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Informationen zur Polkdrperchendiagnostik

Die Polkorperchendiagnostik ist eirie Deutschland legale Methode bei Paaren mit
bekanntem Risikalie Geburt eines behinderten Kindes weitgehend ausgchlieRenund
den Wunsch nach einem genetisch nicht belasteted ptiaktisch im selben Rahmen wie bei
der Praimplantationsdiagnostik zu ermdoglichen. Dimtersuchung der Gene und
Chromosomen findet hiericht am Embryo, sondern an den Polkdrperchen der Eelle
statt. Die Untersuchung erlaubt es, vor Abschluss dénBktung eine Diagnose zu stellen.

Meiose: Bildung des 1. und 2. Polk Orpers

Quelle: Prof. Dr. M. Montag, Bonn

Die Methode ist relativ aufwendig und galt langeitZals weniger zuverlassig als die
PraimplantationsdiagnostikNeuere Untersuchungen zeigen allerdings, dass sie den
meisten Fallen eine ahnlich genaue Prognose zuladdierzu ist anzumerken, dass es auch
bei der Praimplantationsdiagnostik keine hundedpntige Genauigkeit der Diagnose gibt,
da bestimmte Erkrankungen in diesem frilhen Stadnirht festgestellt werden kdnnen.
Selbst bei der Pranataldiagnostik wahrend der Scherachaft gibt es eine, wenn auch
niedrigere, Fehlerrate. Eine Veroffentlichung démiversitat Bonn und der Universitat
Bologna von Oktober diesen Jahres zeigt, dass es mdglgth den gesamten
Chromosomensatz eines Polkdrperchens und damit der Eizelle zu sotfren (siehe
Anlage).

In der grof3en Mehrzahl der Falle, die im Zusammeghait PID diskutiert werden, ist eine
Polkorperchendiagnostik maglich:



1. Autosomal-rezessiver Erbgang

Autosomal rezessiver Erbgang
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Dies ist der weitaus haufigste Erbgang bei einaeetisch bedingten Erkrankung des Kindes.
Er betrifft u.a. schwerwiegende Stoffwechselkrartdmewie die Mukopolysaccharidose, die
innerhalb weniger Jahre nach der Geburt zum StedlesrKindes nach schrecklichem Leid
fuhren kann - je nach genetischem Typ unterscluedkr liegt auch der bekannten Krankheit
Mukoviszidose zu Grunde. Hier erkrankt ein Kind,nuenn die Erbanlage fir die Krankheit
sowohl vom Vater als auch von der Mutter vererbtdwEine genetisch gesunde Eizelle
schliel3t also eine Erkrankung des Kindes aus.

2. X-chromosomal rezessiver Erbgang
X-chromosomal-rezessiver Erbgang
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Dieser betrifft Krankheiten wie beispielsweise dduterkrankeit Hamophilie, oder die
bislang unheilbaren Erkrankungen Ichthyose, Lesghad-Syndrom oder Glucose-6-
Phosphat-Dehydrogenase-Mangel. Hier wird das def€dn in aller Regel von der Mutter
Ubertragen und in der Regel erkranken nur Jungee genetisch unauffallige Eizelle fuhrt
Zu einem genetisch unauffalligen Kind.



3. Dominanter Erbgang
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Abb.: Autosomal-dominanter Erbgang

Hier reicht es aus, wenn ein Elternteil erkranktus zu einer Erkrankung des Kindes zu
fuhren. Bei der Polkdérperchendiagnostik kann mamn Elikrankung daher nicht verhindern,
wenn der Defekt vom Vater vererbt wird. Es steithsallerdings vor dem Hintergrund

aktueller Diskussionen die Frage, welche Erkrankanghan hier vor Augen haben kdnnte,
denn bei den schwerwiegenden Erkrankungen, dieiirek Zeit nach der Geburt des Kindes
zum Tode oder zu lebenslanger schwerster Mehrfadhtberung fihren, sind die von der
Krankheit betroffenen Jungen naturlich nicht zeuwmdéhig. Infrage kommen theoretisch
spatmanifeste Erkrankungen wie Polyposis coli (iBe®ine Erkrankung, die im Laufe des
Lebens zu verstarkter Polypenbildung im Darm fudagiurch entsteht im Erwachsenenalter
das Risiko von Darmkrebs) und Chorea Huntingtomgesehr schwere Erkrankung des
zentralen Nervensystems, die unbehandelbar istundTode fuhrt, aber erst zwischen dem
40. und 60. Lebensjahr auftritt). Solche spatmatgfe Erkrankungen durfen nach dem
deutschen Gendiagnostikgesetz pranatal nicht dstigrert werden.

4. Trisomie oder Monosomie (Fehlverteilung der @mmsomen)

Das bekannteste Syndrom ist das Down-Syndrom, mreso21l. Trisomie 21 geht mit
geistiger Behinderung und teilweise zusatzlichempé&dichen Schadigungen wie Herzfehlern
einher (Betroffene und deren Eltern legen sehr gmo®/ert darauf, dass Trisomie 21 auf
keinen Fall ein Kriterium fiir Selektionen sein s®)l Leider gibt es andere Trisomien, die in
der Tat mit Fehlgeburt oder mit dem VersterbenKiaedes innerhalb des ersten Lebensjahres
einhergehen, z.B. Trisomie 13, Trisomiel8 oderprthenden Monosomien, falls nur ein
Chromosom von den zwei notwendigen Chromosomenavaldn ist. Hier liegt die Ursache
ebenfalls in Uber 90% der Félle bei der Eizella, éine Untersuchung der Eizelle kann eine
Erkrankung ausschlieRen. Hinzuzufligen ist, dassofimien mit dem Alter der Schwangeren
zunehmen - hier ist sicherlich auch Aufklarung etdéslich.

Fir die sehr wenigen Paare, denen die Polkdrperchdiragnostik nicht helfen kann, gibt

es die in Deutschland legale Moglichkeiten der Fredsamenspende

Es muss gesagt werden, dass die oben skizzierbgydlge in vielen Fallen nicht so klassisch
ablaufen, oft wird nur die Veranlagung vererbt (i#sposition). In diesen Fallen kann aber
auch PID keine genaue Diagnostik liefern.

FAZIT: Praktisch alle Falle, die zurzeit in DeutscHand diskutiert werden, kann man
mit Hilfe der Polkdrperchendiagnostik diagnostizieen und dadurch die
Wahrscheinlichkeit fur die Geburt eines schwerstbeimderten Kindes praktisch genauso
reduzieren wie durch die Praimplantationsdiagnostik



Die Polkorperchendiagnostik ist nach Ansicht vielerEthikexperten akzeptabel, doch
trotzdem tragen einige von ihnen auch in diesem Habereits ethische Bedenken vor.
Unabhangig davon, welche Position man zur Polkérpehendiagnostik einnimmt, ist
festzustellen, dass sie in Deutschland legal istdidlass die Reproduktionsmedizin bereits
jetzt die Grenzen des deutschen Embryonenschutzgéses maximal ausnutzt. Wenn
man bereits die Polkérperchendiagnostik fir unzuldsig halt, ist dies ein weiterer Beleg
fur die These, dass es bei weiterer Liberalisierungu einem Dammbruch kommen kann.
Wenn man die Polkérperchendiagnostik fir ethisch akeptabel hélt, sollte sie weiter
gefordert und ggf. auch durch die Krankenkassen fianziert werden, was bis jetzt nicht
der Fall ist.



