockkrebs 
bei HnPCC-Patientinnen“ (siehe 
seite 82 f.) geht detailliert auf die 
empfehlungen zur Vorsorge bezie-
hungsweise Früherkennung hin-
sichtlich dieser Tumorrisiken ein.

zusätzlich ist bei HnPCC-Mutati-
onsträgern das risiko für Karzino-
me des Magens (4 bis 9 Prozent) 
und des Dünndarmes (4 bis 7,5 
Prozent) erhöht. Daher wird ab 
dem 35. Lebensjahr eine jährliche ösophago-Gast-
ro-Duodenoskopie (öGD), also eine spiegelung des 
Magens und zwölffi ngerdarms empfohlen. Der stel-
lenwert einer Kapselendoskopie des Dünndarmes 
wurde bisher bei Patienten mit HnPCC nicht unter-
sucht und kann daher gegenwärtig nicht routinemä-
ßig empfohlen werden.

Weiterhin treten Tumoren der ableitenden Harnwege, 
der Haut, des Gehirns, der bauchspeicheldrüse oder 
der Gallenwege auf. Früherkennungsuntersuchungen 
werden aufgrund der seltenheit nicht empfohlen. 

FAMiLiäre ADenOMATöse
POLyPOsis (FAP)

bei Patienten mit einer Familiären Adenomatösen 
Polyposis (FAP) und erstgradig Verwandten von Pa-
tienten mit einer FAP wird ab dem zehnten bis zwölf-
ten Lebensjahr jährlich eine rektosigmoidoskopie 

(enddarmspiegelung) empfohlen. bei erstmaligem 
nachweis von Adenomen ist nachfolgend jährlich 
eine Untersuchung des gesamten Darms, also eine 
komplette Koloskopie durchzuführen. 

nach einer Proktokolektomie, also einer chirurgi-
schen entfernung von Dickdarm (Colon) und rek-
tum, soll regelmäßig eine Pouchoskopie erfolgen. bei 
Patienten mit erhaltenem rektumstumpf (subtotale 
Kolektomie) soll regelmäßig eine rektoskopie durch-
geführt werden. Das intervall hängt vom Untersu-
chungsergebnis (Anzahl, Größe und Histologie nach-
gewiesener neoplasien) ab und sollte zwölf Monate 
nicht überschreiten.

Das Lebenszeitrisiko für Polypen im zwölffi ngerdarm 
(Duodenalpolypen) beträgt für FAP-Patienten zwischen 
80 und 90 Prozent. eine Untersuchung des oberen 
Verdauungstraktes mittels öGD und Duodenoskopie 
(mit seitblickoptik) mit besonderer inspektion der Pa-

Beginn Hochrisiko-
vorsorge HNPCC

Früherkennungs untersuchung Häufi gkeit

ab dem 25. Lebensjahr 
(bei sehr jungem erkran-
kungsalter in der Familie 
ggf. früher, nämlich 5 
Jahre vor dem niedrigsten 
erkrankungsalter in der 
Familie)

Körperliche Untersuchung einmal jährlich

Komplette Koloskopie 
(Darmspiegelung)

einmal jährlich

bei Frauen: gynäkologische 
Untersuchung inkl. transvaginalem 
Ultraschall im Hinblick auf endo-
metrium- und Ovarialkarzinome 
(Gebärmutterschleimhaut- und 
eierstockkrebs)*

einmal jährlich

ab dem 35. Lebensjahr

ösophago-Gastro-Duodenoskopie 
(spiegelung des Magen-Darm-
Traktes)

einmal jährlich

bei Frauen: endometriumbiopsie 
(entnahme einer Gewebeprobe 
aus der Gebärmutterschleimhaut) 
mit der Pipelle®-Methode*

einmal jährlich

Tabelle 2: Hochrisikovorsorge für HNPCC-Mutationsträger, intensiviertes Früherken-
nungsprogramm entsprechend der Empfehlungen des Verbundprojekts „Familiärer 
Darmkrebs“ (Deutsche Krebshilfe)

*vgl. Kapitel „Risiko Gebärmutterschleimhaut- und Eierstockkrebs bei HNPCC-Patientinnen
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pillenregion sollte spätestens ab 
dem 25. bis 30. Lebensjahr durch-
geführt werden. bei unauffälligem 
befund wird ein drei-Jahres-intervall 
empfohlen. Das intervall sollte in 
Abhängigkeit vom schweregrad 
vorhandener Adenome (spigelman-
Klassifi kation) auf bis zu einem Jahr 
verkürzt werden. 

Wegen eines erhöhten risikos für 
schilddrüsenkarzinome für weib-
liche FAP-Patienten kann ab dem 
15. Lebensjahr bei FAP-Patientin-
nen eine schilddrüsen-sonographie 
durchgeführt werden.

WiCHTiG!

Nur bei Ausschluss der bei ei-
nem anderen Familienmitglied 
nachgewiesenen Mutation ist 
eine Durchführung des anderenfalls empfohlenen 
intensivierten Früherkennungsprogramms nicht 
erforderlich. Allerdings darf auch dann nicht ver-
gessen werden, dass diese Personen naturgemäß 
das Krebsrisiko der Allgemeinbevölkerung tragen, 
so dass für sie die allgemeinen Vorsorgeempfeh-
lungen gelten! 

Beginn Hochrisikovor-
sorge FAP

Früherkennungs untersuchung Häufi gkeit

ab dem 10. bis 12. 
Lebensjahr

rektosigmoidoskopie 
(enddarmspiegelung)

einmal jährlich

bei erstmaligem nachweis von 
Adenomen: komplette Koloskopie 
(Darmspiegelung)

einmal jährlich

bei Frauen ab dem 15. 
Lebensjahr

schilddrüsensonographie (Ultraschall-
untersuchung der schilddrüse)

optimales inter-
vall unklar

erstuntersuchung
spätestens ab dem 
25. bis 30. Lebensjahr

Untersuchung des oberen Verdau-
ungstraktes mittels ösophago-Gastro-
Duodenoskopie (spiegelung des 
Magen-Darm-Traktes) und Duodenos-
kopie (mit seitblickoptik) mit besonde-
rer inspektion der Papillenregion

alle 3 Jahre bei 
unauffälligem 
öGD-befund

alle 1 bis 2 
Jahre bei 
nachweis von 
Adenomen

Tabelle 3: Hochrisikovorsorge für FAP-Patienten und deren erstgradig Verwandte, 
intensiviertes Früherkennungsprogramm entsprechend der Empfehlungen des Ver-
bundprojekts „Familiärer Darmkrebs“ (Deutsche Krebshilfe) 
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Prophylaktische Chirurgie und Prävention
Wenn man weiß, dass man eine 
erbliche Veranlagung zu Krebs hat, 
muss man in der Risikoabwägung 
auch überlegen, ob es Sinn macht, 
mehr als Vorsorge beziehungswei-
se Früherkennung zu betreiben 
und vorbeugende Maßnahmen zu 
ergreifen. Grundsätzlich ist es so, 
dass auch bei einer erblichen Veran-
lagung davon auszugehen ist, dass 
unser Lebensstil Einfluss auf die Er-
krankung hat. Allerdings liegen für 
einen möglichen positiven Einfluss 
von körperlicher Bewegung sowie 
gesunder Ernährung und einem ne-
gativen Einfluss von erhöhtem Kör-
pergewicht, Rauchen und ähnlichem keine verlässlichen 
Studien vor. Es häufen sich jedoch die Hinweise dafür, 
dass es gerade bei Vorliegen einer erblichen Veranlagung 
sehr sinnvoll sein könnte, einen gesunden Lebensstil zu 
führen. Aber gibt es darüber hinaus Medikamente, die 
helfen könnten? Und falls ja, wie stark sind die zu erwar-
tenden Nebenwirkungen oder nachteiligen Effekte?

Cox-II-Inhibitoren

Bei der Substanzgruppe der so genannten Cox-II-Inhi-
bitoren (Celecoxib, Onsenal) handelt es sich auch um 
nichtsteroidale Antiphlogistika (cortisonfreie Entzün-
dungshemmer), die beispielsweise bei rheumatischen 
Erkrankungen eingesetzt werden. Einige Präparate aus 
dieser Substanzgruppe wurden wegen schwerwiegen-
der Nebenwirkungen vom Markt genommen. Nach wie 
vor bestehen bei der älteren Bevölkerung Bedenken in 
der Abwägung von Nutzen und Risiko, da diese Sub-
stanzgruppe in seltenen Fällen schwerwiegende Herz-
Kreislauferkrankungen verursachen kann. 

Cox-II-Inhibitoren scheinen einen günstigen Einfluss zu 
haben, vor allem auf Polypen des oberen Gastrointesti-
naltraktes bei Patienten mit einer familiären adenomatö-

sen Polyposis (FAP), möglicherweise auch im Dick- oder 
Enddarm. Manchmal allerdings ist es so, dass zwar 
Polypen zurückgedrängt werden, es aber dennoch zu 
Krebserkrankungen kommt. Das Gleiche gilt auch für 
das so genannte Sulindac (Clinoril, Arthrocine), welches 
bei der FAP ebenfalls zur Reduktion von Polypen einge-
setzt wird oder aber in der Behandlung von Desmoid-
tumoren (Bindegewebstumoren) in der Kombination mit 
Antiöstrogenen.

Aspirin

Beim Lynch-Syndrom (HNPCC) entstehen trotz Vorsor-
ge/Früherkennung dennoch Tumoren und zwar sowohl 
Dickdarmkarzinome als auch andere Krebserkrankun-
gen. Unter der Einnahme von 600 Milligramm Aspirin 
täglich halbiert sich die Anzahl der Krebserkrankungen, 
die beobachtet werden. Dies sind die Ergebnisse einer 
langjährigen internationalen Studie (CAPP II), an der 
auch viele deutsche Patienten teilgenommen haben. Al-
lerdings war dieser so eindeutige Effekt erst vier Jahre 
nach der Aspirin-Einnahme zu erkennen. Mit der in Kür-
ze beginnenden CAPP-III-Studie wird man eine Dosisfin-
dungsstudie machen, da 600 Milligramm Aspirin täglich 
sehr viel ist und durchaus mit schwerwiegenden Neben-
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wirkungen gerechnet werden muss, auch wenn bei den 
über 1.000 Patienten, die an der Studie teilgenommen 
haben, keine schwerwiegenden Komplikationen aufge-
treten sind. Die CAPP-III-Studie wird 2012 beginnen und 
erneut sind deutsche Patienten herzlich eingeladen, zu 
gegebenem Zeitpunkt an der Studie teilzunehmen. Re-
gistrieren Sie sich schon heute, wenn Sie Interesse dar-
an haben, weiter über diese Studie informiert zu werden, 
unter www.capp3.de!

Zusammenfassend kann festgestellt werden, dass As-
pirin nachgewiesenermaßen beim Lynch-Syndrom, al-
lerdings in einer sehr hohen Dosierung, eine deutliche 
Wirkung gegen Tumoren zeigt. Aktuell kann eine ge-
nerelle Empfehlung, Aspirin in dieser hohen Dosierung 
einzunehmen, nicht erfolgen, wobei deutsche Patienten 
dazu ermuntert werden, an der in Kürze beginnenden 
CAPP-III-Studie mit einer niedrigeren Aspirindosis teil-
zunehmen. Hinzu kommt, dass Aspirin eine schon sehr 
lange bekannte Substanz ist, von der man das Wirk- und 
Nebenwirkungsprofil recht gut kennt und mit keinen wei-
teren unangenehmen Überraschungen zu rechnen ist. 

Prophylaktische Chirurgie – 
Klassische FAP 

Wenn bei einem jungen Menschen eine FAP bekannt 
ist, sollte der Darm ab dem zehnten Lebensjahr durch 
Enddarmspiegelungen überwacht werden (siehe Seite 
75 ff.). Bei der klassischen FAP ist zur Vermeidung eines 
Karzinoms eine vorsorgliche Entfernung des gesamten 
Dickdarms (Kolektomie) und Enddarms (Proktokolekto-
mie) notwendig. Es ist zurzeit die einzige nachgewiesene 
sichere Behandlungsmöglichkeit der Erkrankung, um die 
Entstehung von Dick- oder Enddarmkrebs zu vermeiden. 
Der Zeitpunkt der Operation richtet sich nach der Inten-
sität des Polypenbefalls, erfolgt dennoch möglichst nach 
Abschluss des Körperwachstums. Der Verdauungspro-
zess und die Aufnahme von Nährstoffen ist auch ohne 
Dickdarm problemlos möglich, da der Dickdarm lediglich 
eine Rücknahme des Wassers aus dem Nahrungsbrei 
bewirkt. Dadurch bringt die Dick- und Enddarmentfer-
nung eine erhöhte Anzahl täglicher Stuhlgänge mit sich. 
Um die Anzahl der Stuhlgänge zu reduzieren, wird ein 
Enddarmersatz durch Schaffung eines neuen Enddar-

mes aus Dünndarm (Pouch) angelegt. Heutzutage wird 
dieser Eingriff mit der Knopflochmethode, also ohne gro-
ßen Hautschnitt durchgeführt. Immer öfter wird der Ein-
griff auch ohne Notwendigkeit eines vorübergehenden 
künstlichen Darmausganges erfolgen können. 

Um die Aufgabe des Dickdarms (Rückgewinnung der 
Flüssigkeit aus dem Speisebrei) zu ersetzen, wird aus 
dem Dünndarm eine so genannte Tasche (Pouch, siehe 
Abbildung) gemacht, wobei dieser Pouch sehr bald die 
Aufgabe des Dickdarmes übernimmt und zu einer Stuhl
eindickung führt. Heutzutage darf man davon ausgehen, 
dass man mit dieser Operation langfristig ein sehr gutes 
„funktionelles“ Ergebnis hat, mit dem man eine Frequenz 

Pouch: Enddarmersatz durch Schaffung eines neuen Enddar-
mes aus Dünndarm
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von drei bis fünf stuhlgängen am Tag erreicht.

Die laparoskopische Operation (Knopfl ochmethode) ist 
kosmetisch unbestritten wesentlich günstiger als ein 
der bauchschnitt. Möglicherweise hat die Durchführung 
dieser weniger aggressiven Operationsart jedoch auch 
andere langfristige positive effekte. insbesondere schei-
nen sich so genannte Desmoide seltener zu entwickeln, 
weil bei dieser Operation das eigentliche Trauma und die 
Wundfl äche kleiner ist. Desmoide sind bindegewebswu-
cherungen, die bei einer FAP gehäuft auftreten und bei 
etwa 30 Prozent operierter Patienten diagnostiziert wer-
den. Die behandlung von Desmoiden ist komplex, vor 
allem bei den FAP-assoziierten Desmoiden, die vor allem 
im bauchraum und in der bauchwand auftreten. 

PrOPHyLAKTisCHe OPerATiOn bei Der
ATTenUierTen (AbGebreMsTen) FOrM
einer FAP (AFAP)

Wie beschrieben, gibt es eine abgebremste Form ei-
ner Polyposis, bei der die Dickdarmpolypen vor allem 
auf der rechten, enddarm-fernen seite des Dickdar-
mes entstehen und zwar meist erst jenseits des 40. 
Lebensjahres. Wenn eine Person aufgrund des Fami-
lienbefundes als risikoperson bekannt ist oder wenn 
die erkrankung aufgrund von beschwerden diagnos-
tiziert wird, sollte sich der Patient in eine regelmäßige 
koloskopische überwachung begeben. Der zeitpunkt 
einer prophylaktischen Operation richtet sich nach der 
Ausdehnung der Polyposis und dem feingeweblichen 
befund der Polypen. bei der schließlich notwendigen 
prophylaktischen Operation kann der enddarm und der 
letzte Teil des Dickdarms (Krummdarm) wegen des ge-
ringen Polypenbefalls meistens belassen werden. Das 
funktionelle ergebnis ist mit etwa ein bis drei stuhlgän-
gen am Tag meist gut. Auch dieser eingriff kann mit 
der Knopfl ochmethode durchgeführt werden und 
ist regelhaft ohne Anlage eines vorübergehenden 
künstlichen Darmausgangs durchführbar. 

MAP (MUTyH-AssOziierTe 
POLyPOsis)

Da diese Polypenerkrankung auto-

somal rezessiv erblich ist (siehe seite 24 f.), werden 
risikopersonen nur in einer Minderzahl der Fälle auf-
grund des Familienbefundes erkannt. Die Krankheit 
wird meist erst aufgrund von beschwerden, die mit ei-
ner Darmspiegelung abgeklärt werden, diagnostiziert. 
sie ähnelt klinisch der attenuierten Polyposis. über die 
beste behandlungsmethode, vor allem auch über den 
zeitpunkt und die sinnhaftigkeit einer prophylaktischen 
Operation, ist man sich noch nicht sicher. Allerdings 
häufen sich die beobachtungen, dass es sich bei der 
MAP auch um eine recht aggressive Polypenerkran-
kung handelt. bei Auftreten zahlreicher Polypen ist man 
international heute der Meinung, dass eine vorbeugen-
de Operation, also ebenfalls eine Dickdarmentfernung, 
sinnvoll ist, um einem Darmkrebs vorzubeugen. Wel-
che der genannten Operationsmethoden anzuraten ist, 
hängt vom Polypenbefall und der -verteilung ab. Wenn 
der enddarm mit zahlreichen Polypen befallen ist, soll-
te man sich für den ausgedehnteren eingriff mit kom-
pletter entfernung von Dick- und enddarm mit Anlage 
einer Dünndarmtasche (Pouch) entscheiden. 

PeUTz-JeGHers-synDrOM (PJs)

Das risiko für eine Krebserkrankung ist bei einem PJs 
deutlich niedriger als bei einer FAP oder MAP. beim 
Peutz-Jeghers-syndrom steht die Polypenbildung im 
Kindesalter im Vordergrund. es kann infolgedessen früh-
zeitig zu einer Darmverschlingung kom-
men. in den ersten Lebens-
jahrzehnten geht es 
vor allem darum, 
die Folgen 
großer 

„Grundsätzlich
ist es so, dass auch bei

einer erblichen Veranlagung
davon auszugehen ist, dass

unser Lebensstil Einfluss auf
die Erkrankung hat.“
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Polypen zu vermeiden. Wenn dies nicht gelingt, zeigt 
die Erfahrung, dass es zu Notfällen kommen kann, bei 
denen ein Stück des Dünndarms entfernt werden muss. 
Daher ist die Überwachung des Dünndarms besonders 
wichtig! 

Entweder können die Polypen im Dünndarm im Rah-
men der Früherkennung (Endoskopie, Doppel-Ballon-
Endoskopie) entfernt werden; oder – wenn zu viele 
Polypen vorliegen – ist ein kombiniertes chirurgisches 
und endoskopisches Vorgehen denkbar, um prophy-
laktisch die größeren Polypen zu entfernen. Dabei 
geht es nicht vorrangig um eine Krebsvermeidung, 
da erst später aus diesen Polypen Krebs entstehen 
würde. Vielmehr steht die Vermeidung von Notfall-
operationen und der Entfernung von Dünndarm im 
Vordergrund.

HNPCC (Hereditäres Kolorektales 
Karzinom ohne Polyposis, Lynch-
Syndrom)

Anders als bei der FAP wird die rein prophylaktische 
Entfernung des Dickdarmes oder Enddarmes beim 
Lynch-Syndrom ohne Krebserkrankung nicht emp-
fohlen. Es wird davon ausgegangen, dass man durch 
die regelmäßigen, engmaschigen Dickdarmspiege-
lungen und Entfernung eventueller kleiner Polypen 
der Krebsentstehung effizient entgegenwirken kann. 
Selbst wenn Darmkrebs entstehen würde, was durch 
die rasche Weiterentwicklung von kleinen Polypen zu 
Krebs durchaus möglich ist, so handelt es sich in al-
ler Regel um ein frühes Stadium des Darmkrebses, 
so dass man die Erkrankung durch eine Operation oft 
heilen kann. 

