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» Monogen bedingte Erkrankungen:
Cystische Fibrose, Myotone Dystrophie,
Spinale Muskelatrophie, Sichelzellanamie,
B-Thalassamie, Chorea Huntington,
Epidermolysis bullosa, Marker-X-Syndrom

« Chromosomale Erkrankungen:
Translokationsausschlul3
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Viegliche nadikatenenmorzen

» Diagnostik von krankheitsdisponierenden
Genen

» Aneuploidie-Screening
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Ca. 1000 Geburten

Pro transferiertem Embryo Geburtsrate ca. 8 %,
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Fehldiagnoserate 3 %
keine Erhohung der Fehlbildungsrate




Australien

Korea

Taiwan
USA




Nattrliche AheriurSacien

Chromosomenbefunde an Chorionzotten aus Abortmaterial

1331 Untersuchungen (Stand: 31.12.2001)

—> 556 mal normaler Chromosomensatz (41,8 %)
— 776 mal pathologischer Chromosomensatz (58,2 %)
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117 mal Triploidie e 15 mal Trisomie 14

114 mal 45,X 13 mal Trisomie 8

101 mal Trisomie 16 * 14 mal Mosaiktrisomie 16
55 mal Trisomie 15 e 11 mal Trisomie 20

45 mal Trisomie 21 e 11 mal Trisomie 9

42 mal Trisomie 22 10 mal Trisomie 10

41 mal Tetraploidie e 10 mal Trisomie 7

17 mal Trisomie 13 e & mal Trisomie 6

17 mal Trisomie 18 6 mal 46, XX/45,X

16 mal Trisomie 2
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6 mal Trisomie 4

3 mal Trisomie 3

3 mal Trisomie 12

2 mal Trisomie 11

1 mal Trisomie 17

1 mal Trisomie 5

1 mal 46,X,+16

1 mal 46,X,+20

1 mal 46,XY,i(180q)

1 mal 48,XXX,+7

1 mal 48,XX,+7,+9

1 mal 48,XY,+7,+18
1 mal 48,XY,+14,+18
1 mal 48,XX,+15,+16

AUSAGRIUTIELEN 2l N4/

1 mal 48,XX,+15,+20
1 mal 48,XX,+6,+8

1 mal 48,XXY,+6

1 mal 48,XXY,+21

2 mal 48,XX,+7,+8

1 mal 48,XY,+13,+17
1 mal 48,XX,+10,+21
1 mal 48,XY,+10,+14
1 mal 48,XY,+8,+21
1 mal 48,XX,+8,+22
1 mal 48,XX,+8,+18
1 mal 48,XX,+18,+20
1 mal 48,XY,+16,+22
1 mal 48,XX,+20,+21
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1 mal 48,XY,+20,+22

1 mal 49,XX,+11,+15,+22

1 mal 49,XY,+8,+20,+21

1 mal 50,XXX,+5,+7,+21

1 mal 50,XX,+8,+9,+10,+10
1 mal 50,XY,+7,+8,+18,+22
1 mal 46,XX,-22,+11

1 mal 46,XX/47,XX,+2

1 mal 46,XY/47,XY,+4

1 mal 46,XY/47,XY,+6

1 mal 46,XX/47,XX,+6

2 mal 46, XX/47 XX,+7

1 mal 46,XY/47,XY,+7
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1 mal 47,XY,+10q-

1 mal 46,XX/47,XX,+13

2 mal 46,XX/47,XX,+15

1 mal 46,XX/47,XX,+20

1 mal 46,XY,18p+

1 mal 46,XX,18p-

3 mal 45,X/46,XY

1 mal 46,XX/46,XX,inv.dup.(22p)
1 mal 45,X/46,+mar

1 mal 46,X,+mar

1 mal 45,X/46,XX/47 XXX
1 mal 45,X/46,X,+10

1 mal 46,XY/45,XY,-21

2 mal 46,XX/92,XXXX
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3 mal 46,XX,130-

1 mal 46,XX/45,XX,-21

1 mal 46,XY,i(21q)

2 mal 46,XX,-14,+t(14q9;21q)
3 mal 46,XY,-13,+t(139;14q)
1 mal 46,XX,-13,+t(13q;21q)
1 mal 46,XX,-13,+t(13q;14q)
1 mal 46,XY,-4,+t(4p;90q)

1 mal 46,XY,+t(1p;YQ)

1 mal 47,XX,+t(6p;18q),+180-
1 mal 46,XX,1p+

1 mal 46,XX,19p+

1 mal 46,XY,22p+

1 mal 46,XY,22q9+

SHOMESOMENPEUNGE:
2l E)

1 mal 46,XX,22q+

1 mal 46,XY,2qg+

1 mal 46,XY,4q+

1 mal 46,XY,14q+

1 mal 46,XX,180-

1 mal 46,XY,18g+

1 mal 46,XX,21p+

1 mal 46,XY,8p-

2 mal 46,XX,8p-

1 mal 68,XXY,-18

1 mal 67,XXY,-4,-10
1 mal 72,XXX,+13,+15,+2
1 mal 94, XXYY,+7,+7
1 mal 47,XXY
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* Beurteillung des ersten und wenn moglich auch
des zweiten Polkorpers

» Untersuchung einer miitterlichen monogenen
oder chromosomalen Veranderung des
haploiden weiblichen Chromosomensatzes

* indirekte Diagnostik der Eizellen
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Polkonpeicninahme




Zeitlicher  Ablanit:
Eisprung 2. Polkorper Auflosung der
Meiose 1 nach Meiose 11 Kernmembranen

1. Polkorper 2 Vorkerne
Spermieninjektion erkennbar 1. Zellteilung

Kryokonservierung
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Polkorper sind schlechter untersuchbar, verglichen mi
Blastozysten.

Nur miitterliche genetische Veranderungen konner
indirekt diagnostiziert werden.

Fehlermoglichkeit durch “Crossing-over”

Es werden Eizellen mit monogenen oder chromosomaler
Veranderungen verworfen, die nach Befruchtung evtl. z1
einem nicht erkrankten Embryo fithren konnen.
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