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Das familiäre papilläre 
Schilddrüsenkarzinom 
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Gliederung der Schilddrüsenkarzinome  

Medullär 
3-5% 

Sporadisch 
2,5% 

Genetisch 
0,5% 

MEN IIA/B 

Julie Guilmette et Vania Nosé.Hereditary and familial thyreoid tumors. 
Histopathology (2018): 72, 70-81 
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Gliederung der Schilddrüsenkarzinome  

Follikulär 

10% 

Sporadisch 

10% 

Genetisch 

Extrem selten 

Syndrom-
assoziiert 

Anaplastisch 

2% 
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Gliederung der Schilddrüsenkarzinome  

Papillär 

80-90% 

Sporadisch  

80% 

Genetisch 

10% 

Syndrom-
Assoziiert 

5% 

Familiäres 
SD-Ca 

5% 
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Sporadisches SD-Karzinom: Mutationen 

Dotto, Jorge; Nosé, Vânia. Advances in Anatomic Pathology. 15(6):332-349, November 2008.doi: 

10.1097/PAP.0b013e31818a64af 
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Julie Guilmette et Vania Nosé.Hereditary and familial thyreoid tumors. Histopathology (2018): 

72, 70-81 

Genetische SD-Karzinome (Nicht-medullär) 

Syndrome mit 
Schilddrüsen-
karzinom 

Hauptkarzinom: 
Schilddrüsen-
karzinom 
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Julie Guilmette et Vania Nosé.Hereditary and familial thyreoid tumors. Histopathology (2018): 

72, 70-81 

 

Syndrom-ass. Familiäre SD-Carzinom 

• Familiäre adenomatöse Polyposis (FAP) 
 -100-1000 kolorektale Adenome, Polypen 
 Magen&Duodenum 
• Cowden-Syndrom 
 -multiple Hamartome (Haut, GI-Trakt), Mamma-CA, 
 Uterus-Ca  
• Carney-Complex 

 -Triade: Pigmentflecken, endokrine Überfunktion, 
 Myxome 

• Werner-Syndrom  
 -Progerie (dünne Haut, Faltenbildung, Alopezie, 
 Muskelatrophie), Kleinwuchs, 
 „Alterserkrankungen“  (Diabetes mellitus, pAVK, 
 Osteoporose, Katarakt), multiple Malignome (malignes 
 Melanom, Weichteilsarkome, Osteosarkome) 
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Dotto, Jorge; Nosé, Vânia. Advances in Anatomic Pathology15(6):332-349, November 2008.doi: 

10.1097/PAP.0b013e31818a64af 

Familiäres papilläres SD-Karzinom (fPTC) 

• 5% der nicht-medull. SD-Ca 
 

• Genetik: Autosom.dom., 6 potentielle Gene  
u.a. Chromosom 19p13 (TCO-Gen), jedoch nicht ubiquitär 

+ somatische Mutationen  
zB in BRAF (-45% bei PTC), RET/PTC (-35%) 

 

• Mind. 3 erstgradig verwandte Familienmitglieder! 
Erkrankungsalter jünger; mehr männl., höhere Zahl an 
multilok. bzw. bilat. Karzinomen, höhere Metastasierungszahl 
 

• Histo ident zu sporadischem papill. SD-Ca 
 

• Therapie tendenziell radikaler als bei sporadischem SD-Ca 
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Osamah et al: Is familial non-medullary thyroid carcinoma more aggressive than sporadic thyroid cancer? A multicenter 

series. Surgery 2000;128:1043-51. 

Familiäres papilläres SD-Karzinom (fPTC) 
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• Ein Gen (noch unbekannt) bei allen fPTC?  
 

• Einfluss auf Therapie bei Vorliegen eines Onkogens (BRAF, RET) 
 

• Nachsorge bei fPTC? 
 

Diskussion 

Henke at al: BRAF mutation is not predictive of long-term outcome in papillary thyroid carcinoma, Cancer Medicine 2015, 4(6):791–799 
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• Familienanamnese immer! 
ggf. Screening von Geschwistern/Eltern/Kindern empfohlen 

 
• Multilokuläres bzw. bilaterales pap. SD-Ca oder sehr junger Pat: 

genetische Ursache?! 
 

• Therapie ident zu nicht-familiärem papillärem SD-Ca 
aber:   
immer komplette Thyreoidektomie + LK-Sampling, ggf. LK-Diss. 
 

• Nachsorgen ident zu nicht-familiärem papillärem SD-Ca 
 

Conclusio 
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