Komme ich aus einer Krebsfamilie?80



Anders ist die Situation bei Auftreten eines primären 
Darmkrebses. Diese Situation ist in Deutschland lei-
der die Regel und nicht die Ausnahme bei der Identi-
fikation noch nicht bekannter Lynch-Syndrom-Familien. 
Aufgrund des genetisch bedingten Defektes weisen 
Patienten mit Lynch-Syndrom ein erhöhtes Risiko auf, 
nach Diagnose eines Darmtumors im Verlauf weitere ko-
lorektale Karzinome zu entwickeln. Deshalb könnte man 
zum Zeitpunkt der Diagnose über eine Erweiterung der 
erforderlichen Dickdarmentfernung nachdenken (siehe 
Seite 61 ff.). 

Prophylaktische Entfernung der 
Gebärmutter beim Lynch-Syndrom 

Beim Lynch-Syndrom ist das Risiko für Krebs der Ge-
bärmutterschleimhaut deutlich erhöht (siehe Seite 82 f.). 
Nach abgeschlossener Familienplanung kann daher eine 
prophylaktische Entfernung der Gebärmutter in Betracht 
kommen. Das operative Risiko einer Gebärmutterentfer-
nung ist gering. Allerdings werden die meisten Tumoren 
der Gebärmutter sowohl in der allgemeinen weiblichen 
Bevölkerung als auch in Zusammenhang mit einem 
Lynch-Syndrom durch eine Blutung über die Scheide 
schon zu einem frühen Zeitpunkt erkennbar. Durch eine 
Operation ist dann in aller Regel eine Heilung noch mög-
lich (Heilungsrate bei etwa 85 Prozent der Betroffenen). 
Bei 15 Prozent der betroffenen Frauen wird die Diagnose 
jedoch zu spät gestellt. Als Folgen einer Gebärmutter-
entfernung kann es zu einer Beckenbodensenkung kom-
men, eventuell mit der Folge einer Urin- oder Stuhlinkon-
tinenz. Es können bei der Operation jedoch operative 
Maßnahmen getroffen werden, um diesen Komplikatio-
nen entgegen zu wirken (siehe Seite 61 ff.). 

Prophylaktische Entfernung der 
Eierstöcke beim Lynch-Syndrom 

Die rein prophylaktische Entfernung der Eierstöcke (bei 
der auch der Eileiter mitgenommen wird) ist heutzutage 
laparoskopisch in aller Regel gut möglich und stellt einen 
kleinen chirurgischen Eingriff mit einem recht niedrigen 
operativen Risiko dar. Als Folge dieser Maßnahme wird 
je nach Zeitpunkt, also Alter der Patientin, eine Hormon-
ersatzbehandlung erforderlich werden oder nicht. In der 

Menopause werden die Folgen einer Eierstockentfernung 
deutlich geringer und eventuell auch ohne Hormonersatz 
möglich sein. Hier ist eine engmaschige gynäkologische 
Betreuung und Beratung unbedingt erforderlich. 

Mit den gegenwärtigen Verfahren kann Eierstockkrebs 
nicht früh erkannt werden. Das Risiko für Eierstockkrebs 
bei Lynch-Syndrom-Patientinnen ist um ein vier- bis 
sechsfaches erhöht, so dass auch hier die Einzelabwä-
gung gefragt ist. 	

Autorin

Prof. Dr. med. Gabriela Möslein

Fachärztin für Chirurgie

Standortsprecherin Düsseldorf 
des Verbundprojekts „Familiärer Darmkrebs“ 
(Deutsche Krebshilfe)

www.bbsg-verlag.de 81

7  Gibt es Früherkennungsmöglichkeiten oder vorbeugende Maßnahmen?



Krebs der Gebärmutterschleimhaut (Endometrium) 
stellt nach dem Dickdarmkrebs die zweithäufigste Tu-
morerkrankung bei HNPCC-Patientinnen dar. Wenn 
der Krebs früh erkannt wird, sind die Heilungschan-
cen bei dieser Erkrankung sehr gut. Den Patientinnen 
werden deshalb engmaschige Früherkennungsunter-
suchungen hinsichtlich dieser Krebserkrankung emp-
fohlen (derzeit vaginaler Ultraschall und Probeentnah-
me der Gebärmutterschleimhaut). Zudem besteht 
nach Abschluss der Familienplanung die Möglichkeit 
einer vorsorglichen Entfernung der Gebärmutter.

Wie groSS ist das Risiko?

Für das Risiko einer HNPCC-Patientin, an Gebär-
mutterschleimhautkrebs zu erkranken, finden sich in 
der Literatur Angaben zwischen 25 und 60 Prozent. 
Ein möglicher Grund für den großen Unterschied ist, 
dass das Risiko von dem betroffenen Gen abhängt 
und diese Unterschiede bislang nur schlecht be-
kannt sind. Hinzu kommt, dass bei vielen HNPCC-
Patientinnen die Gebärmutter aus anderen Gründen 
entfernt wird (zum Beispiel Myome, Geburtskomplika-
tionen oder Senkungsbeschwerden). Ob diese Frau-
en später einen Gebärmutterkrebs entwickelt hätten, 
bleibt daher unbekannt. Im Rahmen vieler großer 
Forschungsprojekte, wie auch des Verbundprojekts 
„Familiärer Darmkrebs“ (Deutsche Krebshilfe), wird 
derzeit versucht, das Risiko genauer einzuschätzen. 

Welche Früherkennungs
untersuchungen gibt es?

Bislang wurde HNPCC-Patientinnen in Deutsch-
land eine jährliche transvaginale, das heißt durch 
die Scheide hindurch erfolgende Ultraschallunter-
suchung empfohlen. Mehrere internationale Studien 
konnten jedoch zeigen, dass durch diese Untersu-
chung alleine nicht alle Krebserkrankungen erkannt 

werden können. Gerade bei Frauen vor der Meno-
pause ist die Gebärmuterschleimhaut im Ultraschall 
häufig schlecht zu beurteilen.

Die Standarduntersuchung zur Diagnose des Gebär-
mutterschleimhautkrebses ist zurzeit die Ausscha-
bung (Abrasio). Da es sich hierbei jedoch um einen 
operativen Eingriff handelt, der mit entsprechenden 
Risiken behaftet ist und in Vollnarkose durchgeführt 
werden muss, ist diese Untersuchung als jährliche 
Früherkennungsuntersuchung ungeeignet. 

Deshalb hat sich international die so genannte En-
dometriumbiopsie mit der Pipelle®-Methode zur 
Vorsorge durchgesetzt. Bei dieser Methode wird mit 
einem dünnen Plastikschlauch eine Probe der Ge-
bärmutterschleimhaut abgesaugt und hinsichtlich 
Krebszellen untersucht. Da nicht die gesamte Ge-
bärmutterschleimhaut untersucht werden kann, ist 
die Methode hinsichtlich der Krebserfassung nicht 
so sicher wie die Ausschabung, jedoch sicherer als 
die Ultraschalluntersuchung alleine. 

Welche Untersuchungen werden 
derzeit für HNPCC-Patientinnen 
empfohlen?

Derzeit wird den HNPCC-Patientinnen eine jährli-
che vaginale Ultraschalluntersuchung ab dem 25. 
Lebensjahr und ab dem 35. Lebensjahr zusätzlich 
eine Endometriumbiopsie mit der Pipelle®-Methode 
empfohlen, da nach bisherigen Daten ab diesem 
Alter das Krebsrisiko langsam ansteigt. Anders als 
in anderen Ländern wird die Endometriumbiopsie in 
Deutschland derzeit leider nur von wenigen Zentren 
angeboten. 

Eine Darstellung des gesamten intensivierten Früh-
erkennungsprogramms entsprechend der Emp-

Risiko Gebärmutterschleimhaut- und  
Eierstockkrebs bei HNPCC-Patientinnen
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fehlungen des Verbundprojekts 
„Familiärer Darmkrebs“ (Deutsche 
Krebshilfe) fi ndet sich im vorherge-
henden Kapitel „Die risikoadaptierte 
Vorsorge/Früherkennung“ (ab seite 73).

VOrsOrGLiCHe enTFernUnG 
Der GebärMUTTer UnD Der
eiersTöCKe?

Aufgrund des hohen risikos für Gebärmutter-
schleimhautkrebs empfehlen wir derzeit gesicher-
ten HnPCC-Patientinnen (das heißt, Patientinnen 
mit nachgewiesener genetischer Veränderung) eine 
vorsorgliche entfernung der Gebärmutter, wenn die 
Familienplanung abgeschlossen ist. Die entfernung 
der Gebärmutter ist jedoch nicht zwingend.

Die entscheidung ist vor allem von den Wünschen 
der Patientin abhängig. Daneben müssen auch wei-
tere Faktoren (wie risiken aufgrund von Verwach-
sungen nach Voroperationen, narkoserisiken oder 
ähnliches) berücksichtigt werden. Die Möglichkeit 
einer vorsorglichen entfernung der Gebärmutter soll-
te jedoch mit der Patientin besprochen werden, ins-
besondere, wenn eine bauchoperation aus anderem 
Grund ansteht. 

„Krebs der Gebärmutterschleimhaut
(Endometrium) stellt nach dem 

Dickdarmkrebs die zweithäufigste 
Tumorerkrankung bei HNPCC-

Patientin nen dar.“

erHöHTes risiKO Für 
eiersTOCKKrebs

Das allgemeine risiko der weiblichen bevölkerung 
an eierstockkrebs zu erkranken, also ein Ovarial-
karzinom zu entwickeln, beträgt etwa ein Prozent, 
wohingegen für HnPCC-Patientinnen ein erhöhtes 
risiko für eierstockkrebs besteht. Dieses liegt nach 
derzeitiger Kenntnis in der Größenordnung von neun 
bis dreizehn Prozent. Auch wenn es zurzeit keine 
allgemeine empfehlung hierfür gibt, sollte die Mög-
lichkeit einer zusätzlichen entfernung der eierstöcke 
dennoch im rahmen einer anstehenden Operation 
mit der Patientin besprochen werden. 
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Patienten mit HNPCC haben im Vergleich zur Normal-
bevölkerung ein stark erhöhtes Risiko, im Laufe ihres 
Lebens an Dickdarm- oder Enddarmkrebs zu erkran-
ken. Verschiedene Studien haben gezeigt, dass das 
Lebenszeitrisiko (gerechnet bis zum 80. Lebensjahr) für 
Darmkrebs bei HNPCC-Patienten in Abhängigkeit von 
der veränderten Erbanlage (Gen) bei etwa 40 bis 80 
Prozent liegt. Auch wenn bereits ein Darmkrebs aufge-
treten ist und erfolgreich behandelt wurde, besteht ein 
erhöhtes Risiko für eine spätere zweite Erkrankung an 
einer anderen Stelle des Dick- oder Enddarms. Dane-
ben ist das Risiko für eine Reihe verschiedener anderer 
Krebsarten, darunter insbesondere Krebs der Gebär-
mutterschleimhaut, ebenfalls deutlich erhöht. 

RegelmäSSige Darmspiegelungen

Ein wichtiger Eckpfeiler in der Betreuung von Patienten 
liegt in der regelmäßigen Durchführung von Darmspiege-
lungen. Aufgrund des stark erhöhten Darmkrebsrisikos 
müssen die Darmspiegelungen bei HNPCC-Patienten 
jedoch deutlich engmaschiger erfolgen als bei Normal-
personen. Ziel der Dickdarmspiegelung ist es, gutarti-
ge Vorstufen von Darmkrebs – so genannte Adenome 
– zu entdecken und noch während der Untersuchung 
zu entfernen. Adenome sind zunächst gutartige Wuche-
rungen der Darmschleimhaut, aus denen sich jedoch 
im Laufe der Zeit Darmkrebs entwickeln kann. Durch 
die rechtzeitige Entfernung der Adenome wird also die 
Entstehung von Darmkrebs verhindert. In einigen Fällen 
entwickelt sich jedoch Darmkrebs, ohne dass zuvor ein 
Adenom gefunden wird. Dennoch ist es möglich, durch 
die Darmspiegelung die Erkrankung in einem möglichst 
frühen und noch symptomlosen Stadium zu entdecken, 
um damit die Heilungs- und Überlebenschancen zu ver-
bessern. Wichtig ist, dass bei der Darmspiegelung der 
gesamte Dickdarm untersucht wird, da bei HNPCC-Pa-
tienten die Tumoren bevorzugt im oberen Abschnitt des 
Dickdarms auftreten. 

Eine wichtige Frage ist, wie häufig die Darmspiegelun-
gen durchgeführt werden müssen. Einerseits sollen 
Adenome und Karzinome möglichst frühzeitig entdeckt 
werden, andererseits jedoch dürfen die Belastungen 
für die Patienten durch zu häufige Untersuchungen 
nicht zu groß werden. Bisherige Studien haben ge-
zeigt, dass durch dreijährliche Darmspiegelungen eine 
Senkung der Darmkrebshäufigkeit und auch der Sterb-
lichkeit an Darmkrebs erreicht werden kann. Allerdings 
finden sich trotz dreijährlicher Darmspiegelungen den-
noch in einigen Fällen fortgeschrittene Darmkrebser-
krankungen. 

Jährliche Untersuchungs
intervalle

Im Verbundprojekt „Familiärer Darmkrebs“ werden 
seit 1999 Familien mit Verdacht auf HNPCC interdis-
ziplinär beraten und betreut. Der Verbund wird von 
der Deutschen Krebshilfe finanziell gefördert. In die-

sem Rahmen entstand eine der weltweit größten und 
am besten charakterisierten Personengruppe, zu der 
sowohl Patienten mit erblichem Darmkrebs als auch 
gesunde Risikopersonen gehören. Beteiligt sind insge-
samt sechs Universitätsstandorte in Deutschland. Eine 
Dokumentationszentrale und eine Referenzpathologie 

Effektivität der Krebsfrüherkennung in 
Familien mit erblichem Darmkrebs
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ergänzen den Verbund. Betroffenen Patienten wird die 
Teilnahme an jährlichen Früherkennungsuntersuchun-
gen, darunter auch Darmspiegelungen, empfohlen. 
Diese Empfehlung gilt in gleicher Weise für bisher ge-
sunde Hochrisiko-Personen als auch für solche Pati-
enten, die bereits eine Krebserkrankung hatten. Im 
Rahmen einer Studie werden die Früherkennungsun-
tersuchungen sowie weitere Daten in standardisierter 
Weise dokumentiert und wissenschaftlich ausgewer-
tet. Die Auswertungsergebnisse sollen der künftigen 
Verbesserung und weiteren Optimierung der Früher-
kennungsempfehlungen dienen. 

Weltweit erste Studie

Im Jahr 2010 wurden Ergebnisse einer Studie des Ver-
bundprojektes zur Effektivität der jährlichen Darmspie-
gelungen in der Zeitschrift „Clinical Gastroenterology 
and Hepatology“ veröffentlicht. Es handelt sich welt-
weit um die erste Studie mit jährlicher Früherkennung. 
Im Rahmen der Studie wurden über 1.100 Hochrisiko-
Patienten über einen Zeitraum von durchschnittlich 
drei Jahren beobachtet. Fast zwei Drittel der Patienten 
waren vor Beginn der jährlichen Darmspiegelungen 
bereits an einen Dickdarmkrebs erkrankt. 81 Prozent 
der Darmspiegelungen wurden in einem Intervall von 
15 Monaten oder weniger durchgeführt. Dies spricht 
für eine gute Akzeptanz der jährlichen Untersuchun-
gen. Insbesondere war die Akzeptanz bei Männern 
und Frauen und auch in allen Altersgruppen gleich gut. 
Allerdings war die Akzeptanz bei Personen geringer, 
die bislang noch keinen Darmkrebs hatten und zudem 
aus Familien stammten, bei denen keine ursächliche 
Genmutation nachgewiesen werden konnte.

Während der Laufzeit der Studie wurden insgesamt 
99 Diagnosen von Darmkrebs gestellt. Während 71 
Diagnosen im Rahmen von Darmspiegelungen gestellt 
wurden, wurden die restlichen 17 Fälle erst durch auf-
getretene Symptome entdeckt. Eine genauere Analyse 
dieser Fälle zeigte jedoch, dass bei 16 dieser Fälle das 
empfohlene Früherkennungsintervall stark überschrit-
ten war oder dass der Krebs bereits vor der ersten 
Darmspiegelung diagnostiziert war. Dieses Ergebnis 
unterstreicht, dass nach Feststellung der HNPCC-Dia-

gnose ein unmittelbarer Beginn der Darmspiegelungen 
sowie die strikte Einhaltung der empfohlenen jährlichen 
Intervalle sehr wichtig sind. 

Ein Hauptergebnis der Studie ist, dass nur bei fünf Pro-
zent der durch Darmspiegelung entdeckten Tumoren 
Absiedlungen in den Lymphknoten festgestellt wurden. 
Fernabsiedlungen (Metastasen) traten gar nicht auf. Das 
Stadium der Karzinome war im Vergleich zu den durch 
Symptome entdeckten Tumoren insgesamt günstiger, 
wenn diese durch eine Darmspiegelung entdeckt wurden.

Die Studie zeigte jedoch noch weitere interessan-
te Resultate. So war das Darmkrebs-Risiko bei einer 
bestimmten, molekularpathologisch abgegrenzten Pa-
tientengruppe deutlich niedriger. Inwiefern bei diesen 
Patienten weniger strenge Früherkennungsempfehlun-
gen gegeben werden können, müssen weitere Studien 
in dieser speziellen Patientengruppe zeigen. 

Mit der hier vorgestellten Studie des Verbundprojek-
tes „Erblicher Darmkrebs“ konnte ein wichtiger Beitrag 
zur Verbesserung der Früherkennungsmaßnahmen bei 
HNPCC-Patienten geleistet werden. Dennoch gibt es 
auf diesem Gebiet noch weiteren Bedarf an klinischer 
Forschung. Insbesondere soll in Zukunft die Früherken-
nung dem individuellen Risiko des Patienten anpasst 
werden. Hierzu zählt, das optimale Alter für den Beginn 
und das Ende der Untersuchungen zu bestimmen und 
die Intervalle zwischen den Darmspiegelungen und 
weiteren klinischen Untersuchungen je nach Lebensal-
ter und anderen Faktoren unterschiedlich festzulegen. 
Um dies zu erreichen, müssen Hochrisiko-Patienten 
weiterhin langfristig im Rahmen der Studie des Ver-
bundprojektes betreut und beobachtet werden.	
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Soll ich mich wirklich 
testen lassen?
–Entscheidungshilfen



Die Frage „soll ich mich wirklich testen lassen?“ ist für 
jeden eine individuelle Herausforderung. zahlreiche bei-
träge in diesem ratgeber haben sie bislang über die 
verschiedenen Formen 
von erblichem Darm-
krebs, risikoanalysen, 
die genetische bera-
tung, die Möglichkeiten 
genetischer Analysen, 
K o s t e n ü b e r n a h m e 
seitens der Kranken-
kassen und den Mög-
lichkeiten von Vorsor-
geun te rsuchungen 
informiert und somit 
eine breite Wissens-
basis geschaffen. im 
Folgenden wollen wir 
nun mögliche ängste, sorgen oder allgemeine psychi-
sche belastungen, die aufgrund dieses neu erworbenen 
Wissens entstehen können, oder die sie bereits im Vor-
feld beschäftigt haben, näher betrachten. Hierzu werfen 
wir einen blick auf die Daten aus dem Forschungsprojekt 
der Deutschen Krebshilfe von 2003 bis 2010 und zei-
gen, wie ratsuchende (nicht erkrankte) und betroffene 
(an Darmkrebs erkrankte Personen) mit ängsten, sorgen 
und niedergeschlagenheit (Depression) vor und während 
der genetischen beratung umgehen. Hierbei handelt es 
sich in der regel um Durchschnittswerte, so dass indivi-
duelle Abweichungen möglich sind. 

Wenn wir im Folgenden von beratung sprechen, so 
meinen wir immer „interdisziplinäre“ beratung unter 
Teilnahme von Humangenetikern, Gastroenterologen 
und Psychologen. bereits hierbei fi nden die verschie-
denen Aspekte wie genetische Aufklärung und risiko-

einschätzung, behandlungs- und Vorsorgeempfehlun-
gen sowie Unterstützung bei psychischen belastungen 
und/oder Krankheitsverarbeitung ihren raum.

neben einer ausführ-
lichen erstberatung 
sowie anderen be-
ratungsterminen wie 
ergebnismitteilungen 
von zwischen- und 
Absch lussunte rsu-
chungen wurden 
ratsuchende und 
betroffene gebeten, 
zu sechs verschiede-
nen zeitpunkten über 
einen zeitraum von 
durchschnittlich zwei 

Jahren Angaben zu ihrem psychischen befi nden zu 
machen. Darüber hinaus wurden ihnen relevante in-
formationen der beratungen zusätzlich in Form von 
beratungsbriefen zugesandt.

