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1. ZERRES II

1.1. von Hippel-Lindau Syndrom.

GefiBneubildung

Retina

Héamangioblastom im ZNS

Pankreaszysten

Ph&mchromozyton — riesen RR durch Ort in der Nebenniere

Niere: Zysten od. Karzinom

Kleinhirn-Hémangioblastom: Solider Tumorteil & grofie Tumorzyste

drumherum
autosomal dominante vererbung - im vorgestellten Fall mit ganz ge-
ringer Expressivitit bei den Eltern

1.2. Mutationen.

oft sind die Gen-Testverfahren ziemlich schlecht - man kann das nur
bei 50% nachweisen

total hoher RR bei Zystennieren

epigenetisch: der Grund liegt in der Gensteuerung und Expression,
nicht in den Genen eigentlich

1.3. MammaCA.

10% der Frauen bekommen irgendwann eine MammaCA-Diagnose
ohne betroffenen Verwandten: 7-8% risiko

bei einem betroffenen Verwandten 13% bei zwei: 20% (Alter 80!!)
aber auch bei jiingeren gibt es entsprechende Unterschiede

5-10% des MammaCA ist wirklich komplett vererbt

frither Krankheitsausbruch & Familidre Haufung spricht fiir Erblich-
keit

vorraussetzung fiir pradiktive Testung: Es lebt noch ein anderer Ver-
wandter der auch betroffen ist

e Mutation: BRCA1/2

wenn man jetzt 80%ige Wahrscheinliehctkeit hat kann man radikal die
ganze Brust entfernen - buch: oben ohne



