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Erblicher Darmkrebs: 

neue Erkenntnisse und Betreuungskonzepte
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HNPCC/Lynch-Syndrom

• Häufigkeit: ca. 1:280; ca. 3-5 % aller CRC, ca. 4-5 % aller EC

• Ursächliche Varianten in DNA-Reparatur-Genen

(MMR-Genen): MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, (EPCAM)

• Autosomal-dominante Vererbung
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Tumorrisiken abh. vom MMR-Gen
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Beispiel humangenetische Beratung
• Nachweis einer pathogenen MSH2-

Variante bei der Indexpatientin

• Somit Sicherung eines 
HNPCC/Lynch-Syndroms

• Prädiktive Testung des Sohnes mit 
Ausschluss der mütterlichen MSH2-
Variante

• Nachweis der Variante bei der 
jüngeren Schwester und dem 
betroffenen Cousin

Anlageträger
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Tumorrisiken abh. vom MMR-Gen
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PLSD – www.lscarisk.org
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Früherkennungs-Empfehlungen

Untersuchung Intervall

Körperliche Untersuchung Regelmäßig

Koloskopie Alle 12-24 Monate ab dem 25. Lj

Ösophago-Gastro-Duodenoskopie Alle 12-36 Monate ab dem 25. Lj

Transvaginaler Ultraschall und Endometriumbiopsie Optional ab dem 30.-35. Lj

Deutsches Konsortium familiärer Darmkrebs; Hüneburg et al., Z Gastroenterol 2019; 57: 1–12
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Mortalität

Daten der PLSD, nach 

Dominguez-Valentin et al. 

2023, PMID: 37181409

In der Kreismitte ist jeweils 

die gesamte Mortalität bis 75 

Jahre angegeben.

* Für PMS2 gibt es aktuell 

nur wenig prospektive 

Daten, daher nur 

eingeschränkt 

aussagekräftig.

Erkrankungsrisiken Mortalität
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Erfassung von LS-Patienten

Klinische 
Verdachtskriterien

MSI-Testung am 
Tumorgewebe

Amsterdam-Kriterien

Bethesda-Kriterien

Therapieplanung

Prognose

Zufallsbefunde der 
genetischen 
Diagnostik

Keimbahnanalyse

Tumorsequenzierung

Gezielte Diagnostik

Bekannte LS-Familien

Prädiktive Diagnostik

Diagnose Lynch-Syndrom

Therapieplanung

Früherkennung / intensivierte Nachsorge

Prädiktive Testung
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Klinischer Verdacht auf LS

• Darmkrebs < 60 J.

• ≥ zwei LS-Tumore bei einer 

Person

• ≥ drei LS-Tumore in einer 

Familie

Aktuelle Erfassungsrate

Ca. 10%
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Zusammenfassung

Patienten mit Lynch Syndrom haben ab dem 25. Lebensjahr ein erhöhtes 
Tumorrisiko für verschiedene Tumorerkrankungen

Mindestens jeder 300. in der Allgemeinbevölkerung ist Anlageträger

Die Mortalität liegt deutlich über der der Allgemeinbevölkerung

Jeder Patient mit einem CRC und einem Uteruskarzinom sollte eine MSI-Analyse 
erhalten um Patienten mit Lynch-Syndrom zu erfassen

Risikoadaptierte Früherkennung sollte entsprechend der S3-Leitlinie 
ab dem ca. 25 Lebensjahr regelhaft erfolgen und bezahlt werden
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