Das Wissen darum, dass in der eigenen Familie meh-
rere Personen an Darmkrebs erkrankt und/oder bereits 
verstorben sind, führt verständlicherweise bei vielen 
Menschen zu Verunsicherung und/oder Angst. Auf der 
suche nach Antworten, ob man vielleicht selber ein-
mal von dieser bedrohlichen erkrankung betroffen sein 
könnte, und wenn ja, ob dann auch die eigenen Kinder 
betroffen sein könnten, kann die beratung Antworten 
geben und dabei helfen, ängste und Unsicherheiten 
abzubauen oder zu vermindern.

bei etwa einem Drittel aller befragten Personen (rat-
suchende und betroffene) zeigte sich vor der erstbe-

Psychische Belastung vor und im Verlauf 
genetischer Beratung bei Verdacht auf 
erblichen Darmkrebs (HNPCC)
erGebnisse AUs DeM PrOJeKT Der DeUTsCHen KrebsHiLFe 
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ratung tatsächlich eine erhöhte stressbelastung im 
Hinblick auf das Thema erblichkeit. Auch war die rate 
an erhöhten Angst- und Depressionswerten gegen-
über der normalbevölkerung etwa zweifach erhöht. 
Diese belastungen reduzierten sich bereits nach der 
erstberatung bei den meisten ratsuchenden wieder 
und blieben dann innerhalb von sechs Monaten rela-
tiv konstant. Die beruhigung direkt nach dem bera-
tungsgespräch war lediglich bei ratsuchenden mit ge-
ringerem bildungsgrad deutlich geringer ausgeprägt. 
Weitere Analysen im Projektvorhaben werden zeigen, 
ob dies darauf zurückzuführen ist, dass Personen mit 
geringerer bildung die beratungsinhalte weniger gut 
verstehen als diejenigen mit mittlerem oder höherem 
bildungsgrad. Hier ergeben sich gegebenenfalls An-
sätze für eine weitere Verbesserung dieser frühen in-
terdisziplinären beratung.

Die information über das Vorliegen eines erhöhten 
erblichkeitsrisikos sowie die situation, dass der ri-
sikostatus nicht weiter geklärt werden konnte, führte 
innerhalb des ersten halben Jahres nach beratung zu 
keinem Anstieg der belastung. Die Auseinanderset-
zung mit dem Thema „erblicher Darmkrebs“ ging bei 
an Darmkrebs erkrankten ratsuchenden anders als 

bei nicht erkrankten ratsuchenden ohne bisherigen 
Mutationsbefund mit einer höheren belastung einher. 
ein belastungsniveau, das allerdings für Patienten mit 
einer Krebserkrankung typisch ist. 

im Verlauf von genetischer beratung und Testung kön-
nen zwischenergebnisse zu be- oder entlastenden 
situationen führen – allen voran der befund der so 
genannten Mikrosatellitenanalyse, bei der Tumormate-
rial einer an Darmkrebs erkrankten Person untersucht 
wird. ist das ergebnis stabil, bedeutet dies für Perso-
nen aus bethesda-Familien (risikoeinstufung, siehe 
Kapitel 1) entwarnung. Der Verdacht auf erblichkeit 
hat sich nicht bestätigt! eine entwarnung für Personen 
aus Amsterdam-Familien (risikoeinstufung, siehe Ka-
pitel 1) kann leider hierdurch nicht abgeleitet werden. 
ist das ergebnis jedoch instabil, verstärkt sich der Ver-
dacht auf erblichkeit sowohl für ratsuchende als auch 
für betroffene aus bethesda- und Amsterdam-Famili-
en. ratsuchende und betroffene, denen innerhalb von 
sechs Monaten nach erstberatung ein instabiles Mik-
rosatellitenergebnis mitgeteilt wurde, zeigten erhöhte 
psychische belastungen, während sich die belastung 
bei Mitteilung eines stabilen befundes deutlich redu-
zierte. Hier ist jedoch Vorsicht geboten! Anders als bei 
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Ratsuchenden und Betroffenen aus Bethesda-Familien 
ist ein stabiles Ergebnis bei Personen aus Amsterdam-
Familien kein eindeutiger Hinweis darauf, dass keine 
Erblichkeit vorliegt. 

Die zahlreichen Beiträge dieses Ratgebers sollen unter 
anderem dazu führen, dass Sie Unsicherheiten über-
winden und mögliche Ängste abbauen, indem Sie Ihr 
Wissen über das Thema vertiefen. Auch hier konnte 
unsere Studie zeigen, dass Personen, die bereits vor 
der Erstberatung gut informiert waren, weniger Angst 
vor dem Thema aufwiesen als Personen, die nicht so 
gut informiert waren. Und die Reduktion von Ängstlich-
keit spielt ebenso bei der Vorsorge eine große Rolle. 
Auch hier konnten wir zeigen, dass die Wahrschein-
lichkeit, sich einer Darmspiegelung zu unterziehen, 
steigt, je weniger Angst die zu untersuchende Person 
vor dieser Untersuchung und vor dem Ergebnis der 
Untersuchung hat. 

Ein geringer Anteil Ratsuchender und Betroffener ent-
scheidet sich im Verlauf der genetischen Beratung 
gegen einen Gentest. Hier können vielfältige Gründe 
eine Rolle spielen. Allen gemein ist jedoch, dass sie im 
Mittel vor der Erstberatung eine höhere Ängstlichkeit 
aufweisen und stärker Gedanken an eine erbliche Er-
krankung vermeiden als Ratsuchende und Betroffene, 
die diesen Weg zu Ende gehen.

Zusammenfassung
Die psychologischen Untersuchungen des von der 
Deutschen Krebshilfe geförderten Forschungsprojek-
tes lassen sich wie folgt zusammenfassen:

nn Die in der Erstberatung erhaltenen Informationen 
zu genetischen, medizinischen und psychologi-
schen Aspekten des erblichen Darmkrebses sind 
von großer Bedeutung zur Entscheidungsfindung 
und können dabei helfen, vorhandene oder im 
Verlauf entstehende Ängste zu reduzieren.

nn Durch die interdisziplinäre Beratung wird ein 
Rahmen geschaffen, der es dem Ratsuchenden 
ermöglicht, Antworten zu medizinischen, geneti-
schen und psychologischen Aspekten des erbli-
chen Darmkrebses zu erhalten.

nn Die Bereitschaft von Risikopersonen, an empfohle-
nen Vorsorgeuntersuchungen teilzunehmen, kann 
durch die Reduktion von vorhandenen Ängsten 
und Sorgen erhöht werden.	
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GenTesT – JA ODer nein?

soll ich mich genetisch auf ein erhöhtes risiko für Darmkrebs und assoziierte Tumorerkrankungen testen lassen? 
Was spricht für und was gegen einen Gentest? Welche Vor- und nachteile hat er?

Pro Contra

Genaue(re) Einschätzung des eigenen Risikos durch den 
Gentest,, insbesondere bei nachweis einer krankheitsverursa-
chenden Mutation (vgl. Kapitel 1)

eine 100-prozentige Gewissheit kann auch der Gentest nicht 
bieten, denn rund 20 Prozent der Mutationsträger(innen) 
erkranken nie an Darmkrebs. Außerdem kann sich ein nicht 
eindeutig interpretierbares Resultat der genetischen Unter-
suchung ergeben (zum beispiel eine bisher nicht-klassifi zierte 
Variante).

Teilnahme an der risikoadaptierten Vorsorge/Früherken-
nung bei familiärem und erblichem Krebsrisiko (vgl. in Kapitel 
7.1)

in seltenen Fällen kann es vorkommen, dass bei der Darmspie-
gelung ein bösartig erscheinender Befund erhoben wird, der 
sich nach der feingeweblichen Untersuchung als „falsch posi-
tiv“ herausstellt. Dies kann eine seelische belastung auslösen.

Möglichkeiten der prophylaktischen Chirurgie und Präventi-
on (vgl. Kapitel 7.2)

Gesundheitliche Störungen infolge beeinträchtigter Darm-
funktion sind möglich.

Psychische Gründe (zum beispiel akute Belastungssituation, 
unbewältigte Konfl ikte) sprechen aktuell gegen die Durchfüh-
rung des Gentests.

eine ungeklärte Versicherungssituation (zum beispiel Kran-
ken- und/oder Lebensversicherung) spricht aktuell gegen die 
Durchführung des Gentests.

Wissen um die genetische belastung der Familie kann insbe-
sondere bei dem so genannten indexpatienten Schuldgefühle 
auslösen und eine seelische Belastung darstellen.

Der nachweis einer krankheitsverursachenden Mutation (vgl. Ka-
pitel 1) bei einem erkrankten Familienmitglied einer Hochrisiko-
Familie erlaubt einen prädiktiven (vorhersagenden) Gentest bei 
den gesunden Verwandten.

Gesunde Verwandte können es als seelisch belastend emp-
fi nden, sich für oder gegen die inanspruchnahme einer geneti-
schen Untersuchung entscheiden zu müssen.

Der Ausschluss einer krankheitsverursachenden Mutation 
(vgl. Kapitel 1) durch einen prädiktiven Gentest bei einem ge-
sunden Familienmitglied einer Hochrisiko-Familie führt zu einer 
Entlastung.

Der Nachweis einer krankheitsverursachenden Mutation (vgl. 
Kapitel 1) durch einen prädiktiven Gentest bei einem gesunden 
Familienmitglied einer Hochrisiko-Familie führt zur Gewissheit, 
dass ein sehr hohes erkrankungsrisiko vorliegt und kann damit 
belastend sein.

bei bereits erkrankten eröffnet die Kenntnis einer Genmutation 
als Ursache der Krebserkrankung spezielle Präventionsmög-
lichkeiten bezüglich des erhöhten risikos, an einem zweitkar-
zinom oder assoziierten Tumor zu erkranken, sowie spezielle 
Behandlungsmöglichkeiten – unter Umständen auch die Teil-
nahme an besonderen studien.

Der nachweis einer Genmutation bei einem bereits Erkrank-
ten lässt in der regel ein erhöhtes Risiko für ein zweitkarzinom 
oder einen assoziierten Tumor an einem anderen Organ erwar-
ten. Dies kann für die betroffenen eine zusätzliche psychische 
Belastung darstellen.
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Die Themenvielfalt im Zusammen-
hang mit der Frage »Komme ich aus 
einer Krebsfamilie?« ist groß und 
reicht über die rein medizinischen 
Aspekte hinaus in andere Bereiche, 
die von der Entscheidung »Gen-
test – ja oder nein?«, betroffen sein 
können. Dabei kann es erst einmal 
um die grundsätzliche Entscheidung 
für oder gegen den Test gehen oder 
aber auch um die Frage des richti-
gen Zeitpunkts. Die Entscheidung 
des Einzelnen kann aber sicherlich 
immer nur aus der persönlichen Ge-
samtsituation heraus ganz individuell 
getroffen werden.

Mit der nebenstehenden Übersicht 
möchten wir Ihnen bei der Entschei-
dungsfindung helfen, indem wir die 
wesentlichen Argumente für bezie-
hungsweise gegen die Durchführung 
eines Gentests zusammengestellt 
haben. Diese Liste ist exemplarisch 
gedacht und selbstverständlich nicht erschöpfend. Sie 
soll Ihnen als Anregung dienen, Ihre eigene Pro & Contra 
Liste zu erstellen und so einen Weg zu Ihrer ganz persön-
lichen Abwägung und Entscheidung zu finden.

Ergänzend sei angemerkt, dass die Entscheidung über die 
Durchführung einer (prädiktiven) genetischen Diagnostik 
allein beim Patienten/Ratsuchenden liegt. Jedes Drängen 
dazu und jeder Automatismus ist nach den Richtlinien zur 
Diagnostik der genetischen Disposition für Krebserkran-
kungen der Bundesärztekammer zu vermeiden (Recht 
auf Nichtwissen, informationelle Selbstbestimmung). Die 
genetische Diagnostik kann erst begonnen werden, wenn 
der Patient/Ratsuchende nach entsprechender Aufklä-
rung sein schriftliches Einverständnis gegeben hat (siehe 
hierzu auch Kapitel 3 und 5).

Darüber hinaus besteht durch das Gendiagnostikgesetz 
(§ 9 Absatz 2 Ziffer 5 GenDG) das gesetzliche verbriefte 
Recht auf Nichtwissen. Das umfasst das Recht, das Un-
tersuchungsergebnis oder Teile davon nicht zur Kenntnis 
zu nehmen, sondern vernichten zu lassen.	

Pro & Contra

Autorin
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kann ich selbst 
leisten?



Möglichkeiten zur Minimierung 
des Erkrankungsrisikos
Die Ursache für die Entstehung von Darmkrebs ist 
meist unbekannt. Neben nicht beeinflussbaren Risi-
kofaktoren (zum Beispiel Vererbung; Umweltfaktoren) 
spielen insbesondere vermeidbare Lebensstilfakto-
ren eine Rolle, unter anderem Fehlernährung, Bewe-
gungsmangel, unausgeglichene seelische Balance 
beziehungsweise Stress.

Da allerdings Darmkrebserkrankungen auch spon-
tan und ohne offensichtliche Risikofaktoren auftre-
ten, sind Selbstvorwürfe und Schuldgefühle nicht zu 
begründen, wenig hilfreich und beanspruchen zudem 
Aufmerksamkeit und Kraft, die für den wichtigen Hei-
lungsprozess notwendig sind. Es gibt wissenschaftlich 
gesicherte Erkenntnisse, dass die Reduktion vermeid-
barer Risikofaktoren das Darmkrebsrisiko deutlich 
senken kann. Zuweilen reichen kleine Veränderungen 
des Lebensstils, die im Folgenden kurz skizziert sind, 
um das Darmkrebsrisiko zu reduzieren.

Ernährungsoptimierung

Alle verfügbaren Untersuchungen deuten darauf hin, 
dass nicht ausgewogene Ernährung (unter anderem 
zu wenig Obst, Gemüse, Getreide, Ballaststoffe) be-
ziehungsweise übermäßige Ernährung (unter anderem 
zu viel tierisches Fett und Fleisch sowie Alkohol) we-
sentliche Ursachen für die Förderung von Darmkrebs-
erkrankungen sind. Obwohl es keine Ernährungsform 
gibt, die Darmkrebs mit Sicherheit verhindern kann 
(insbesondere auch so genannte „Krebsdiäten“ nicht), 
lassen sich doch Ernährungsempfehlungen aufstellen, 
die das Erkrankungsrisiko deutlich senken:

nn Übergewicht vermeiden (BMI zwischen 18 und 25)!
nn Täglich circa 400 Gramm verschiedener 

Obst- und Gemüsesorten, verteilt auf fünf 
Portionen. Insbesondere rotes Obst und Gemüse 
ist faserreich und enthält reichlich die Gesundheit 
schützende Antioxidantien.

nn Achtung: In jüngster Zeit wird die Einnahme so 
genannter sekundärer Pflanzenstoffe (zum Beispiel 
Indol-3-Carbinol, Curcumin) vorbeugend emp-
fohlen, da sie in experimentellen Untersuchungen 
Krebsgene beeinflussen konnten. Da experimen-
telle Daten nicht unmittelbar auf den Menschen 
übertragbar sind, sollten zunächst Studien 
abgewartet werden, die eine verlässliche Aussage 
bezüglich der Wirksamkeit und Unbedenklichkeit 
ermöglichen!

nn Täglich circa 600 bis 800 Gramm pflanzliche 
Lebensmittel (Getreide, Kartoffeln, Hülsenfrüch-
te). Vorzugsweise gering beziehungsweise nicht 
verarbeitete Produkte!
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nn Täglich fermentierte Lebensmittel beziehungswei-
se Milchprodukte, unter anderem Joghurt, Quark, 
Sauerkraut! 

nn Alkoholkonsum ist aus krebsvorbeugender Sicht nicht 
empfehlenswert!

nn Ausreichende Trinkmenge beachten, das heißt, 
täglich mindestens zwei Liter kalorienarme Getränke, 
unter anderem Wasser, Tee!

nn Verzehr von rotem Fleisch (unter anderem Rind, 
Lamm, Schwein) auf höchstens dreimal pro Woche 
beschränken! Gesündere Alternativen sind Geflügel 
oder Fisch.

nn Achtung: Bezogen auf lebensnotwendige Nährstoffe 
(zum Beispiel Eisen, Selen, Zink, Vitamine) decken die 
von der Deutschen Gesellschaft für Ernährung (DGE) 
empfohlenen Mengen von circa 300 bis 500 Gramm 
Fleisch und Wurst pro Woche den Bedarf. Fleisch und 
Wurst sind also keine direkte Gefahr für die Gesund-
heit des menschlichen Organismus, wenn sie men-
genmäßig nicht übertrieben verzehrt werden. Aus er-
nährungswissenschaftlicher Sicht wird weißes Fleisch 
(Geflügel, Fisch) eher empfohlen als rotes Fleisch 
(Rind, Lamm, Schwein). Dies liegt unter anderem am 
unterschiedlichen Gehalt an mehrfach ungesättigten 
Fettsäuren und Eisen. Während die ungesättigten 
Fettsäuren wichtige Schutzfunktionen erfüllen, könnte 
insbesondere der hohe Eisengehalt im roten Fleisch 
krebserregend sein. Wissenschaftlich ist seit längerem 
belegt, dass Eisen ein so genanntes Ko-Karzinogen 
(= krebserregende Substanz) für Schleimhautzellen 
des Magen-Darm-Traktes sowie bei Überschuss ein 
Wachstumsfaktor auch für Krebszellen sein kann. 

nn Verzehr von fetthaltigen Lebensmitteln (zum 
Beispiel Kartoffelchips), insbesondere tierischer Her-
kunft (unter anderem Wurst, Mayonnaise), möglichst 
einschränken. Pflanzliche Öle bevorzugen!

nn Stark gesalzene und salzkonservierte beziehungswei-
se gepökelte Lebensmittel (unter anderem einge-
legte Fleisch- und Gemüsearten) meiden! Gesündere 
Alternativen, zum Beispiel Kräuter und Gewürze, 
verwenden.

nn Verdorbene oder verschimmelte Lebensmittel sollten 
nicht mehr verzehrt werden!

nn Verbrannte oder verkohlte Lebensmittel eignen sich 
nicht für den Verzehr!

nn Nahrungsergänzungsmittel (unter anderem 
Vitamin-/Spurenelementpräparate; Obst- und 
Gemüsekonzentrate) sind zur Vorbeugung nicht 
angezeigt! Unkontrollierte Hochdosierungen oder 
bestimmte Inhaltsstoffe (unter anderem Eisen) 
können gesundheitsgefährdend sein!

nn Tabak sollte in keiner Form konsumiert werden, da 
er für circa 30 bis 40 Prozent aller Krebserkrankun-
gen mit verantwortlich ist, inklusive Darmkrebs!

Körperliche Aktivität

Neben Fehlernährung ist Bewegungsmangel ein ernst 
zu nehmendes Problem der modernen Gesellschaft und 
mit verantwortlich für Zivilisationskrankheiten wie Herz-
Kreislauf-Erkrankungen, Diabetes mellitus und Krebs, 
insbesondere Darmkrebs. Dass Sport und Bewegung 
zur Verbesserung der Gesundheit beitragen, ist wissen-
schaftlich belegt. Und das nicht nur, weil Menschen, die 
sich regelmäßig bewegen, laut Statistik auch seltener 
rauchen, weniger Alkohol trinken und sich gesünder er-
nähren als „Bewegungsmuffel“. Sport fördert nicht nur 
die Beweglichkeit, sondern hilft auch gegen „kleine Fett-
pölsterchen“ und stärkt die Kondition. Ein mäßiges, aber 
regelmäßiges Ausdauertraining verbessert die allgemei-
ne körperliche Leistungsfähigkeit, senkt Blutdruck und 
Körpergewicht, reduziert Blutzucker und Blutfette, sta-
bilisiert das Immun- und Hormonsystem und verbessert 
die Lebensqualität. Als optimales Training im Sinne der 
Vorbeugung hat sich mäßiges Ausdauertraining (unter 
anderem Gehen, Walken, Joggen, Radfahren, Schwim-
men) im so genannten „aeroben Bereich“ erwiesen.

