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Schmidtke, 2001

genetische Basisrisiken

• A.Manifestation beim Neugeborenen 

• Chromosomenstörungen          0,4%

• monogene Störungen                1,0%

• multifaktorielle Störungen        3,0%

• B.Manifestation beim Erwachsenen
• monogene Störungen                4,0%

• multifaktorielle Störungen      100 %



Entwicklung der zytogenetischen

Bänderungstechniken



Moderne FISH Techniken



Ultraschallbefund: 
IUGR, Corpus cal-
losum Agenesie, 
Hypotelorismus, 
Polydactylie, VSD

Deletion 5q schließt das Gen 
PITX1 ein. (Gurnett et al. 2008)

Deletion 5q



aCGHaCGH vs. SNP arrays: Resolutionvs. SNP arrays: Resolution

Abnormalities smaller 

than 5MB are not well 

understood and 

difficult to counsel

• At 150 Kb resolution 

50% of people have 

CNVs: it is difficult to 

differentiate a new 

polymorphism from an 

abnormality

More resolution, more counseling nightmares:

Array CGH*

Array CGH**

* Bac array, ** oligo array



Deletion Xp22.2p22.3

Ultraschallbefund: Mikrophthalmie, Hydrozephalus, 
Corpus callosum Agenesie

(Die Deletion schließt u. a. die Gene HCCS, AMELX, KAL1 und NLGN4X ein)



46,X,t(X;16)(q27;q21) de novo
46,X,t(X;2)(p11.21;q11.2) de novo



Oligo/SNP Array:
Deletion 7q11.22-q21.13  (ca. 17,5 Mb)

Uniparentale Isodisomie 15



Hochdurchsatzsequenzierung
oder „new-generation-

sequencing“ (NGS)

• Kosten/humanes Genom 2007: ca. 1 Mio. US$

• Kosten/humanes Genom 2009: 100.000 US$ 

• Kosten/humanes Genom heute: 7.500 US$
•

• Kosten/humanes Genom 2012: 1.000 US$

• ????? Wenn wir nur „krankheitsrelevante“
Gene sequenzieren würden?????



Recombine, 2012

DTC Direct to consumer testing



Sheikhha et al., 2011

FSHR Gen Polymorphismus und „ovarian
response“



Couturaud et al., 2009

Häufigkeit von venösen Thromboembolien bei 
Verwandten bei Vorliegen/Fehlen der FV 

Leiden oder Prothrombin G20210A Mutation

56,90,080,09> 71 Jahre

54,00,110,2661 – 70 Jahre

53,10,130,22 45 – 60 Jahre

42,80,270,28< 45 Jahre

VTE (Verw.) 
Manifestati-
onsalter

Index-Fall 
FVL / PGM 
negativ

Index-Fall 
FVL / PGM 
positiv

Manifesta-
tionsalter

Inzidenz von VTE bei Verwandten,Eintritt pro 100 
Personenjahre



PB: Verlinsky & Kuliev, 2005

Polkörperbiopsie
Embryobiopsie
Blastozystenbiopsie



PB 1b

V3 

Sample vs. Male 

Ref

PB 1b

24sure+

17 Sonden 32 Sonden

63 Sonden 61 Sonden



Park et al., 2008

EPIGENETIK
vererbare oder 
reversible 
Modifikation der 
Chromosomen, die 
die Genexpression
beeinflussen bei 
unveränderter 
Nucleotidabfolge der 
Gene



Jones and Takai, 2001

Transcription

HDAC  histone deacetylases Tfs transcription factors
GCF2  GC binding factor 2           CTFC  CTC binding factor
MBD    methyl CpG binding domain proteins



Blockage rate of embryos following ICSI of      
mouse embryos obtained from IVM,                  

freshly ovulated and 13hr aged oocytes                          
Lacham-Kaplan and Trounson (2008)



Smith et al., Mol. Reprod. Dev. 76: 
38-47, 2009 

19

AI  in vivo fertilized and matured

IVD  in vivo fertilized, in vitro matured

IVF in vitro fertilized and matured



Diabetes care, 2002 HNF-1alpha carrier.
Klupa et al 2002





Vielen Dank fürs Zuhören!
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