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Lokalisation der Genregionen 
BRCA1:   17q21 BRCA2: 13q12-13
Hall et al., 1990 Wooster et al., 1994

Entdeckung der BRCA Gene 

Publikation der Gensequenzen
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Erkrankungsrisiken von BRCA1/2 Mutationsträgerinnen

Mammakarzinom                                                   Ovarialkarzinom
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Multizentrische, interdisziplinäre
Studie zum familiären 

Brust- und Eierstockkrebs
(1997-2005)

Individuelle, interdisziplinäre Beratung
• Gynäkologie/Geburtshilfe
• Humangenetik
• Psychosomatik/Psychotherapie
• prädiktive genetische Diagnostik

BRCA1

BRCA2
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Implementierung der NGS-Technologie in der genetischen
Diagnostik (multi-gene-panels)

ACTCCTGCTAAGCTCTCCTYTCTGGACGCTTTTGCTAAA

ACTCCTGCTAAGCTCTCCTTTCTGGACGCTTTTGCTAAAA

ACTGAGAAGGTATATTGTTTACYWWAYCACATGTSWW

Wildtyp

Punktmutation

fs-Mutation

Sequenzbefunde
Mutation                       Wildtyp

DHPLC - Befund

Konventionelle  Mutationsanalyse
DHPLC-Screening + DNA-Sequenzierung 

BRCA1
BRCA2
RAD51C
CHEK2 

„4 gene set“

„Next-Generation-Sequencing“  
(NGS-) Mutationsanalyse

Routine ab 1.10.2015Genetische Analyse  Stand 2014
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Bioinformatische Datenanalyse



Pathogen class4/5 Unklar  class 3Pathogenitätsbewertung  von Sequenzvarianten
???

Klinische  Handlungsoptionen/ -empfehlungen
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Fazit, Ziele und Projektplan
 im Projekt GENeALYSE soll eine standardisierte und interoperable Grundlage für die Befundung

erarbeitet werden
 Ziel ist die Bereitstellung eines Implementierungsleitfadens zur Standardisierung 

der Ergebnisübermittlung
Vorgehen
 Analyse der IST Situation bei Expertentreffen

- Klinische Fragestellung und Anforderung
- Übermittlung von Anforderung und Probenmaterial
- Probeneingang
- Befunderhebung
- Befunderstellung und -Übermittlung

 Erstellung einer SOLL-Konzeption
- Diskussion und Finalisierung in gemeinsamen Expertentreffen

GENeALYSE – Standardisierte Dokumentation für Gentests/ 
Übermittlung von Biomarker- und Genomanalysedaten
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Für Ihre Aufmerksamkeit! 