Tipp: Trainieren Sie zwei bis dreimal pro Woche cir-
ca 30 bis 60 Minuten lang. Dies entspricht einem 
Verbrauch von etwa 2.000 kcal pro Woche oder cir-
ca 350 bis 700 kcal pro Tag. Falls Sie figürlich vom 
Sport profitieren wollen, dann essen und trinken Sie 
in der ersten Stunde nach dem Training nichts Kalo-
rienhaltiges. Sonst würde der aktivierte Stoffwechsel 
gebremst und bräuchte die körpereigenen Energie-
reserven nicht abzubauen.
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Aerobes Ausdauertraining belastet den Körper bei mini-
maler Intensität über einen längeren Zeitraum. Trainiert 
wird bei normaler Atmung ohne „aus der Puste zu ge-
raten“. Dies entspricht einer Herzfrequenz für die Dauer 
der Belastung von 180 Schlägen pro Minute minus Le-
bensalter. Trainingseinheiten unter 20 Minuten sind nicht 
effektiv, trainiert wird möglichst 35 Minuten oder mehr. Es 
ist nicht unbedingt wichtig, viele Kalorien zu verbrennen. 
Wichtiger ist es, regelmäßig zu trainieren, um fit zu blei-
ben beziehungsweise zu werden.

Seelische Balance  
aufrechterhalten

Entgegen der weit verbreiteten Annahme konnte in 
wissenschaftlichen Studien nicht bestätigt werden, 
dass es einen Zusammenhang zwischen der Ent-
stehung oder dem Wiederauftreten von (Darm)Krebs 
und psychischer Belastung gibt. Nachgewiesen ist 
allerdings der umgekehrte Effekt, nämlich ein positi-
ver Einfluss einer ausgeglichenen seelischen Balance 
auf Krankheitsverlauf und Lebensqualität. Auch wenn 
seelische Unausgeglichenheit nicht ursächlich für die 
Entstehung von (Darm)Krebs ist, so kann sie diver-
se Regelkreise des menschlichen Organismus, unter 
anderem das Immunsystem (durch Freisetzung von 
Stresshormonen wie Adrenalin, Cortisol), das Hormon- 
sowie das Herz-Kreislauf-System beeinträchtigen und 
Krankheitssymptome verstärken. Daher sollten einige 
psychoonkologische Tipps zur Erhaltung der Gesund-
heit beachtet werden. Die Einhaltung der Empfehlun-
gen zur Vorbeugung von Darmkrebs könnte das Er-
krankungsrisiko deutlich reduzieren. Bitte stellen Sie 
sich der Verantwortung Ihrem Körper gegenüber und 
tragen Sie so wesentlich zu Ihrer Gesundhaltung bei.

Psychoonkologische Tipps zur 
Erhaltung der Gesundheit

nn Fragen Sie sich stets: „Was tut mir gut?“,  
„Was will ich?“

nn Machen Sie immer, beziehungsweise immer öfter, 
was Ihnen gut tut!

nn Übernehmen Sie Verantwortung für sich, Ihr 
Wohlbefinden und Ihren Körper!

nn Erlernen Sie „gesunden Egoismus“, der niemals 
gegen Familie, Freunde oder Anvertraute gerichtet 
ist!

nn Beachten Sie, dass anerzogene Charaktereigen-
schaften (zum Beispiel „immer für die anderen da 
zu sein“) zuweilen ausgenutzt werden und wohl 
dosiert sein sollten.

nn Hinterfragen Sie die vielen, gut gemeinten (manch-
mal aber ausschließlich geschäftsorientierten) 
Ratschläge zur Gesunderhaltung.

nn Gönnen Sie sich und Ihrem Körper Regenerations- 
und Entspannungszeiten, insbesondere bei intensi-
ver beruflicher Tätigkeit. Planen Sie Auszeiten ein!

nn Regenerieren Sie Körper und Seele. Bewegen Sie 
sich, machen Sie regelmäßig Entspannungsübun-
gen oder wenden Sie sich künstlerischen Tätigkei-
ten zu.

nn Visualisierungsübungen können das Vertrauen in 
die körpereigenen Regelkreise wiederherstellen.

nn Eine angstfreie Grundeinstellung hat einen positi-
ven Einfluss auf nahezu alle Organsysteme (zum 
Beispiel auf das Immunsystem, das Hormon- so-
wie das Herz-Kreislauf-System). Versuchen Sie, 
Angst zu bewältigen, gegebenenfalls mit professi-
oneller Hilfe!

nn Gönnen Sie sich Freude und Spaß. Lachen setzt 
Endorphine (so genannte Glückshormone) und 
andere immunologische Botenstoffe frei, die Stim-
mungslage und Schmerzen positiv beeinflussen.

nn Die zeitweilige Abkehr vom Alltagsleben (Beruf, 
familiäre Verpflichtungen) durch Urlaub inklusive 
Ortswechsel regenerieren Körper und Seele.

nn Pflegen Sie Ihren Freundes- und Bekanntenkreis, 
denn vertraute Menschen vermitteln Sicherheit und 
Geborgenheit.	
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Die Simonton-Arbeit als 
Rettungsseil im Leben
WAs KAnn iCH bei einer KrebserKrAnKUnG ODer 
FAMiLiären beLAsTUnG Für Meine seeLe TUn?
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Was geschieht mit mir, wenn mehrere Familienmitglie-
der bereits erkrankt oder sogar an Krebs verstorben 
sind? Was ist, wenn ich glaube, dass ich Träger einer 
Genmutation sein könnte? Oder wie gehe ich mit einem 
positiven Gentest um? neben den schmerzvollen Ge-
fühlen für meine betroffenen Familienmitglieder habe ich 

das Gefühl, mein Leben ist nicht mehr 
sicher und ich verliere völlig die Kon-

trolle. ich befi nde mich auf einem 
Weg, der sehr schmal ist und sich 
ganz nah an einem Abgrund befi n-
det. ich kann jederzeit abstürzen 

beziehungsweise Krebs bekommen 
und daran sterben. Wenn es mir kör-
perlich gut geht, ist es schon möglich, 

ein nahezu „normales“ Leben zu 
führen, doch die Angst ist 

jetzt zum begleiter mei-
nes Lebens geworden. 
schon ein kleines zie-
hen im bauch, ein un-
gewöhnlicher Laborbe-
fund oder das Warten 
auf eine Auswertung 
der Früherkennungs-
untersuchungen kann 
einen strudel der Ge-

fühle auslösen, in 
dem man schein-

bar ertrinkt.

sTärKUnG Der 
seLbsTHeiLUnGs KräFTe

Die Techniken der simonton-Arbeit haben sich hier 
als eine große Hilfe erwiesen. Für mich sind sie wie 
ein sicherheitsseil, an dem man sich festhalten kann, 
wenn der Weg zu schmal wird oder man das Gefühl 
hat zu ertrinken. Dr. O. Carl simonton hat vor mehr 
als 30 Jahren ein Programm entwickelt, das Krebspa-
tienten hilft, selbst an ihrer Genesung mitzuwirken, 
ihre Lebensqualität zu verbessern und dadurch ihre 
selbstheilungskräfte zu stärken. Das Programm ist so 
gestaltet, dass sein Anwender nach einiger zeit in der 
Lage ist, dessen inhalte selbstständig für sich anzu-
wenden.

UMWAnDLUnG neGATiVer GeFüHLe

Persönliche Quellen der ruhe, der Kraft, der Freude, 
der zuversicht und der erfüllung werden erschlossen 
und durch einfache Vorstellungsübungen (Visualisie-
rungen) nutzbar gemacht.

Mit etwas übung kann man unangenehme Gefühle in 
neutrale oder sogar in gute Gefühle umwandeln. Durch 
geeignete imaginationen lernt man, Kontakt zu seiner 
inneren Führung oder inneren stimme herzustellen, die 
in jedem von uns vorhanden ist. sie ist eine große Hilfe, 
um unseren eigenen, individuellen Weg zu fi nden und 
zu gehen. eigene stressmuster und schmerzverursa-
chende Glaubenshaltungen zum Leben und zum ster-
ben werden untersucht und umgeändert. Man erfährt, 
wie man aus dem Herzen heraus kommunizieren kann. 
eigene ziele für ein freudvolles und erfülltes Leben wer-



den entwickelt, bereits in der Visualisierung erlebt und 
dann mit Hilfe eines Plans nach und nach in das Leben 
integriert. 

GesUnDHeiTsFörDernDe GeDAnKen 

ein großes Werkzeug stellt zu allen inhalten die Glau-
benshaltungsarbeit (auch als kognitive Umstrukturie-
rung von Gedanken bekannt) dar. Ausgehend davon, 
dass wir uns so fühlen, wie wir denken, geht es bei 
dieser Arbeit darum, die Gedanken, bei denen man 
sich schlecht fühlt, individuell herauszuarbeiten und in 
gesundheitsfördernde Gedanken umzuformulieren, mit 
denen man sich besser fühlt. Um sicherzustellen, dass 
tatsachlich der Kern der sache getroffen ist, überprüft 
der simonton-berater die alten und neuen Gedanken 
mit einem Fragenkatalog nach dem Maultsby-Modell. 
Die neuen Gedanken trägt man am besten auf einem 
zettel bei sich, um sie immer griffbereit zu haben, wenn 

man sich schlecht fühlt. Liest man die gesunden Ge-
danken regelmäßig (etwa dreimal täglich für drei bis 
sechs Wochen), werden sie vom Unterbewusstsein 
abgespeichert und die alten Gedanken durch sie er-
setzt. Damit sie eine Vorstellung von dieser Arbeit 
bekommen, habe ich als beispiel in der nebenstehen-
den Tabelle einen Auszug an Gefühlen und Gedanken 
aufgeführt, die bei einer familiären belastung vorkom-
men können. Diesen ungesunden Gedanken habe ich 
jeweils solche Gedanken gegenübergestellt, die eine 
gesundheitsfördernde Wirkung haben. interessant zu 
wissen ist, dass nach den neuesten erkenntnissen in 
der Psychoneuroimmunologie unsere Gefühle in direk-
tem zusammenhang mit unserer körpereigenen Ab-
wehr stehen. Gefühle wie zum beispiel ruhe, Frieden, 
Freude, Harmonie, Geborgenheit und zuversicht sind 
eine gute basis dafür, nicht nur sich selbst seelisch, 
sondern auch seine körperlichen Abläufe wieder ins 
Gleichgewicht zu bringen.

Ungesunde Gedanken Gesundheitsfördernde Gedanken

Plötzlich habe ich das Gefühl, dass mein Leben 
nicht mehr sicher ist und ich völlig die Kontrolle 
verliere.

ich kann lernen, dem Fluss des Lebens zu vertrauen, loszulassen und mit 
Freude und Leichtigkeit zu leben, auch wenn ich nicht immer die sicherheit 
und Kontrolle habe, die ich mir wünsche.

ich befi nde mich auf einem Weg, der sehr 
schmal ist und sich ganz nah an einem Abgrund 
befi ndet.

ich vertraue darauf, dass ich mit schwierigen situationen auf meinem Le-
bensweg gesund umgehen kann. ich kann mir die Hilfe holen, die ich dazu 
brauche.

ich kann jederzeit abstürzen beziehungswei-
se Krebs bekommen und daran sterben. Alle 
Leichtigkeit und Freude in meinem Leben gehen 
verloren.

Das Leben bietet viele Wege und es ist gut möglich, dass ich gesund 
bleibe und ein langes und freudvolles Leben führen kann. selbst wenn 
ich abstürze und krank werde, kann ich aufgefangen und wieder gesund 
werden. es kann auch sein, dass es anders kommt. ich kann lernen, 
damit umzugehen, wenn es so ist. Meine innere Führung wird mir dabei 
helfen.

Diese Krankheit ist mit vielen schmerzen und 
Leid verbunden. Meiner Familie kann ich so ein 
schicksal gar nicht zumuten.

ich kann viel dazu beitragen, dass ich mich körperlich und seelisch wohl-
fühle und ich kann mir ein wunderbares Helfersystem schaffen. ich vertraue 
darauf, dass es Menschen und Kräfte gibt, die mich und meine Familie 
unterstützen.

ich kann nicht mehr für meine Kinder da sein 
und meine Kinder müssen vielleicht den gleichen 
schweren Weg gehen wie ich.

ich bin und bleibe die Mutter / der Vater meiner Kinder und kann sie 
begleiten, wo immer ich mich befi nde. Meinen Kindern steht die Welt 
offen. ich traue ihnen zu, dass sie ihren eigenen Weg fi nden, um freudvoll 
und erfüllt zu leben – mit und ohne familiäre belastung. Für sie ist immer 
gut gesorgt.

eigentlich steht mein Todesurteil schon fest 
und ich warte nur noch auf den zeitpunkt der 
Vollstreckung.

es ist nicht vorbestimmt, wie und wann ich sterbe, aber es ist gut möglich, 
dass ich auf die Art und Weise sterbe, wie es meinen Vorstellungen entspricht 
und ich es mir wünsche. ich selbst habe einfl uss darauf.
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ein siCHerHeiTsseiL sCHAFFen

Was ändert sich für mich durch die simonton-Arbeit? 
ich befi nde mich noch immer auf einem Weg, der sehr 
schmal ist und sich ganz nah an einem Abgrund be-
fi ndet. noch immer kann ich jederzeit abstürzen be-
ziehungsweise Krebs bekommen und daran sterben. 
Aber nun sehe ich ein seil – ein sicherheitsseil. Hieran 
kann ich mich jederzeit festhalten wenn ich Angst be-
komme oder mich bedroht fühle.

Das Festhalten am seil gibt mir Vertrauen und emo-
tionale sicherheit. Dies erlaubt es mir, meinen Weg 
zu gehen und dabei sogar ein paar Freudensprünge 

zu wagen. Gleichzeitig bin ich gut darauf vorbereitet, 
auch die schwierigen Passagen auf meinem Lebens-
weg zu meistern. Mit Hilfe der simonton-Methode 
haben auch sie die Möglichkeit, sich ein eigenes si-
cherheitsseil zu schaffen. 

AUTOrin

Ulrike Klink

zertifi zierte simonton-beraterin (sCC),
Vertrauen & Genesung, Datteln
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Die Koloskopie (Darmspiegelung) ist für die vom fa-
miliären oder erblichen Darmkrebs Betroffenen bezie-
hungsweise Bedrohten die Vorsorgemöglichkeit der 
ersten Wahl. Für HNPCC-Mutationsträger empfiehlt die 
S3-Leitlinie „Kolorektales Karzinom“ ab dem 25. Le-
bensjahr beziehungsweise fünf Jahre vor dem Erkran-
kungsalter des jüngsten betroffenen Familienmitglieds 
sogar eine jährliche Koloskopie. Die Effektivität der eng-
maschigen Untersuchungen wurde für diese Patienten-
gruppe in einer Studie des Verbundprojekts „Familiärer 
Darmkrebs“ belegt (siehe Kapitel 7). 

Die Effektivität einer Koloskopie hängt jedoch nicht nur 
von ihrer regelmäßigen Durchführung ab, sondern ganz 
wesentlich auch von der Qualität der Vorbereitung auf 
die Untersuchung. Ist diese nicht gegeben, besteht das 
Risiko, dass selbst der erfahrenste Untersucher kleine 
oder flache Polypen, die insbesondere bei Risikopati-
enten auftreten können, nicht erkennen kann. 

Zum einen bedarf es für eine gute Darmvorberei-
tung einer verständlichen und nachvollziehbaren 
Aufklärung über das Prozedere. Dies wird seitens 
des Untersuchers sichergestellt. Der entscheidende 
Anteil liegt jedoch in der Verantwortung des Patien-
ten selbst, nämlich die Durchführung der Darmrei-
nigung. Damit ist die so genannte Compliance, also 
die Therapietreue der Patienten nicht nur hinsichtlich 
der Befolgung der ärztlichen Empfehlungen zur Häu-
figkeit der Koloskopien, sondern insbesondere auch 
hinsichtlich der Durchführung der Darmreinigung 
ganz maßgeblich. Das heißt: Sie selbst können einen 
entscheidenden Beitrag zur Minimierung Ihres Erkran-
kungsrisikos leisten! 

Gleichwohl haben viele Patienten mehr Sorge vor der 
Darmvorbereitung als vor der Darmspiegelung selbst, 
die meist in einer kleinen Schlafnarkose durchgeführt 
wird und in der Regel völlig schmerzlos ist. Zur Vor-
bereitung des Darms wird eine so genannte orthogra-
de Darmspülung vom Patienten selbst vorgenommen. 
Diese ist dann erfolgreich, wenn nur noch klare, gelb-
liche Flüssigkeit aus dem After kommt. Um dies zu er-
reichen, sind einfache Abführmittel nicht ausreichend 
geeignet. Vielmehr bedarf es der Einnahme einer geeig-
neten Reinigungslösung. 

Der Markt bietet eine Vielzahl verschiedener Präpara-
te, die sich nicht nur hinsichtlich des einzunehmenden 
Volumens und ihres Geschmacks, sondern insbeson-
dere durch ihre Wirkweise und damit auch ihre Ne-
benwirkungen unterscheiden. Im Wesentlichen werden 
Lösungen auf Basis von Polyethylenglykol – PEG (Ein-
nahme-Volumen: 4.000 ml; Präparate wie Endofalk®, 
Globance® Lavage, Kleanprep®, Oralav®), PEG plus 
Vitamin C Lösungen (Einnahme-Volumen: 2.000 ml; Prä-
parate wie Moviprep®), Natrium-Phosphat-Lösungen 
(Einnahme-Volumen: ca. 100 bis 300 ml; Präparate wie 
Prepacol®, Fleet® Phospho-soda) oder Magnesium
citrat-Natriumpicosulfat-Lösungen (Einnahme-Volumen: 
ca. 150 ml; Präparate wie Picoprep®, CitraFleet®) 
eingesetzt.

Wichtig: Trinken Sie viel! Ohne ausreichend Flüssigkeit 
kann der Darm nicht sauber werden!

Unabhängig davon, welches Präparat eingesetzt wird, 
ist eine erfolgreiche Darmreinigung grundsätzlich nur 
dann möglich, wenn dem Körper genügend Flüssigkeit 

Risikoadaptierte Vorsorge-/ 
Früherkennungsuntersuchungen
Compliance durch regelmäSSige Teilnahme 
und gute Vorbereitung
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zur Verfügung gestellt wird. Das bedeutet, dass es ge-
rade bei den Lösungen mit geringem Einnahme-Volu-
men entscheidend darauf ankommt, genügend andere 
klare Flüssigkeit (mindestens zwei Liter) zusätzlich zu 
trinken.

PEG-basierte Lösungen passieren den Darm ohne we-
sentliche Aufnahme oder Absonderung. Damit werden 
signifikante Flüssigkeits- und Elektrolytverschiebungen 
vermieden, jedoch ist ein relativ großes Volumen an 
salzhaltiger Flüssigkeit zu trinken. Bei Kombinations-
lösungen aus PEG plus Vitamin C ist das Einnahme-
Volumen geringer. Vorteile des Vitamin C sind zudem 
die sehr geringe Toxizität auch bei sehr hohen Dosen 
und der angenehme Geschmack. Vorsicht ist jedoch 
geboten bei Patienten mit Herz- und/oder Niereninsuf-
fizienz und Patienten mit schweren Lebererkrankungen.

Natrium-Phosphat-Lösungen sind in der Regel hyper-
osmolar. Das bedeutet, dass während der Darmpassage 
Plasmawasser entsprechend dem osmotischen Druck-
gefälle ins Darminnere gezogen wird und die Darmreini-
gung fördert. Dabei können signifikante Elektrolyt- und 
Flüssigkeitsverschiebungen auftreten. Damit es durch 
den Flüssigkeitsverlust nicht zu Dehydration kommt, 
muss auf das Trinken eines entsprechenden Wasservo-
lumens bei der Koloskopievorbereitung geachtet wer-
den. Bei der Anwendung bei Patienten in hohem Alter 
und Kindern ist deshalb äußerste Vorsicht geboten. Pa-
tienten mit Nierenfunktionseinschränkung und Bluthoch-
druck sollten diese Vorbereitung nicht erhalten.

