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Unerfullter
Kinderwunsch

Ursachen erkennen, Losungen finde

Informationen fur Paare,
die auf ein Baby warten

genetikum®

GENETISCHE BERATUNG & DIAGNOSTIK



Das lange Warten auf ein Baby.

Was konnen Sie tun?

Wann sollten Sie sich untersuchen lassen?

Von Unfruchtbarkeit (Infertilitat/Subfertilitat) spricht
man, wenn auch zweiJahre nach Absetzen von Verhii-
tungsmitteln keine Schwangerschaft eingetreten ist.
Spatestens dann sollten die Partner sich untersuchen
lassen. Die Erfahrung zeigt aber: Besser ist es, bereits
nach einem Jahr Unterstitzung zu suchen. Das ermog-
licht, Storungen frihzeitig zu erkennen und rechtzeitig
zu behandeln. AuBerdem:Je mehr Zeit verstreicht, des-
to mehr Stress baut sich bei den Partnern auf. Psychi-
scher Druck wirkt sich negativ auf die Beziehung und
die Fruchtbarkeit aus.

Kinderlosigkeit kann oft
behandelt werden

Sie und Ihr Partner wiinschen sich
ein Baby, Sie fuhlen sich bereit fur
eine eigene Familie, der Zeitpunkt
erscheint richtig — doch nichts pas-
siert. Jeden Monat hoffen Sie aufs
Neue, und jeden Monat missen Sie
die gleiche Enttauschung erleben.
Vielleicht ein erster Trost: Auch wenn
die Welt voller Schwangerer, neuge-
borener Babys und glticklicher Famili-
en zu sein scheint —Sie sind mit Ihrer
Sorge nicht allein.Jedes achte Paarin
Deutschland ist ungewollt kinderlos.
Noch vor wenigen Jahrzehnten muss-
ten betroffene Paare ihre Kinder-
losigkeit meist als unabanderliches
Schicksal akzeptieren. Heute kann
die moderne Medizin vielen von ih-
nen helfen. Voraussetzung dafur ist
allerdings, dass die Ursachen fur die
ungewollte Kinderlosigkeit erkannt
werden. Diese konnen beim Mann,
bei der Frau oder auch bei beiden
Partnern liegen. Deshalb sollten sich
immer beide Partner untersuchen
lassen.

Was viele nicht wissen: Fruchtbar-
keitsstérungen konnen auch gene-
tische Ursachen haben. Dariiber
mochten wir Sie hier informieren.
Gerne beantworten wir lhnen auch
personlich lhre Fragen.

Die genetische
Untersuchung
bei unerfiilltem
Kinderwunsch
ist eine Kassen-
leistung und wird
tiber Uberwei-
sungs- oder
Krankenschein

abgerechnet.



Wenn das Baby nicht kommt: Wir

suchen mit Ihnen nach den Griinden

Was sind Chromosomen?

Chromosomen sind Strukturen in den Zellkernen, die unser
Erbgut tragen. Rund 20 ooo Gene sind auf 46 Chromoso-
men verteilt — praziser: auf 23 Chromosomen-Paaren mit je
zwei sich entsprechenden Chromosomen, darunter ist ein
Chromosomenpaar mit den Geschlechtschromosomen — bei
Frauen sind dies zwei X-Chromosomen, bei Mannern ein
X- und ein Y-Chromosom. Doch anders als die restlichen
Korperzellen enthalten die weiblichen Ei- und die mannli-
chen Samenzellen keine Chromosomenpaare, sondern nur
jeweils einen Chromosomensatz. Zu dieser Besonderheit
kommt es, wenn Ei- oder Samenzellen in den jeweiligen
Keimdriisen (Eierstocke und Hoden) gebildet und dabei die
ursprunglich paarig angeordneten Chromosomen getrennt
werden. Dabei konnen, Fehler” passieren, mit Folgen fiir die
Fruchtbarkeit oder eine eventuelle Schwangerschaft.