Die Kombination von Magnesiumcitrat und Natriumpi-
cosulfat erzeugt eine zweifache Wirkung. Magnesium-
citrat zieht Wasser in den Darm (osmotischer Effekt) 
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und natriumpicosulfat steigert die Darmperistaltik. Un-
ter dieser Kombination entwickelt sich keine elektrolyt-
verschiebung, so dass diese Lösungen auch für Kinder 
geeignet sind. Die Wirkung der reinigungslösung tritt 
mit einiger zeitlicher Verzögerung ein, was zu interfe-
renzen mit dem privaten und berufl ichen Leben führen 
kann.

in einem Positionspapier aus dem Jahr 2007 hat die 
sektion endoskopie der Deutschen Gesellschaft für 
Verdauungs- und stoffwechselkrankheiten e. V. (DGVs) 
zur Darmreinigung vor Koloskopie ausführlich stellung 
zu den verschiedenen reinigungslösungen genommen. 
im ergebnis spricht sie sich für die Verwendung PeG-
basierter Lösungen aus, wobei erste studienergebnisse 
sowie das geringere einnahme-Volumen und der besse-
re Geschmack Kombinationslösungen bestehend aus 

PeG plus Vitamin C in den Fokus rücken. Die inzwischen 
auch in Deutschland erhältlichen Kombinationspräparate 
mit natriumpicosulfat/Magnesium zitrat wurden in dem 
Positionspapier noch nicht berücksichtigt.

Konsens besteht darüber, dass die Darmreinigungslö-
sungen in einer so genannten splitting-Dosierung, also 
auf zwei zeitpunkte verteilt, in der regel beginnend je 
hälftig am späten nachmittag des Vortages und meh-
rere stunden vor der Darmspiegelung, eingenommen 
werden sollten. Der zeitliche Ablauf der einnahme 
richtet sich dabei nach dem Untersuchungszeitpunkt.

in der regel wird im rahmen der Vorbereitung auf 
die Koloskopie seitens der Arztpraxis oder der Klinik 
ein regime zur Darmreinigung vorgeschlagen und 
ausführlich erläutert, mit dem dort die besten erfah-
rungen gesammelt wurden. sollte sich herausstellen, 
dass dieses Prozedere oder Präparat gar nicht für 
sie in Frage kommt, sollten sie sich mit ihrem Un-
tersucher über mögliche Alternativen beraten, aber 
keinesfalls auf die empfohlenen Darmspiegelungen 
verzichten! 

inFO

Das Positionspapier der sektion endoskopie der 
Deutschen Gesell schaft für Verdauungs- und stoff-
wechselkrankheiten e. V. (DGVs) zur Darmreinigung 
vor Kolos kopie (2007) fi nden sie im internet unter 
www.dgvs.de/308.php. eine Aktualisierung ist für 
2012 geplant.

AUTOr

Dr. med. Berndt R. Birkner
AGAF, FACP, FASGE, FEBG

Facharzt für Gastroenterologie/internist
Kuratoriumsmitglied der Felix burda stiftung
Vizepräsident des netzwerks gegen Darm-
krebs e. V.
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Wo kann ich mich 
mit Gleichgesinnten 
austauschen?



Familienhilfe Darmkrebs e. V.
Gingterkamp 81, 41069 Mönchengladbach
Tel.: 02161 591112
e-Mail: darmkrebshilfe@web.de
www.familienhilfe-darmkrebs.de

Wenn sie an Darmkrebs leiden oder aufgrund gleicher Krankheitsfälle im engen Angehörigenkreis befürchten, eine erbliche 
Veranlagung für diese erkrankung zu haben, unterstützt die Familienhilfe Darmkrebs mit ihrer selbsthilfearbeit. Auch Fa-
milienangehörige, die durch die unmittelbare Konfrontation mit der erkrankung ihres Familienmitglieds genauso betroffen 
sind, fi nden in dieser Gruppe rat und Hilfe. Gruppentreffen in Düsseldorf und Korschenbroich, bundesweite Jahrestreffen.

Deutsche ILCO e. V.
Thomas-Mann-str. 40, 53111 bonn
Tel.: 0228 338894-50 | Fax: 0228 338894-75
e-Mail: info@ilco.de
www.ilco.de

Die Deutsche iLCO ist die solidargemeinschaft von stomaträgern (Menschen mit künstlichem Darmausgang oder künst-
licher Harnableitung) und von Menschen mit Darmkrebs sowie deren Angehörigen. ihre Arbeit ist bestimmt von den Prin-
zipien der selbsthilfe, des ehrenamtes sowie der inhaltlichen und fi nanziellen Unabhängigkeit. sie orientiert sich allein an 
den interessen der stomaträger und der Menschen mit Darmkrebs. Für jüngere stoma-, Pouch- oder Darmkrebsbetrof-
fene (bis etwa 50 Jahre) und ihre Partner gibt es bundesweite Treffen. regionalgruppen des Darmkrebs-Gesprächsnetzes 
in bonn, Mönchengladbach, Wiesbaden, Pilsting und Oberhausen.

Familienhilfe Polyposis Coli e. V.
bundesverband, Am rain 3a, 36277 schenklengsfeld
Tel.: 06629 1821 | Fax: 06629 915193
e-Mail: info@familienhilfe-polyposis.de
www.familienhilfe-polyposis.de

Die Familienhilfe Polyposis coli e. V. wurde im Jahre 1990 als bundesweite selbsthilfegruppe für Familien, die von der familiären 
adenomatösen Polyposis (FAP) betroffen sind, gegründet und ist als gemeinnütziger Verein anerkannt. sie ist eine service-
einrichtung für FAP-Patientinnen und Patienten und deren Angehörige und vermittelt Kontakte zu anderen betroffenen, damit 
Probleme besprochen und erfahrungen im Umgang mit der Krankheit ausgetauscht werden können. Umfangreiches infor-
mationsmaterial ist erhältlich, insbesondere die Vereinszeitschrift Polyposis-Post vertieft Themen, die in diesem ratgeber teil-
weise nur angerissen werden. regionalgruppen in Düsseldorf/bochum, Hamburg, bonn, Dresden, München und Heidelberg.

Für Darmkrebsbetroffene gibt es eine Vielzahl an selbsthilfegruppen. informationen über solch eine Gruppe in Wohnortnä-
he erhält man in seinem lokalen Darmzentrum beziehungsweise bei den behandelnden ärzten. Diejenigen Gruppen, die 
sich speziell an die Hochrisikogruppe wenden, sind die folgenden:

Selbsthilfe gruppen
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Anonymer Austausch im Internet
selbsthilfegruppen bieten eine sehr gute Gelegenheit, 
sich persönlich mit anderen betroffenen auszutauschen, 
die mit den besonderen Umständen einer familiären 
Krebsbelastung vertraut sind. Denjenigen, die aus wel-
chen Gründen auch immer einen anonymen Austausch 
bevorzugen, bietet das internet die passende Plattform. 
Dort gibt es verschiedene Foren, in denen betroffene, 
Angehörige oder Hinterbliebene unmittelbar zu ihren in-
dividuellen Problemstellungen miteinander kommunizie-
ren oder sich einfach nur einmal ihren Kummer von der 
seele schreiben können. Wichtig ist es dabei zu beden-
ken, dass hier zum einen hauptsächlich fachliche Laien 
miteinander kommunizieren. zum anderen wird man un-
weigerlich mit den Problemen schwer kranker Menschen 
konfrontiert. Dies kann insbesondere diejenigen Forums-
besucher schrecken, die sich mit dem Thema familiärer 
oder erblicher Darmkrebs befassen, aber selbst nicht 
erkrankt sind. 

in den internetforen gilt in der regel eine allgemeine 
registrierungspfl icht für diejenigen, die selbst beiträge 
schreiben möchten. Das heißt, man hat gegenüber dem 
Forumsbetreiber seine wahre identität preiszugeben. im 
Forum selbst kann man sich dann jedoch unter einem so 
genannten nickname (englische bezeichnung für spitz-
name) zu Wort melden und somit gegenüber anderen 
seine Anonymität wahren. Das stille Mitlesen ist meistens 
auch ohne registrierung möglich.

eine Auswahl solcher Foren, die für sie interessant sein 
könnten, fi nden sie nachfolgend.

DArMKrebs.De FOrUM

Das Forum der Felix burda stiftung ist ein kostenloses 
Angebot für alle ratsuchenden, betroffenen und An-
gehörigen rund um das Thema Darmkrebs. es bietet 

raum, sich zu informieren, sich auszutauschen, zu ver-
netzen, aber auch zu trösten, zu stärken oder einfach 
Gehör zu fi nden bei anderen. Hier können Fragen gestellt 
oder erlebnisse und erfahrungen geschildert werden. 
neben den Tipps und Hilfestellungen aus dem Kreise der 
Forum-User versucht auch der betreiber, den Usern mit 
der nennung oder Vermittlung von experten, Medizinern, 
selbsthilfegruppen, Psychoonkologen oder Kliniken zur 
seite zu stehen. zu erreichen ist das Forum unter www.
darmkrebs.de/forum. 

sTOMA-FOrUM.De

Das stoma-Forum ist ein Treffpunkt für Menschen, die 
mit einem künstlichen Darmausgang oder einer künst-
lichen Harnableitung leben (= stoma, Pouch usw.).

zweck des stoma-Forums ist der erfahrungsaus-
tausch unter betroffenen, deren Angehörigen und allen, 
die sich für das Leben mit einem stoma interessieren. 
Das stoma-Forum ist ein selbsthilfe-Angebot von sto-
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maträgern für stomaträger und ist Teil der stoma-Welt
(www.stoma-Welt.de). Das stoma-Forum ist weltan-
schaulich und politisch unabhängig, werbefrei und für 
jedermann kostenlos zugänglich. zu erreichen ist das 
Forum unter www.stoma-forum.de. 

OrPHA seLbsTHiLFe FOrUM

orpha-selbsthilfe.de bietet betroffenen und deren An-
gehörigen eine Plattform zur begegnung. Hier kann 
man sich Tipps von Menschen holen, die in einer ver-

gleichbaren situation stecken. Häufi g fi nden sich auch 
Menschen mit der gleichen Krankheit ein, sobald nur 
einer einen Anfang gemacht hat. orpha-selbsthilfe.de
bietet betroffenen und deren Angehörigen die Mög-
lichkeit, informationen zusammenzutragen und öf-
fentlich zugänglich zu machen, die einzelne oft in 
akribischer Kleinarbeit über einen langen zeitraum 
gesammelt haben. Hiervon können andere betroffe-
ne profi tieren. in einem Unterforum geht es um das 
Lynch-syndrom (HnPCC). seit Kurzem ist hier auch 
das Pouch-Forum (früher: www.pouch-forum.de) zu fi n-
den. zu erreichen ist das Orpha selbsthilfe Forum unter
www.orpha-selbsthilfe.de/forum 

KrebsKOMPAss FOrUM

Mit einer Million nutzern pro Jahr ist der Krebs-Kompass 
eines der größten internetportale für Krebspatienten im 
deutschsprachigen raum. Dieses Portal bietet Foren zu 

über 20 verschiedenen Krebserkrankungen sowie Foren 
zu Therapien, speziellen nutzergruppen und vieles mehr. 
Das Darmkrebsforum des Krebskompasses ist zu errei-
chen unter www.krebs-kompass.org/forum.

sOs DesMOiD FOrUM

Das Projekt "Aufbau einer selbsthilfe für Patientinnen 
und Patienten mit Desmoid" bietet die Möglichkeit zur 

Vernetzung betroffener und interessierter. Das Forum ist 
über www.sos-desmoid.de zu erreichen und nach einer 
registrierung zugänglich.

AUTOrin

Anne Mönnich

Medizin-Journalistin, Kelkheim (Taunus)
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11 Wer engagiert sich außerdem?

Felix burda war 31 Jahre alt, als man bei ihm einen fort-
geschrittenen Darmkrebs feststellte, und 33, als er an 
den Folgen dieser Krebserkrankung starb. Dazwischen 
lagen zwei Jahre Hoffnung, dass die weltweiten wissen-
schaftlichen Anstrengungen, dem Krebsgeschehen auf 
die spur zu kommen, zu innovativen Therapieansätzen 
führen würden, mit denen sich auch fortgeschrittene 
Karzinome noch therapieren ließen. 

Davon sind wir auch zehn Jahre nach dem Tod von Felix 
burda und der Gründung einer stiftung in seinem na-
men durch seine eltern Hubert burda und Christa Maar 
noch immer meilenweit entfernt. Christa Maar leitete von 
Anfang an die stiftung, deren Hauptziel die Aufklärung 
der bevölkerung über Darmkrebsvorsorge und die Ver-
besserung der Darmkrebsfrüherkennung und -vorsorge 
ist. 2004 kam der eingetragene Verein netzwerk gegen 
Darmkrebs e. V. hinzu, der sich vorzugsweise konkreter 
Fragen der Verbesserung der Darmkrebsvorsorge und 
-früherkennung annimmt. Christa Maar ist Präsidentin 
des Vereins. berndt birkner gehört dem Kuratorium der 
stiftung an und ist Vizepräsident des Vereins netzwerk 
gegen Darmkrebs. beide halten es angesichts der deso-
laten situation, mit der Menschen konfrontiert sind, bei 
denen eine bestehende Darmkrebserkrankung erst in ei-
nem fortgeschrittenen stadium diagnostiziert wird, für ge-
rade skandalös, dass nicht längst alle zur Verfügung ste-
henden Mittel und Möglichkeiten eingesetzt werden, um 
Menschen mit einer familiären belastung für diese Krebs-
erkrankung, die wesentlich häufi ger und in einem früheren 
Alter als normal belastete an Darmkrebs erkranken, über 
geeignete Vorsorgemaßnahmen aufzuklären. 

FeHLer iM sysTeM

Das beispiel Felix burda zeigt deutlich, dass der Feh-
ler im system liegt: Wäre frühzeitig routinemäßig eine 
Familienanamnese erstellt worden, hätten sich daraus 
deutliche Hinweise auf das Vorliegen eines familiären 

Darmkrebsrisikos ergeben und 
Felix hätte sich, wie für den Fall 
einer starken belastung in den 
wissenschaftlichen Leitlinien vor-
gesehen, ab dem Alter von 25 Jahren in regelmäßigen 
Abständen einer Darmspiegelung unterzogen. er würde 
heute vermutlich ein krebsfreies Leben führen und könn-
te, was sein größter Wunsch war, seine beiden Kinder 
aufwachsen sehen und ihren Lebensweg begleiten. 
Doch hatte kein Arzt die Familie jemals auf das zweifel-
los vorhandene familiäre risiko und die Tatsache hinge-
wiesen, dass Menschen aus solchen Familien in einem 
sehr viel früheren Alter an Darmkrebs erkranken können 
als der Durchschnitt der bevölkerung und dementspre-
chend auch sehr viel früher an Vorsorgemaßnahmen teil-
nehmen sollten. Denn auch für familiär belastete Perso-
nen gilt, dass das entstehen von Darmkrebs sich durch 
Vorsorge verhindern lässt. Doch sind sie gegenüber der 
normalbevölkerung insofern im nachteil, als dass das 
gesetzliche Darmkrebs-Früherkennungsprogramm, das 
erst ab dem Alter von 50 Jahren einsetzt, für sie viel zu 
spät kommt.

Damit sich dies ändert und gesetzliche Darmkrebsvor-
sorge nicht lediglich normal belasteten Menschen zur 
Verfügung steht, sondern Mittel und Wege gefunden 
werden, um familiär belastete Menschen frühzeitig zu 
identifi zieren und über risikoangepasste Vorsorgemaß-
nahmen zu informieren, dafür setzen sich die Felix burda 
stiftung und das netzwerk gegen Darmkrebs seit Anbe-
ginn ihrer Tätigkeit ein. 

im Jahr 2006 organisierten die stiftung und das netzwerk 
gegen Darmkrebs in München einen Workshop, bei dem 
erstmals alle wichtigen deutschen experten im bereich des 
familiären und erblichen Darmkrebses zusammenkamen, 
um über strategien zur Verbesserung der Vorsorgesituati-
on von Menschen mit erhöhtem Darmkrebsrisiko nachzu-
denken. Als größte Hindernisse wurden identifi ziert: 

Die Felix Burda Stiftung und
das Netzwerk gegen Darmkrebs



1.	Der Kriterienkatalog, der zur Identifikation von erbli-
chem und familiär erhöhtem Darmkrebsrisiko dient 
(Amsterdam- und Bethesdakriterien), ist zu komplex, 
als dass er sich zum Einsatz als Filtertool, mit dem 
sich Personen mit erhöhtem Darmkrebsrisiko auf 
einfache Weise in der ärztlichen Alltagspraxis identifi-
zieren lassen, eignet. 

2.	 In der gesetzlichen Krebsfrüherkennungsrichtlinie ist 
die Erfassung und Vorsorge familiärer Risikopersonen 
nicht geregelt. Solange dies nicht der Fall ist, bleiben 
die Identifikation und Beratung familiär belasteter 
Personen sowie die entsprechenden Vorsorgeunter-
suchungen dem guten Willen einzelner Ärzte über-
lassen, mit den entsprechenden desolaten Folgen für 
Betroffene wie Felix.

 
Deutschland steht mit dieser Situation nicht allein da. In 
den meisten europäischen Ländern ist sie ähnlich. Die 
„Barcelona-Erklärung zur verbesserten Vorsorge von Ri-
sikopersonen für Darmkrebs“, die auf Initiative der Felix 
Burda Stiftung im Oktober 2010 in Barcelona auf dem 
Jahreskongress der europäischen Gastroenterologen von 
den anwesenden Experten verabschiedet wurde, bringt 
die unhaltbare Situation auf den Punkt: „Millionen von EU-
Bürgern mit einem familiär erhöhten Risiko für Darmkrebs 
werden gegenwärtig als Bürger zweiter Klasse behandelt.“ 

Vereinfachter Fragebogen zur 
Identifikation familiär Betroffener

Ein Ergebnis des Experten-Workshops von 2006 war 
die Entwicklung eines Fragebogens, der den komple-
xen wissenschaftlichen Kriterienkatalog, der Experten 
zur Identifikation familiär belasteter Menschen dient, auf 
einige wenige auch für Laien verständliche Fragen redu-
ziert. Stiftung und Netzwerk bemühen sich seither nach 
Kräften, dem Fragebogen eine möglichst große Breiten-
wirkung zu verschaffen. Um für die Personengruppe mit 
familiär erhöhtem Darmkrebsrisiko von maximalem Nut-
zen zu sein, müsste dieses Instrument in der Arztpraxis 
zu einem möglichst frühen Zeitpunkt eingesetzt werden. 
Wichtige Zielgruppen sind hier alle Ärzte, die traditionell 
mit Krebsvorsorgeuntersuchungen befasst sind, also 
Hausärzte, Gynäkologen und Urologen. Aber auch Chi
rurgen, die Darmkrebspatienten operieren, sowie nieder-

gelassene Gastroenterologen, die einen Großteil der Di-
agnosen stellen, sind wichtige Mediatoren, um Patienten 
auf das erhöhte Risiko für ihre Verwandten aufmerksam 
zu machen. Eine flächendeckende Verbreitung und An-
wendung des Fragebogens ist ohne eine entsprechende 
Regelung in der Krebsfrüherkennungsrichtlinie allerdings 
nicht möglich. So ist seine Verwendung in Kliniken und 
Arztpraxen gegenwärtig der Initiative einzelner Ärzte 
überlassen, mit den entsprechenden Folgen für Betrof-
fene: Noch immer wissen viele Menschen nicht, dass sie 
bei Erkrankung eines nahen Verwandten an Darmkrebs 
selbst ein erhöhtes Risiko für diese Krebserkrankung 
haben. Und noch immer werden Karzinome bei solchen 
Menschen oft erst in einem so weit fortgeschrittenen 
Stadium erkannt, dass sie nicht mehr heilbar sind.

Keine Beschlussfassung  
des G-BA in Sicht

Ein weiteres Ergebnis des Experten-Workshops war ein 
Antrag an den Gemeinsamen Bundesausschuss (G-BA), 
der die Aufnahme der Hochrisikogruppe für Darmkrebs in 
die gesetzliche Krebsfrüherkennungsrichtlinie und die Nut-
zung des oben genannten vereinfachten Fragebogens als 
Mittel zur Identifikation Betroffener in einem möglichst frü-
hen Alter vorsieht. Eingereicht wurde der Antrag von zwei 
ständigen Mitgliedern des G-BA, der Kassenärztlichen 
Bundesvereinigung (KBV) und dem AOK-Bundesverband. 
Doch auch in diesem Fall ging die Initiative von der Felix 
Burda Stiftung und dem Netzwerk gegen Darmkrebs aus.

Nichts ist im Gesundheitswesen augenscheinlich so 
schwer zu erreichen wie die verbesserte Versorgung von 
Menschen, die ein höheres Risiko als der Durchschnitt 
für die Entwicklung einer Krebserkrankung haben. Was 
für Außenstehende als schiere Selbstverständlich-
keit erscheint – dass Menschen mit familiär erhöhtem 
Darmkrebsrisiko die gleiche Chance auf Krebsvorsorge 
erhalten wie Menschen mit durchschnittlicher Belas-
tung –, stellt sich in der Realität als bürokratischer Hür-
denlauf dar. Und so ist auch zwei Jahre nach Antrag-
stellung beim Gemeinsamen Bundesausschuss keine 
Beschlussfassung zu diesem Thema in Sicht, obwohl 
die Studienlage ausreicht, um Personen mit familiärem 
Darmkrebsrisiko die Vorsorgedarmspiegelung zehn Jah-
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re früher als durchschnittlich belasteten Menschen, und 
Personen mit einer vererbten Form von Darmkrebs die 
Darmspiegelung ab dem Alter von 25 Jahren anzubieten.

inzwischen hat der Fragebogen allerdings auf einer ande-
ren schiene bereits eine größere Verbreitung gefunden. 
es waren die betriebskrankenkassen und Werksärzte, 
die ohne zögern das Angebot von stiftung und netzwerk 
aufgegriffen haben und nun bei Mitarbeiteraktionen nicht 
nur einen stuhltest zur Darmkrebsfrüherkennung, son-
dern auch einen Flyer mit Fragen zum familiären risiko 
aushändigen. nachdem die meisten großen Unterneh-
men auf initiative von stiftung, netzwerk gegen Darm-
krebs und stiftung Lebensblicke die Darmkrebsvorsor-
ge fest in ihre Gesundheitsprogramme integriert haben, 
kann davon ausgegangen werden, dass sich die er-
kenntnis, dass bei Darmkrebs in der Familie jeder direkte 
Verwandte des erkrankten ein erhöhtes Darmkrebsrisiko 
hat, zumindest in Teilen der belegschaft durchgesetzt 
hat und zur inanspruchnahme von Untersuchungen im 
frühen erwachsenenalter geführt hat. 

Die Aufnahme der Hochrisikogruppe in die Krebsfrüher-
kennungsrichtlinie und die identifi kation betroffener mit 
Hilfe des Fragebogens ist auch bestandteil der Verbes-
serungsvorschläge, die eine expertengruppe im rahmen 
des „nationalen Krebsplans“ erarbeitet hat. Dieser wurde 
2008 von der damaligen bundesgesundheitsministerin 
Ulla schmidt ins Leben gerufen, um die deutsche Krebs-
vorsorge und -versorgung an internationale standards an-
zupassen. Christa Maar ist als Mitglied der Arbeitsgruppe 
„Weiterentwicklung der Darmkrebsfrüherkennung“ an der 
entwicklung und Ausformulierung der Verbesserungsvor-
schläge für die Darmkrebsfrüherkennung beteiligt, von 
denen einer die Aufnahme der Hochrisikogruppe in die 
Darmkrebsfrüherkennungsrichtlinie vorsieht. 

„FAMiLy CAre“

Jüngstes Projekt des netzwerks gegen Darmkrebs ist 
das Fortbildungsprojekt für das gastroenterologische 
Fachpersonal, „Family Care“. Das Fachpersonal in der 
gastroenterologischen Praxis, das unter Umständen 

Das Netzwerk gegen Darmkrebs – Der Thinktank für 
die Früherkennung verknüpft das Wissen hochkarätiger 
Fachleute

Die Felix Burda Stiftung engagiert sich seit 
2001 für die Kommunikation der Chancen der 

Darmkrebs-Vorsorge und -Früherkennung.
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mehr Gelegenheit hat als der behandelnde Arzt, Patien-
ten und ihre Angehörigen auf das erhöhte Risiko direkter 
Verwandter aufmerksam zu machen, erhält mit diesem 
Projekt die Möglichkeit, sich im Bereich der Darmkrebs-
vorsorge und des familiären und erblichen Darmkrebses 
fortzubilden, um dann entsprechende Informationsfunk-
tionen in der täglichen Praxis zu übernehmen. 

Über zwei Millionen familiär  
Betroffene in 2011

Den Projekten und Aktionen der Felix Burda Stiftung 
und des Netzwerks gegen Darmkrebs im Bereich des 
familiären und erblichen Darmkrebses liegt die Erkennt-
nis zugrunde, dass in Deutschland im Jahre 2011 circa 
2,5 Millionen Menschen von einem familiär erhöhten oder 
erblichen Darmkrebsrisiko betroffen sind. Das haben die 
Professoren Katalinic und Raspe in ihrem Gutachten er-
rechnet, das dem Antrag an den G-BA auf Aufnahme 
der Risikogruppen in die Krebsfrüherkennungsrichtlinie 
beigegeben ist. Durch die demographische Entwicklung 
und die älter werdende Bevölkerung müssen wir davon 
ausgehen, dass diese Zahl in Zukunft weiter ansteigt. 
Nur eine geringe Anzahl dieser Personen weiß gegen-
wärtig um ihr erhöhtes Risiko und ergreift entsprechend 
selbst die Initiative für eine risikoangepasste Vorsorge. 
Die Felix Burda Stiftung und das Netzwerk gegen Darm-
krebs haben es sich zum Ziel gesetzt – und werden die-
ses Ziel auch nicht aus den Augen lassen -, dass dieser 
wachsenden Personengruppe im Rahmen des Gesund-
heitssystems die notwendige Hilfe und Unterstützung zu 
Teil wird, die sie in die Lage versetzt, das Entstehen einer 
Darmkrebserkrankung zu vermeiden. 

Darüber hinaus ist es der Stiftung gelungen, das The-
ma „verbesserte Vorsorge für Menschen mit familiärem 
Darmkrebsrisiko“ einer breiteren Öffentlichkeit durch ge-
zielte Pressearbeit bekannt zu machen. Von Ärzten wird 
bestätigt, dass heute weitaus mehr Menschen als noch 
vor Jahren von sich aus auf das Thema zu sprechen 
kommen und nach geeigneten Vorsorgemaßnahmen fra-
gen. Das lässt hoffen, dass in Zukunft deutlich weniger 
junge Menschen mit einem fortgeschrittenen Karzinom 
diagnostiziert werden.

Der Hintergrund

Dr. Christa Maar gründete 2001 zusammen mit Dr. 
Hubert Burda die international aktive Felix Burda Stiftung, 
die den Namen ihres im gleichen Jahr an Darmkrebs ver-
storbenen Sohnes trägt. Aus diesem persönlichen An-
trieb heraus widmet sich die Stiftung ausschließlich der 
Prävention von Darmkrebs und ist heute die bekannteste 
gemeinnützige Organisation in diesem Bereich. Sie gilt 
als wichtiger Impulsgeber in der Marketing-Kommunika-
tion der Chancen der Darmkrebsvorsorge und -früher-
kennung und als treibende Kraft in diesem Bereich. Zu 
den öffentlichkeitswirksamen Kommunikationsprojekten 
der Stiftung zählen der 2002 erstmals durchgeführte 
bundesweite Darmkrebsmonat März sowie der 2003 
geschaffene Felix Burda Award, mit dem Menschen, 
Institutionen und Unternehmen für herausragendes En-
gagement im Bereich der Darmkrebsvorsorge geehrt 
werden. Seit 2008 ergänzt das begehbare Darmmodell 
„Faszination Darm“ die Kommunikationsstrategie um die 
Säule der Live- und Event-Kommunikation. 

Auf Initiative der Felix Burda Stiftung wurde im Juni 
2004 der Verein Netzwerk gegen Darmkrebs e. V. ge-
gründet. Aufgabe und Kernkompetenz des Netzwerks 
ist die Vernetzung hochkarätiger Entscheider und Mei-
nungsführer im Gesundheitsbereich, um gemeinsam an 
der Verbesserung der Darmkrebsvorsorge in Deutsch-
land zu arbeiten.	

Autoren

Dr. Christa Maar

Vorstand der Felix Burda Stiftung 
und Präsidentin des Netzwerks gegen 
Darmkrebs e. V.

Dr. med. Berndt R. Birkner 
AGAF, FACP, FASGE, FEBG

Facharzt für Gastroenterologie/Internist 
Kuratoriumsmitglied der Felix Burda Stiftung 
Vizepräsident des Netzwerks gegen 
Darmkrebs e. V.
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Seit mehr als zehn Jahren setzt sich die Stiftung Lebens-
Blicke mit Sitz in Ludwigshafen dafür ein, dass Maß-
nahmen zur Früherkennung von Darmkrebs stärker in 
Anspruch genommen werden. Von 2001 bis Ende 2011 
wurde die Stiftung LebensBlicke durch ihren gleichnami-
gen Förderverein Stiftung LebensBlicke e. V. unterstützt.

1998 erkrankten in Deutschland 57.000 Personen an 
Darmkrebs, 30.000 starben daran. Die Stiftung hat sich 
damals das Ziel gesetzt, die Zahl der Darmkrebstoten 
bis zum Jahr 2010 auf die Hälfte zu senken, das heißt, 
15.000 Menschenleben pro Jahr zu retten. Wichtige Vor-
aussetzung für eine Heilung ist eine frühe Diagnose.

2008 ist die Zahl der jährlichen neu entdeckten Darm-
krebserkrankungen gestiegen auf mehr als 73.000. Dies 
ist zurückzuführen auf die vermehrt in Anspruch genom-
mene Früherkennung und geht einher mit der oft lebens-
rettenden Diagnosestellung in einem früheren Stadium 
der Erkrankung. Die Zahl der Darmkrebstoten ist rück-
läufig, sie liegt derzeit bei 26.049 pro Jahr. Erfreulich ist 
die Entwicklung der Sterblichkeitsrate: 1998 lag sie noch 
bei mehr als 50 Prozent, sie ist inzwischen gesunken 
auf unter 40 Prozent. Die Stiftung LebensBlicke und der 
Förderverein sind mit dem Erreichten mehr als zufrieden, 
sind aber von der ursprünglichen Zielsetzung noch weit 
entfernt. Darmkrebs bleibt eine Herausforderung.

Gegründet wurde die Stiftung LebensBlicke 1998 auf 
Initiative von Prof. Dr. med. Jürgen F. Riemann, dem da-
maligen Direktor der Medizinischen Klinik C am Klinikum 
Ludwigshafen/Rhein. Das Stiftungskapital betrug bei der 
Gründung 100.000 DM und konnte durch verschiedene 
Aktivitäten (zum Beispiel Aktion „1000-mal-1000“, Ge-
burtstage und Jubiläen) und Zustiftungen durch den För-
derverein auf heute über 250.000 Euro erhöht werden.

Die Geschäfte der Stiftung führt ein fünf Mitglieder zäh-
lender Vorstand, dessen Vorsitzender Prof. Riemann ist. 
Aufsichtsgremium der Stiftung ist der Stiftungsrat. Er be-
steht aus elf Mitgliedern. Vorsitzender des Stiftungsrates 

ist Prof. Dr. med. Wolfgang Fischbach, Klinikum Aschaf-
fenburg. Beraten und unterstützt wird der Stiftungsrat 
durch das Kuratorium. Es besteht aus acht Mitgliedern. 
Vorsitzender ist Dr. med. Günter Gerhardt, Allgemeinarzt 
und ehemaliger Vorsitzender der Kassenärztlichen Verei-
nigung Rheinland-Pfalz (Mainz).

Bundesweites Netzwerk

Ein wichtiges Element der Strategie ist die Bildung eines 
bundesweiten Netzwerkes. Lokale Repräsentanten der 
Stiftung im gesamten Bundesgebiet sind die mehr als 
160 Regionalbeauftragten und 18 Fortbildungskoordina-
toren. Regionalbeauftragte sind hauptsächlich Ärzte. Sie 
setzen sich in ihrer Region ein für die Darmkrebsvermei-
dung, wobei die Zielgruppe die breite Öffentlichkeit ist.

Fortbildungskoordinatoren, in der Regel pro Bundesland 
jeweils einer, sind in Krankenhäusern tätige Ärzte, die 
sicherstellen, dass in jedem Bundesland die Ärzte (ins-
besondere die niedergelassenen Ärzte) über die Darm-
krebsvermeidung informiert werden.

Im November 2001 wurde der Förderverein Stiftung Le-
bensBlicke e. V. gegründet; er zählte zuletzt mehr als 350 
Mitglieder – darunter Ärzte, prominente Persönlichkeiten, 
Künstler sowie Unternehmen, Kliniken und Praxen, aber 
auch viele Privatpersonen. Vorstandsvorsitzender ist Dr. 
Dirk Wuppermann. Der Förderverein unterstützte die 
Stiftung nicht nur ideell, sondern auch materiell: Spen-
den, Mitgliedsbeiträge und die Erlöse eigener Projekte 
wurden dazu verwendet, das gemeinsame Ziel zu errei-
chen. Der Verein wurde gegründet, um die Startphase zu 
unterstützen und wurde satzungsgemäß am 31.12.2011 
aufgelöst.

Die Stiftung LebensBlicke
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VORSORG-THEATER gibt  
„Alarm im Darm“

Die Stiftung und der Förderverein betreiben intensiv Auf-
klärungs- und Öffentlichkeitsarbeit. Dabei wird auf Multi-
plikatoren-Effekte gesetzt, um das Bewusstsein für die 
Vorsorge gegen Darmkrebs möglichst breit gefächert zu 
schärfen. Mit Benefizveranstaltungen, der Initiierung und 

Begleitung von Studien sowie Veröffentlichungen zum 
Thema werden Ärzte informiert. Die breite Bevölkerung 
wird darüber hinaus mit Informationsflyern, Broschüren 
und Aktivitäten sensibilisiert und motiviert. 

Jährlich im März rufen die Stiftung und ihr Förderverein zur 
Teilnahme am Darmkrebsmonat auf. So fanden im Jahr 
2008 und 2009 bundesweit jeweils mehr als 300 Aufklä-

rungsveranstaltungen mit Unterstüt-
zung der Stiftung statt, die von mehr 
als 80.000 Interessenten besucht 
wurden. In beiden Jahren wurden 
über 20.000 Aufklärungsbroschü-
ren und circa 8.000 Aktionsposter 
verschickt. Die im Darmkrebsmonat 
März durchgeführten Aktionen boten 
Interessierten zahlreiche Vorträge 
mit Diskussionen, Führungen durch 
Praxen und Kliniken sowie Informa-
tionsstände in Einkaufszentren und 
Banken. Die Aufführung des Thea-
terstücks „Alarm im Darm“ und die 
Life-Demonstration der Darmspie-
gelung in Praxen und Kliniken zähl-
ten zu den Attraktionen. 

Um auf ihr Anliegen aufmerksam 
zu machen, gehen Stiftung und 
Förderverein auch unkonventio-
nelle Wege. So wurde im Novem-
ber 2003 die Komödie „Alarm im 
Darm“ erstmals aufgeführt. Das 
Stück des „LebensBlicke Vorsorg-
Theaters“ nimmt dem Zuschauer 
auf humorvolle Weise die Angst vor 
einer Koloskopie. „Alarm im Darm“ 
wurde bereits mehr als 150 Mal 
aufgeführt.

2006 startete die Stiftung ein „Mig-
ranten-Projekt“, um auch den aus-
ländischen Mitbürgern die Darm-
krebsvorsorge näher zu bringen. 
Hierzu wurde eine Aufklärungsbro-
schüre in verschiedenen Sprachen 
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übersetzt. bisher liegen vor: Türkisch, italienisch und 
russisch. Weitere übersetzungen werden folgen.

GesUnDHeiTsFörDerUnG

ein weiterer schwerpunkt der stiftungsarbeit ist die 
betriebliche Gesundheitsförderung. sie ist eine wich-
tige Maßnahme, um mehr Menschen zur Teilnahme 
an Krebsvorsorgemaßnahmen zu bewegen. Die bAsF 
führte 2001/2002 zusammen mit der stiftung Lebens-
blicke in Ludwigshafen eine erfolgreiche Vorsorgeinitiati-
ve gegen Darmkrebs für Mitarbeiter durch. Viele weitere 
Unternehmen wie Krankenhäuser, einige behörden und 
stadtverwaltungen haben inzwischen ihren Mitarbeitern 
die Darmkrebsvorsorge angeboten. Gemeinsam mit der 

Felix burda stiftung ist ein Handlungsleitfaden erstellt 
worden, der die Vorgehensweise erläutert und damit 
interessierten Unternehmen die Planung und Durchfüh-
rung einer solchen Aktion erleichtert.

bereits zum dritten Mal hat die stiftung Lebensblicke 
gemeinsam mit der Deutschen Krebsgesellschaft e. V. 
2010 den Darmkrebs-Kommunikationspreis für erfolg-
reiche und innovative Motivations-Maßnahmen verliehen. 
Der Preis ist mit 10.000 euro dotiert. Von besonderer be-
deutung im Kampf gegen Darmkrebs und für eine be-

wältigung des Lebens mit Krebs sind seit vielen Jahren 
initiativen von einzelpersonen, Vereinen und stiftungen. 
Mit der Ausschreibung soll insbesondere eine engagierte 
Arbeit gewürdigt, kreative Lösungsansätze einem brei-
teren Publikum vorgestellt und neue Ansatzpunkte für 
eigenes engagement in der zukunft identifi ziert werden. 

Die stiftung und der Förderverein arbeiten ehrenamtlich 
und unentgeltlich. Verwaltungskosten entstehen nicht. 
Damit können alle Mittel unmittelbar dem stiftungs-
zweck zugute kommen. Dank einer zweckgebundenen 
spende der Dietmar Hopp stiftung konnten  stiftung 
und Förderverein bis Juni 2011 eine gemeinsame 
 Geschäftsstelle unterhalten. 

Informationsangebot auf der Internetseite 
www.lebensblicke.de.

Die Stiftung LebensBlicke engagiert sich 
seit 1998 für die Darmkrebsfrüherkennung.
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Im Kontext einer möglichen oder bekannten familiären 
Darmkrebsbelastung spielt auch das Thema Kommuni-
kation in der Familie eine wichtige Rolle, denn

nn sie kann Einfluss auf die Genauigkeit der Familien-
historie nehmen, die für die Erstellung des Familien-
stammbaums notwendig ist; 

nn emotionaler Stress kann zu Konflikten führen; 
nn Verwandte können durch die Testung eines Familien-
mitglieds ihren eigenen Status erfahren;

nn es können sich Spannungsfelder zwischen Vertraulich-
keit, Ethik und medizinischer Notwendigkeit ergeben. 

Insbesondere bei solch schwierigen Aspekten dürfte eine 
offene Kommunikation nicht nur sinnvoll, sondern ange-
raten sein. Innerhalb der Familie offen über die Krebsrisi-
ken zu kommunizieren kann den einzelnen Familienmit-
gliedern helfen, Entscheidungen für sich selbst zu treffen. 

Es ist möglicherweise leichter, sich mit seinem eigenen Risiko 
und einer genetischen Testung auseinander zu setzen, wenn 

nn man versteht, welche Optionen zur Verfügung ste-
hen, welche effektiv und auch akzeptabel sind;

nn man mit seiner Familienhistorie besser vertraut ist;
nn man jemandem nahesteht, der diese Diagnose 
bereits erhalten hat. 

In der Regel wird es wohl als leichter empfunden, seine Ver-
wandten schrittweise zu informieren – sowohl in Bezug auf die 
Komplexität der Informationen als auch hinsichtlich der Ausdeh-
nung des Verwandtenkreises. Die Bereitschaft zur Offenbarung 
des eigenen Status als Mutationsträger oder Risikopatient dürfte 
von der Beziehung zu den einzelnen Verwandten abhängen.

Wie findet man die richtigen Worte? 

Sicherlich ist es ratsam, mit objektiven Informationen zu 
beginnen, die man im Rahmen seiner eigenen genetischen 
Beratung erfahren hat. Am besten werden die eigenen 
Testergebnisse in einfacher Sprache mitgeteilt, genauso 

wie das persönliche Erkrankungsrisiko. Danach könnte 
man sein Familienmitglied über sein Risiko, eine solche 
Genveränderung zu tragen, informieren und darüber, 
dass es Möglichkeiten zur Risikominimierung gibt. Auch 
wenn es kein Patentrezept gibt, ist es wohl hilfreich, es 
so einfach wie möglich zu halten und Mittel (zum Beispiel 
Printmaterialien wie diesen Ratgeber, Videos, Websites) 
und Ressourcen (beispielsweise Humangenetiker, Ärzte, 
Therapeuten) zur Unterstützung einzusetzen. Um seinem 
Verwandten die Chance auf eine eigene Meinungsbildung 
zu belassen, sollte man seine persönliche Meinung nur 
dann mitteilen, wenn man danach gefragt wird.

Wann und wo?

Um für sich herauszufinden, wann und wo man seinen eige-
nen Status als Mutationsträger oder Risikopatient am besten 
mitteilt, könnte man darüber nachdenken, wie die Familie 
das Thema Krankheit und andere ernsthafte Dinge grund-
sätzlich diskutiert oder auch nicht diskutiert. Wie werden In-
formationen innerhalb der Familie grundsätzlich geteilt?

nn per Telefon beziehungsweise E-Mail oder persönlich?
nn einzeln oder im Familienkreis?
nn alle Informationen auf einmal oder langsam über 
die Zeit?

nn jedem Familienmitglied oder nur ausgewählten? 

Zu welchem Ergebnis man auch immer für sich und sei-
ne Familie kommt, sollte man gleichwohl die Privatsphä-
re des Einzelnen beachten.

Herausforderungen

Verschiedene Aspekte und Umstände können dafür sor-
gen, dass die Kommunikation in der Familie zu einer He-
rausforderung werden kann. Zum einen gibt es dort den 
Betroffenen mit seiner Rolle innerhalb der Familie und 
seinem ganz persönlichen Stil. Er macht sich vielleicht 
nicht nur Sorgen über die Reaktion des Verwandten, 

Wie sage ich es meinen Verwandten?
Anregungen zur Kommunikation in der Familie
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sondern auch über die Auswirkungen seiner Mitteilung 
auf die Beziehung zueinander. Zum anderen spielen si-
cherlich auch Stil und Lebensumstände des Verwandten 
eine Rolle. Die Mitteilung über ein familiäres Krebsrisi-
ko trifft ihn womöglich zur falschen Zeit im Leben und 
er ist nicht bereit, das Thema weiter zu verfolgen. Und 
schließlich gibt es unter Umständen nicht nur eine geo-
grafische, sondern auch noch eine emotionale Distanz 
zwischen den Beteiligten, die es zu überwinden gilt, ganz 
zu schweigen von etwaigen Konflikten. 

Wer soll informiert werden?

Im Hinblick auf die Frage, wen man informieren sollte, 
könnte es sinnvoll sein, einige grundsätzliche Punkte zu 
überdenken:

nn Wie werden verschiedene Familienmitglieder betrof-
fen sein?

nn Gibt es unterschiedliche Aufnahme- und Verständ-
nisebenen bezüglich Genetik und Erkrankung?

nn Gibt es unterschiedliche Bildungsgrade und Gesund-
heitsbildung?

nn Wie sind die Auswirkungen auf die persönliche und 
familiäre Entwicklung sowie den Lebensweg einzel-
ner Verwandter – gleich oder unterschiedlich?

nn Wie könnte die jeweilige Prioritätensetzung der Fami-
lienmitglieder zu verschiedenen Reaktionen führen? 

Vor dem Gentest gibt es vermutlich andere Überlegun-
gen als nach dem Test. 

Vor dem Test könnten sich zum Beispiel folgende Fragen stellen:
nn Gibt es jemanden, von dem ich 
Unterstützung erwarte?

nn Gibt es jemanden, von dem ich 
Informationen haben möchte?

nn Wer würde mich in dieser Angelegenheit 
zusätzlich stressen?

nn Welchem meiner Verwandten ist das 
eigene Risiko bewusst?

nn Wer würde sich durch unklare Informationen und 
die Ungewissheit bezüglich der eigenen Situation 
gestresst fühlen?

nn Wer könnte davon profitieren, mit mir gemeinsam 
getestet zu werden?

Nach dem Gentest geht es wohl eher darum, wie viel die 
Verwandten schon wissen beziehungsweise wie viel sie 
wissen wollen:

nn Wissen meine Verwandten, dass ich einen Gentest 
habe machen lassen?

nn Glauben meine Verwandten, dass sie selbst gefähr-
det sind?

nn Haben einzelne Verwandte bereits Interesse bekun-
det, Bescheid wissen zu wollen?

nn Möchten meine Verwandten über ihr eigenes Krebsri-
siko Bescheid wissen?

nn Sollte ich auf Verwandte, die nicht Bescheid wissen 
wollen, trotzdem zugehen und wenn ja, wie? 

Mit seinen Familienmitgliedern über erblichen Krebs zu 
kommunizieren, bedeutet erfahrungsgemäß mehr als sich 
gegenseitig über Krebsrisiken aufzuklären. Es geht auch 
um das Suchen und Finden gegenseitiger emotionaler Un-
terstützung in schwierigen Diskussionen und bei schweren 
Entscheidungen. Deshalb kann es ratsam sein, sich pro-
fessionelle, zum Beispiel familientherapeutische Hilfe zu 
suchen. 

Die Tatsache einer erblichen Krebserkrankung steht im 
Raum, und dieses Risiko könnte miteinander geteilt wer-
den. Diese Situation verlangt Sensibilität bezüglich der 
Bedürfnisse des jeweils anderen. Das heißt, jedes Famili-
enmitglied sollte in jeglicher Konversation beides im Blick 
haben, die eigenen medizinischen und psychologischen 
Belange und die des anderen.

Risikomanagement

Jeder Einzelne in der Familie sollte sich frei fühlen kön-
nen, seine eigenen Entscheidungen zu treffen. Die ei-
gene Vorgehensweise entspricht möglicherweise nicht 
der der anderen in der Familie. Jeder Einzelne möchte 
wohl in seiner Entscheidung unterstützt werden, wie 
auch immer diese aussieht. Behutsame Erinnerungen 
und sanft übermittelte Informationen sind vermutlich 
effektiver als ein drängendes Beharren darauf, tätig 
zu werden. Familien und ihre Mitglieder haben unter-
schiedliche Kommunikationsmuster und -vorlieben. 
Der gleiche Kommunikationsstil beziehungsweise -in-
halt ist deshalb womöglich nicht für jeden in der Fa-

Komme ich aus einer Krebsfamilie?116



milie passend. Seinen Ansatz individuell anzupassen 
und dabei auf sein Bauchgefühl zu vertrauen, kann 
hilfreich sein.

Reaktionen 

Die Reaktionen der einzelnen Familienmitglieder können 
unterschiedlich ausfallen, wobei auch negative Emotio-
nen auftreten können, die dann wiederum die Interaktion 
dieser Familienmitglieder mit den anderen beeinflussen 
können. Reaktionen könnten zum Beispiel wie folgt aus-
sehen:

nn Schuldgefühle – „Ich werde für meine schlechten Ent-
scheidungen, die ich getroffen habe, bestraft.“ oder 
„Dies geschieht, weil ich ein schlechter Mensch bin.“

nn Anschuldigungen – „Das kommt alles von seiner/
ihrer Familienseite.“ oder „Das geschieht wegen einer 
Entscheidung, die du getroffen hast, nicht ich.“ 

nn Belastung – „Sie/Er hat schon so viel durchgemacht, 
das kann ich ihr/ihm jetzt nicht erzählen!“

nn Wut – „Ich bin wütend, dass du das in mein Leben 
gebracht hast!“

nn Untätigkeit – „Ich bin total überfordert und wie 
gelähmt!“

nn Leugnung – „Was du erzählst, hat mit mir nichts zu tun.“
nn Traurigkeit – „Ich brauche Zeit, darüber traurig zu sein.“ 

Antwortmöglichkeiten

Es gibt verschiedene Möglichkeiten, auf die Reaktionen 
der Verwandten zu antworten. Zuhören, die Reaktionen 
anzuerkennen und hilfsbereit zu sein, dürfte eine förder-
liche Reaktion sein. Darauf zu achten, welche Angehö-
rigen besondere Unterstützung zum Beispiel von einem 
Arzt oder Psychologen benötigen, kann ebenfalls hilf-
reich sein. Dies gilt sicherlich auch für die Vorbereitung 
auf die Fragen der Angehörigen. Dazu reicht es aus, sich 
an seine eigenen Fragen zu erinnern, die man selbst hat-
te, als man von seinem eigenen Risiko erfahren hat.

Themen & Konflikte

Rund um die Frage der genetischen Testung gibt es The-
men, die die Familien-Kommunikation belasten können. 
Hierzu ein paar Beispiele:

nn Wann sollten Kinder über ihr Risiko, Mutationsträger 
zu sein, informiert werden?

nn Sollte die Testung Minderjähriger erlaubt sein?
nn Sollten Eltern ihre Kinder ohne deren Wissen testen 
lassen können?

nn Sollten Paare die Präimplantationsdiagnostik (PID) 
nutzen, um Embryonen auf Krebsgene testen zu 
lassen?

nn Wie sollte man mit Familienmitgliedern umgehen, die 
sich gegen einen Gentest entschieden haben? 

Die folgenden Vorschläge können den Weg zur Konflikt-
lösung ebnen:
1.	Streitpunkte identifizieren
2.	Direkte Kommunikation – nicht über Dritte
3.	Keine Geheimnisse bewahren
4.	Lösungen identifizieren
5.	Balance finden zwischen Autonomie des Einzelnen 

und Gemeinschaft der Familie 

Die vorangegangenen Überlegungen basieren auf einer 
Präsentation von Dr. Lindsey M. Hoskins, LCMFT (Post-
Doctoral Fellow, Clinical Genetics Branch, DCEG, Natio-
nal Cancer Institute Rockville, Maryland) und Dr. Allison 
Werner-Lin (Assistant Professor Silver School of Social 
Work, New York University, New York, New York) zur 
Kommunikation mit Familienmitgliedern anlässlich der 
6. Jahreskonferenz „Joining FORCEs Against Hereditary 
Cancer – Conference on Hereditary Breast and Ovarian 
Cancer“ vom 23. bis 25. Juni 2011 in Orlando, Florida, 
USA.	

Autorin

Anne Mönnich

Medizin-Journalistin, Kelkheim (Taunus)
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Bei manchen Formen des erblichen Darmkrebses, etwa 
der Polyposis, kann die Diagnose durch eine Darmspie-
gelung gestellt werden. Schwieriger ist die Situation beim 
Lynch-Syndrom, der häufigsten Form des erblichen 
Darmkrebses. Bei dieser Erkrankung fallen die Patien-
ten hauptsächlich durch eine ungewöhnliche Familien-
geschichte auf. Voraussetzung hierfür ist, dass mehre-
re Familienmitglieder bereits von Krebs betroffen oder 
ungewöhnlich früh erkrankt waren, ehe dem Verdacht 
weiter nachgegangen werden kann. Die Verdachtsdi-
agnose wird anschließend durch Untersuchungen von 
Tumormaterial und/oder eine molekulargenetische Un-
tersuchung gesichert. Da aber nicht alle Anlageträger 
für das Lynch-Syndrom an einem Tumor erkranken, 
ist die Familiengeschichte nicht immer aussagekräftig. 
Daher werden unter den Patienten mit Darmkrebs bei 
weitem nicht alle erblichen Fälle erkannt. Infolgedessen 
können unter den Verwandten auch die bislang gesun-
den Anlageträger nicht diagnostiziert werden. Diesem 

Personenkreis können die Risiko-adaptierten Früh
erkennungsuntersuchungen nicht angeboten werden. 

Insgesamt wird die große Mehrzahl der Anlageträger für 
die verschiedenen Formen des erblichen Darmkrebses 
bisher nicht erkannt. Dies gilt besonders für das Lynch-
Syndrom. An diesem Defizit muss die Forschung anset-
zen. Um unter den Patienten mit Darmkrebs die erblichen 
Fälle effizienter zu diagnostizieren, könnte bei jedem Er-
krankten das Tumorgewebe vom Pathologen systema-
tisch auf einen Reparaturdefekt untersucht werden. Je-
dem auffälligen Befund müsste dann im nächsten Schritt 
mit genetischen Methoden nachgegangen werden. 

Wie können gesunde Mutationsträger ohne auffälligen 
Familienbefund besser erkannt werden? Hier ist an die 
rasante Entwicklung der molekulargenetischen Ana-
lysemethoden zu denken. Mit Hilfe der so genannten 
Hochdurchsatzsequenzierung können große Anteile 
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des Genoms in kurzer Zeit und kostengünstig komplett 
sequenziert werden. Es erscheint nicht unrealistisch, 
dass ein Verfahren entwickelt wird, mit dem man in ei-
nem einzigen Ansatz alle Gene, die etwas mit erblichem 
Darmkrebs zu tun haben, systematisch auf genetische 
Veränderungen untersuchen kann. Wenn ein solches 
Verfahren zur Verfügung steht, könnte man zum Beispiel 
jungen Erwachsenen eine gezielte genetische Untersu-
chung anbieten. 

Die systematische Untersuchung Gesunder auf eine be-
stimmte Krankheitsneigung bezeichnet man als „Screen
ing“ (Suchverfahren). Ein Screening ist nur vertretbar, 
wenn echte Fälle, das heißt Anlageträger, nicht übersehen 
werden und wenn die Rate falsch positiver Befunde sich 
in engen Grenzen hält. Außerdem sollte die Untersuchung 
keine hohen Kosten verursachen. Da für Anlageträger in 
Form der systematischen Früherkennungsuntersuchun-
gen eine effektive Hilfe zur Verfügung steht, wäre ein 
Screening-Angebot gerechtfertigt. Allerdings müsste mit 
dem Angebot zum genetischen Screening eine sachge-
rechte Information und Beratung verbunden sein. 

Derzeitig werden allen Personen, die von einer erb
lichen Form des Dickdarmkrebses betroffen sind sowie 
allen Risikopersonen, also allen Personen, die eine hohe 
Wahrscheinlichkeit für eine krankheitsverursachende 
Mutation haben, engmaschige Früherkennungsunter-
suchungen empfohlen. Das Einstiegsalter, das Alter bei 
Beendigung und die Festlegung, welche Untersuchun-
gen im Einzelnen und in welchem zeitlichen Intervall 
durchgeführt werden sollten, ist in Deutschland durch 
die Leitlinien der Deutschen Gesellschaft für Verdau-
ungs- und Stoffwechselerkrankungen (DGVS) geregelt. 
In den Empfehlungen wird meist nicht unterschieden, 
ob es sich um eine Risikoperson oder um eine Person 
handelt, die bereits an einem Tumor erkrankt war. Wei-
terhin bleiben das Lebensalter und das Geschlecht der 
Person meist unberücksichtigt. Von anderen genetisch 
bedingten Erkrankungen weiß man, dass auch das Gen 
selbst, in dem sich die ursächliche Mutation befindet, 
und die Lokalisation der Mutation im Gen Einfluss auf die 
Vorhersage des Krankheitsverlaufes haben kann. In den 
derzeitig geltenden Früherkennungsempfehlungen wird 
auf diese Faktoren meist nicht eingegangen. Die Ursa-

che „pauschal“ geltender Früherkennungsempfehlungen 
ist darin begründet, dass es keine ausreichenden Daten 
gibt, um guten Gewissens eine gewisse Lockerung der 
Früherkennungsmaßnahmen verantworten zu können. 
Entscheidend muss immer die Gesundheit des Patien-
ten sein. Dieses Ziel wird momentan dadurch erreicht, 
dass eher zu viele Untersuchungen bei den betroffenen 
Personen durchgeführt werden. Eine wesentliche Aufga-
be der wissenschaftlichen Studien muss sein, präzisere 
Daten zum Krankheitsverlauf zu bekommen. Dies wird 
es ermöglichen, für jeden Patienten ein individuelles, Ri-
siko-adaptiertes Früherkennungsprogramm zu erstellen. 
Es sollte das Ziel sein, nur so viele Untersuchungen wie 
nötig und so wenige wie möglich durchzuführen.

Diagnostik und Früherkennung stehen bei den erblichen 
Formen des Darmkrebses an erster Stelle. Eine Therapie 
der Grunderkrankung, etwa durch die Einnahme spezi-
fischer Medikamente, ist nicht in Sicht. Da sich die für 
die Krankheit verantwortlichen Mutationen in allen Kör-
perzellen (so genannte Keimbahnmutationen) befinden, 
müsste eine Behandlungsmethode entwickelt werden, 
mit der eine genetische Korrektur auch in allen Körper-
zellen oder zumindest in allen Zellen der Risiko-Organe – 
wie zum Beispiel dem Darm – erreicht werden kann. Ein 
solches Verfahren ist derzeit außerhalb der praktischen 
Umsetzbarkeit. Daher ist es umso wichtiger, die Erfas-
sung von Hochrisikopersonen und die Durchführung 
engmaschiger Früherkennungsuntersuchungen kon-
sequent umzusetzen, um der Krebsentstehung „einen 
Schritt voraus“ sein zu können.	

Autoren

Prof. Dr. med. Peter Propping

Sprecher des Verbundprojekts 
„Familiärer Darmkrebs“ (Deutsche Krebshilfe) 
Institut für Humangenetik, 
Universitätsklinikum Bonn

Dr. med. Nils Rahner

Facharzt für Humangenetik, Oberarzt

Institut für Humangenetik und Anthropologie,  
Universitätsklinikum Düsseldorf
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KLINISCHE ZENTREN

Bochum
Ruhr-Universität Bochum 
Knappschaftskrankenhaus, Medizinische Universitätsklinik, 
In der Schornau 23-25, 44892 Bochum 
Sprecher: Prof. Dr. Wolff Schmiegel, Tel.: 0234 299-3401 
Ansprechpartner Tel.: 0234 299-3464 
www.medunikkh.de/patienten/schwerpunkteDetail/id/198/

Bonn
Institut für Humangenetik, 
Biomedizinisches Zentrum 
Sigmund-Freud-Str. 25, 53105 Bonn 
Sprecher: Prof. Dr. Peter Propping, Tel.: 0228 287-51024
Ansprechpartner Tel.: 0228-287-51000 
http://humangenetics.uni-bonn.de/e346/e349/ 
index_ger.html

Dresden
Abteilung Chirurgische Forschung, 
Universitätsklinikum Dresden 
Fetscherstr. 74, 01307 Dresden 
Sprecher: Prof. Dr. Hans Konrad Schackert, 
Tel. 0351 458 3598 
Ansprechpartner Tel.: 0351 458 3598 
http://cf.uniklinikum-dresden.de/zfd.htm

Düsseldorf
Institut für Humangenetik und Anthropologie, 
Universitätsklinikum Düsseldorf 
Universitätsstr. 1, Geb. 23.12, 40225 Düsseldorf 
Sprecherin: Frau Prof. Dr. Brigitte Royer-Pokora,  
Tel.: 0211 811-2350
Ansprechpartner Tel.: 0211 81-12355 oder 0211 81-10694
www.uniklinik-duesseldorf.de/humangenetik
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A

abdominal  die Bauchregion 
betreffend

Adenokarzinom  bösartiger Tu-
mor, der von Drüsengewebe ausgeht

Adenom  gutartiger Tumor, der 
von Drüsengewebe ausgeht; kann 
in ein pAdenokarzinom übergehen

Adenom-Karzinom-Sequenz
Modell zur Darmkrebsentstehung, 
das den Übergang von einem gutar-
tigen pAdenom in ein pKarzinom 
über mehrere Stufen beschreibt, die 
jeweils durch bestimmte genetische 
Veränderungen in den Tumorzellen 
gekennzeichnet sind. 

adenomatöse Polyposis S yndrom,
das durch das Auftreten von ade-
nomatösen Polypen pAdenome) im 
Magen-Darm-Trakt gekennzeich-
net ist; hierzu zählen die Familiäre 
Adenomatöse Polyposis (FAP), die 
Attenuierte FAP (AFAP) und die 
MUTYH-assoziierte Polyposis (MAP)

adjuvante Therapie  ergänzende 
Behandlung nach vollständiger Entfer-
nung eines Tumors, um möglicherwei-
se unerkannt im Körper verbliebene 
Krebszellen zu zerstören und dadurch 
einem Rückfall und dem Entstehen 
von pMetastasen vorzubeugen

Aminosäuren B austeine, aus 
denen Eiweiße (Proteine) zusam-
mengesetzt sind

Anamnese  griech. Erinnerung; 
gesundheitliche Vorgeschichte 
bzw. Krankengeschichte, die vom 
Arzt erhoben wird (z. B. allgemei-
ner Gesundheitszustand, frühere 
Erkrankungen, Entwicklung und 
Art von Beschwerden, besondere 
Risikofaktoren usw.)

Anästhesie Z ustand der Betäu
bung, völlige Unempfindlichkeit 
gegenüber Schmerzen, Temperatur 
und Berührung; gezielt herbei-
geführt, um Schmerzfreiheit bei 
Untersuchungen und Behandlungen 
zu erreichen; Anwendung örtlich 
oder als Narkose

Anlageträger  Person, die eine 
genetische Veränderung trägt

Anus praeter  künstlicher 
Darmausgang in der Bauchwand, 
dauerhaft erforderlich nach Ent-
fernung des Enddarms; die heute 
gebräuchliche Bezeichnung ist 
Kolostoma

assoziierter Tumor  im Zusam-
menhang mit einem bestimmten 
p Syndrom auftretender Tumor

attenuierte FAP (AFAP)  mildere 
Verlaufsform der pFamiliären Ade-
nomatösen Polyposis (FAP); durch 
geringere Polypenzahl (meist 
<100) und ein um etwa 15 Jahre 
späteres Manifestationsalter für 
Polypen und Dickdarmkrebs als 
bei der klassischen FAP gekenn-
zeichnet

Autosomen  die 44 Chromosomen 
neben den beiden Geschlechtschro-
mosomen X und Y; 22 Paare; in jedem 
der Paare stammt ein Chromosom 
von der Mutter und eines vom Vater

autosomal-dominanter Erbgang
Erbgang, bei dem das ursächliche 
Gen auf einem Paar der pAutosomen 
liegt und bei dem das entsprechende 
Merkmal bereits dann ausgeprägt 
wird, wenn nur eines der beiden paa-
rig angelegten Gene entsprechend 
verändert ist. Kinder einer betroffenen 
Person haben ein Risiko von 50 %, 
das veränderte Gen zu erben

autosomal-rezessiver Erbgang
Erbgang, bei dem das ursächliche 
Gen auf einem Paar der Autosomen 
liegt und ein Merkmal nur ausgeprägt 
wird, wenn die Genkopien auf beiden 
Chromosomen entsprechend verän-
dert sind; Geschwister einer betrof-
fenen Person haben ein 25-pro-
zentiges Risiko, ebenfalls betroffen 
zu sein; für Kinder der Betroffenen 
besteht meist ein geringes Risiko.

B

Biopsie E ntnahme einer Gewebe-
probe zu diagnostischen Zwecken, 
zum Beispiel mit einer Kanüle (Na-
delbiopsie, Stanzbiopsie) oder mit 
einer kleinen Zange (Knipsbiopsie)

C

Ca.  Abkürzung für „Carcinoma“: 
Karzinom

Glossar
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CHRPE  Congenital Hypertrophy 
of the Retinal Pigment Epithelium 
(Kongenitale Hypertrophie des 
retinalen Pigmentepithels); gutartige 
Veränderungen des Pigmentepithels 
der Netzhaut im Auge

Chromosomen  Träger unserer Erb-
information, die jeweils aus einem lan-
gen, kontinuierlichen Strang aus pDNA 
und verpackenden Proteinen (Eiweißen) 
bestehen; beim Menschen liegen in der 
Regel in jedem Zellkern 46 Chromoso-
men vor (22 Paare von pAutosomen 
und ein Paar Geschlechtschromoso-
men); siehe Abb. auf S. 15

D

Darmperistaltik B ewegungs-
muster des Darms; charakteristisch 
sind wellenförmig verlaufende 
Phasen des Sichzusammenziehens 
und der Entspannung der Längs- 
und Ringmuskulatur; wird von 
Nervenzellgeflechten in der Darm-
wand eigenständig ("autonom") 
gesteuert und durch das vegetati-
ve, also unbewusste Nervensystem 
beeinflusst

Darmpolyp  gestielte oder 
breitflächige Gewebeneubildung 
der Schleimhaut im Darm; meist 
gutartig, aber Entartung möglich

Desmoid  auch: aggressive 
Fibromatose; seltener Tumor des 
Bindegewebes, der örtlich ver-
drängend und zerstörend wächst, 
aber nicht metastasiert; können im 
Zusammenhang mit einer pFamiliä-
ren Adenomatösen Polyposis (FAP) 
vor allem in der Bauchwand oder im 
Bauchraum entstehen

DNA/DNS  Desoxyribonukleinsäu-
re (DNS, engl. DNA); spiralförmiges 
aufgedrehtes Doppelmolekül (sog. 
Doppelhelix), Träger der Erbinforma-
tion eines Lebewesens, im Zellkern 
in den Chromosomen

Doppel-Ballon-Endoskopie 
(DBE)  Methode zur minimal-inva-
siven Untersuchung des gesamten 
Dünndarms; ggf. auch zur Polypen-
entfernung

Duodenalpolypen  Polypen im 
Zwölffingerdarm (pDuodenum)

Duodenum Z wölffingerdarm; Teil 
des Dünndarms, der sich an den 
Magen anschließt

E

Endometrium  Gebärmutter-
schleimhaut

Endoskop  schlauch- bzw. 
röhrenförmiges medizinisches 
Instrument zur Betrachtung von 
Körperhöhlen und Hohlorganen

Endoskopie  „Spiegelung“, Un-
tersuchung von Körperhohlräumen 
mittels eines pEndoskops

Epidermoidzysten  gutartige 
Geschwülste der Haut

erstgradig verwandte Familienmit-
glieder E ltern, Geschwister, Kinder

F

Familiäre Adenomatöse Polyposis 
(FAP)  häufigste Dickdarm-Polyposis; 
z. T. auch als (familiäre) Polyposis coli, 

multiple Adenomatosis oder familiäre 
Adenomatosis coli bezeichnet; die 
klassische (typische) Verlaufsform ist 
durch das frühe Auftreten Hunderter, 
teilweise Tausender adenomatöser 
Polypen im Dickdarm gekennzeichnet

G

Gastroenterologie  Teilbereich der 
inneren Medizin; befasst sich mit den 
Erkrankungen des Verdauungstrakts

Gen  eine Erbanlage; siehe Abb. 
auf S. 15

Genanalyse/Gentest  Unter-
suchung des Erbguts bzw. meist 
bestimmter Gene auf genetische 
Veränderungen (pMutationen); kann 
an einer Blutprobe eines Patienten 
erfolgen (z. B. zur Untersuchung, 
ob eine erbliche Krebserkrankung 
vorliegt) oder am Tumorgewebe 
eines Patienten (z. B. zur Planung 
einer gezielten Therapie)

Genetik  Vererbungslehre; 
Wissenschaft, die sich mit den Ge-
setzmäßigkeiten der Vererbung von 
Merkmalen und mit den grundle-
genden Phänomenen der Vererbung 
im Bereich der Moleküle befasst 

Genkopie  die meisten Gene liegen 
beim Menschen in zwei Kopien vor, 
wobei jeweils eine auf dem vom Va-
ter vererbten und eine auf dem von 
der Mutter vererbten pChromosom 
eines Chromosomenpaares liegt.

H

hamartomatöse Polypen  gutar-
tige Polypen, die unter anderem im 
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Magen-Darm-Trakt auftreten kön-
nen und durch eine Fehlentwicklung 
von Geweben in der Embryonalzeit 
entstehen 

heterozygoter Anlageträ-
ger  Person, die eine genetische 
Veränderung in einer der beiden 
pGenkopien eines bestimmten 
Gens trägt (d. h. die Mutation liegt 
nur auf dem väterlichen oder auf 
dem mütterlichen Chromosom vor)

Hepatobilliäres System  Leber- 
und Gallenwegs-System

Hepatoblastom  bösartiger (ma-
ligner) Lebertumor, tritt vorwiegend 
bei Kleinkindern auf

hereditär  "erblich"; Weitergabe 
von Merkmalen oder Eigenschaf-
ten, aber auch von Krankheiten 
und Missbildungen an folgende 
Generationen

histopathologischer Befund E r-
gebnis einer feingeweblichen 
Untersuchung von Gewebeproben 
auf krankhafte Veränderungen und 
zur exakten Diagnosestellung

homozygoter Anlageträger  Per-
son, die eine genetische Verände-
rung in beiden pGenkopien eines 
bestimmten Gens trägt (d. h. die 
Mutation liegt sowohl auf dem 
väterlichen als auch auf dem müt-
terlichen Chromosom vor)

HNPCC  Hereditary Nonpolyposis 
Colorectal Cancer (erbliches kolo-
rektales Karzinom ohne Polyposis), 
oft auch als Lynch-Syndrom be-
zeichnet; erbliches Tumorsyndrom, 

das mit einem hohen Risiko für die 
Entstehung von Darmkrebs und 
einigen weiteren Tumoren einher-
geht, aber nicht durch eine Vielzahl 
von Polypen im Darm gekennzeich-
net ist

Humangenetik  Teilgebiet der 
Genetik, das sich besonders mit 
der Erblichkeit der körperlichen 
Merkmale und der geistig-psychi-
schen Eigenschaften des Menschen 
befasst

hyperosmolar E igenschaft 
bestimmter Präparate zur Darmrei-
nigung (Natrium-Phosphat-Lösun-
gen); d. h. während die Lösung den 
Darm passiert, wird Plasmawasser 
aus dem Blut entsprechend dem 
osmotischen Druckgefälle ins 
Darminnere gezogen, wodurch es 
zu wesentlichen Verschiebungen 
von Blutsalzen und Flüssigkeit 
kommen kann

hyperplastische Polypen  gut-
artige Gewebevermehrung der 
Schleimhaut; nur selten bösartige 
Entartung

I

Ileum  Krummdarm; unterer Teil 
des Dünndarms

Ileus  Darmverschluss

immunhistochemische Analy-
se  Untersuchungsverfahren, mit 
dem Proteine in und auf Zellen (Anti-
gene) mittels farbstoffgekoppelter 
Antikörper gegen die betreffenden 
Antigene sichtbar gemacht werden 
können; dient u.a. der Charakte-

risierung von Tumorzellen und der 
Planung der geeigneten Behand-
lung

Indikation E ignung bzw. Notwen-
digkeit medizinischer Maßnahmen 
zur Untersuchung und Behandlung 
(z. B. Operation, Strahlentherapie, 
Medikamente) in einer bestimmten 
Krankheitssituation

J

Jejunum  etwa zwei bis zweiein-
halb Meter langer mittlerer Abschnitt 
des Dünndarms; zwischen Zwölffin-
gerdarm (Duodenum) und Krumm-
darm (Ileum) gelegen

juvenile Polypen  bestimmter 
feingeweblicher Typ von pPolypen, 
der vor allem bei Kindern und bei 
Patienten mit einer juvenilen Polypo-
sis auftritt

K

Kapselendoskopie  Form der 
pEndoskopie, bei welcher der 
Patient nicht mit einem konventio-
nellen, schlauchförmigen Endoskop 
untersucht wird, sondern bei der er 
eine Kapsel mit winziger Videoka-
mera schluckt; die Bilder aus dem 
Darm werden drahtlos auf einen 
Bildschirm übertragen

Karzinom  bösartiger Tumor, der 
von Epithelzellen (Zellen aus Deck-
gewebe) ausgeht

Keimbahnmutation  Mutation, 
die meist in allen Zellen eines pAn-
lageträgers vorliegt und über die 
pKeimzellen an die Nachkommen 
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vererbt werden kann; im Gegensatz 
dazu entstehen sog. somatische 
Mutationen im Laufe des Lebens in 
einzelnen Körperzellen und werden 
meist nicht vererbt

Keimzellen E izellen und Spermien

kolorektales Karzinom  Oberbe-
griff für Krebs des Dickdarms und 
des Mastdarms

Koloskopie S piegelung des 
gesamten Dickdarms

L

Leitlinien  in der Medizin von 
Fachgremien herausgegebene 
Empfehlungen für die Diagnostik, 
Behandlung und Nachsorge bei 
einer bestimmten Erkrankung oder 
Erkrankungssituation zur Orientierung 
und Unterstützung von Ärzten bei der 
angemessenen medizinischen Ver-
sorgung; unterschiedliche Qualität, 
von übereinstimmender Experten-
meinung bis hin zur höchsten Stufe 
der evidenzbasierten Leitlinie (Stufe 3, 
S3), die auf systematischer Auswer-
tung und Bewertung des mit hoher 
methodischer Qualität in großen Stu-
dien gewonnenen Wissens gründet

Lynch-Syndrom  pHNPCC

M

Medulloblastom  bösartiger (ma-
ligner) Tumor des Kleinhirns, der vor 
allem im Kindesalter auftritt

Metastasen  Tochtergeschwulste; 
Absiedlungen von über Blut- oder 
Lymphbahnen gestreuten Krebszel-

len an einer vom Ursprungstumor 
entfernten Stelle im Körper

Mikrosatelliteninstabilität (MSI)
Merkmal des Tumorgewebes, das 
durch eine Störung der DNA-
Reparaturmechanismen im Tumor 
hervorgerufen wird; kann auf das 
Vorliegen eines pHNPCC hinweisen 
und wird daher in der HNPCC-
Diagnostik untersucht

MMR-Defizienz  Funktionsmangel 
von sog. Mismatch-Repair (MMR)-
Proteinen, die an der Reparatur von 
DNA-Schäden beteiligt sind

Molekulargenetik B ereich der 
Genetik, der sich u.a. mit dem 
Aufbau und der Funktion der pDNA 
auf der molekularen Ebene befasst; 
untersucht u.a. die Aktivität und 
Regulation von Genen

monogene Vererbung  auch 
Mendelscher Erbgang genannt; be-
zeichnet eine Vererbung, bei der ein 
Merkmal (z. B. eine Krankheit) durch 
die Veränderung eines einzelnen 
Gens hervorgerufen wird. 

multifaktorielle Vererbung
bezeichnet eine Vererbung, bei der 
das entsprechende Merkmal durch 
das Zusammenwirken zahlreicher 
unterschiedlicher (genetischer und 
äußerer) Einflussfaktoren bedingt 
wird

Mutation  dauerhafte Veränderung 
eines Gens bzw. des Erbguts einer 
Zelle

MUTYH-assoziierte Polyposis 
(MAP)  adenomatöse Polyposis, 

die durch Mutationen im MUTYH-
Gen auf Chromosom 1 hervorgeru-
fen wird

O

Onkologie  Lehre von den Krebs-
erkrankungen, Krebsmedizin

Osteome  gutartige Knochentu-
moren im Gesicht und am Schädel, 
vor allem am Kiefer

P

Polyp  gestielte oder breitflächige 
Gewebeneubildung der Schleimhaut 
in Hohlorganen, z. B. im Darm oder 
in der Harnblase; meist gutartig, 
aber Entartung möglich

Pouch  engl. Beutel, Tasche; 
operativ hergestellter Ersatz für 
ein entferntes Hohlorgan, z. B. ein 
Enddarmersatz aus Dünndarm-
schlingen nach Enddarmentfernung 
oder auch eine Ersatzblase aus 
Darmschlingen nach Blasenent-
fernung

Pouchoskopie  endoskopische 
Untersuchung eines Pouches

prädiktive genetische Diagnostik
vorhersagende Diagnostik; Unter-
suchung eines gesunden Men-
schen auf (genetische) Anlagen, 
die für eine Erkrankung im späteren 
Leben besonders empfänglich 
machen 

Prädisposition, genetische  ge-
netisch, d. h. erblich bedingte Anla-
ge bzw. Empfänglichkeit (Prädispo-
sition) für bestimmte Erkrankungen
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Präimplantationsdiagnostik (PID)
vor der einpfl anzung in die Gebär-
mutter durchgeführte molekular- 
oder zytogenetische Untersuchung 
eines im reagenzglas gezeugten 
embryos auf bestimmte erbkrankhei-
ten, um nicht betroffene embryonen 
für die einpfl anzung auszuwählen

Prävention Vorbeugung von 
Krankheiten durch gesundheitsför-
dernde Maßnahmen und Ausschal-
tung schädlicher einfl üsse (primäre 
Prävention); auch Früherkennung 
von Krankheitsvorstufen und 
frühen Krankheitsstadien in einem 
begrenzten und dauerhaft heilbaren 
stadium (sekundäre Prävention) 
sowie Maßnahmen zur Verhütung 
des Wiederauftretens einer erkran-
kung oder von Folgeschäden einer 
erkrankung (tertiäre Prävention)

Prognose wörtlich: Vorwissen, 
Vorauskenntnis; in der Medizin 
einschätzung des wahrscheinlichen 
Verlaufs einer erkrankung anhand 
der vorliegenden befunde und sta-
tistischer Werte aus beobachtungen 
an großen Gruppen von Patienten 
in gleicher situation; Anhaltspunkt, 
keine sicherheit für den einzelfall

r

Ratsuchende in der genetischen 
beratung: Menschen, die sich bei 
einem Humangenetiker über eine 
erbliche erkrankung informieren 
wollen, z. b. weil in der Familie eine 
erkrankung aufgetreten ist 

Rektosigmoidoskopie spiegelung 
des enddarms (rektum) und eines 
Teils des unteren Dickdarms (sigma)

s

sporadischer Tumor bezeichnet 
meist einen als einzelfall aufgetre-
tenen Tumor; wird zum Teils auch 
zur bezeichnung eines Tumors 
gebraucht, der nicht im rahmen 
eines erblichen Tumorsyndroms 
aufgetreten ist

Syndrom charakteristisches zu-
sammentreffen mehrerer verschie-
dener symptome oder Krankheits-
zeichen

T

Tumor allgemein: schwellung; im 
engeren sinne Geschwulst durch 
überschießende zellteilung mit neu-
bildung von Gewebe; kann gutartig 
oder bösartig sein

U

Uterus Gebärmutter

V

villöse Adenome gutartige Drü-
sentumoren mit kleinen fi ngerförmi-
gen Fortsätzen

z

Zahnanomalien Unregelmäßig-
keiten der zahnform oder zahnzahl

ZNS zentralnervensystem, Gehirn 
und rückenmark

Zyste fl üssigkeitsgefüllter Hohl-
raum im Gewebe, der von einer 
epithelschicht (schicht aus Deckge-
webe) ausgekleidet ist

inFO

Der Krebsinformationsdienst (KID) des Deutschen Krebsforschungs-
zentrums, Heidelberg, beantwortet Ihre Fragen

 n am Telefon: 0800 – 420 30 40, kostenlos, täglich von 8.00 bis 20.00 Uhr
 n per e-Mail: krebsinformationsdienst@dkfz.de
 n im internet: www.krebsinformationsdienst.de

Weitere informationen über das Angebot des Krebs informationsdienstes 
unter www.krebsinformation.de/wirueberuns.php

Wir danken dem Krebsinformationsdienst (KID) für die Unterstützung bei der 
Erstellung des Glossars durch die auszugsweisen Nachdruckrechte an der 
KID-Broschüre „ABC der Fachbegriffe und Fremdwörter in der Krebsmedi-
zin“, Stand 12/2011 sowie dem Humangenetischen Institut am Universitäts-
klinikum Bonn für die Ergänzung der Fachbegriffe aus der Genetik!
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