Mogliche Ursache:
eine Storung der Chromosomen

Die haufigste genetische Ursache flr unerfillten
Kinderwunsch ist eine Veranderung der Chromo-
somen: Bei drei von hundert betroffenen Paaren
wird bei Mann oder Frau eine Abweichung festge-
stellt. Neben einer Veranderung der Geschlechts-
chromosomen kann dies eine sogenannte balancierte
Chromosomentranslokation sein.

Das bedeutet: Bei der Untersuchung der Zellkerne
werden Chromosomenpaare gefunden, bei denen
kleine Abschnitte wechselseitig ausgetauscht sind
(Translokation). Das hatte zwar keine Folgen flr die
korperliche und geistige Gesundheit des betroffe-
nen Partners. Anders aber ist die Situation, wenn er
oder sie selbst ein Kind bekommen mochte. Denn
bei der Bildung von Ei- oder Samenzelle (siehe Kas-
ten links) und der damit verbundenen Aufteilung
der Chromosomen kann es nun zu Fehlkombina-
tionen kommen (unbalancierte Translokation). Dann
wird eine Befruchtung zwar moglich, doch fast im-
mer ist bereits die friiheste embryonale Entwicklung
gestort — die befruchtete Eizelle nistet sich nicht in
der Gebarmutter ein. Sollte die
Schwangerschaft aber weiter be-  Ob bei lhnen oder
stehen, wird das Baby in seiner Ihrem Partner eine
korperlichen und geistigen Ent- Chromosomenver-
wicklung eingeschrankt sein. anderung vorliegt,
lasst sich mit einer
Grundsatzlich empfehlen wirdes-  Blutuntersuchung
halb allen Paaren mit unerfiilltem  kldren. Dafiir reicht
Kinderwunsch eine Chromoso- eine einfache Blut-
menuntersuchung. abnahme.



Es kommt nicht nur auf die Anzahl an

Bei der Ejakulation werden im Normalfall bis zu 300
Millionen Samenzellen ausgestofRen: Das sind 0,05
Millimeter kleine ,Faden®, die in ihrem ,Kopf“ den

halben Chromosomensatz des Mannes enthalten.

Mittelstick und Schwanz dienen der Fortbewe-
gung.Von Oligospermie spricht man, wenn das Eja-
kulat pro Milliliter weniger als 20 Millionen Samen-
faden enthalt, bei schwerer Oligospermie konnen es
weniger als eine Million sein. Damit eine Befruch-
tung moglich ist, mussen die Samenfaden auch
beweglich genug sein, um den Weg bis zur Eizelle
zu bewdltigen. Ist die Vitalitat der Spermien einge-
schrankt, spricht man von Asthenospermie, bei Ver-
anderungen ihrer Gestalt von Teratozoospermie.

Das OAT-Syndrom: Was steckt dahinter?

Heute ist es vollkommen selbstverstandlich, dass
sich auch der Mann untersuchen lasst,wenn ein Paar
ungewollt kein Baby bekommt. Durch eine Unter-
suchung des Spermas kann festgestellt werden, ob
das OAT-Syndrom (Oligo-Astheno-Teratozoospermie-
Syndrom) Ursache der Kinderlosigkeit ist. Das bedeu-
tet: Die Anzahl der Samenzellen ist deutlich verrin-
gert (Oligospermie) oder es sind gar keine Spermien
(Azoospermie) im Ejakulat nachzuweisen; auRerdem
kénnen die Beweglichkeit (Asthenospermie) oder die
Form (Teratospermie) der Spermien verandert sein.

Fir die Behandlung des OAT-Syndroms kommen
heute mehrere Moglichkeiten in Frage. Doch bevor
die Entscheidung flr ein bestimmtes Verfahren ge-
troffen werden kann, sollte der Befund noch genauer
geklart werden. Bei einer sehr niedrigen Spermien-
konzentration (unter finf Millionen Spermien pro
ml) ist zum Beispiel ein Bluttest wichtig, mit dem
geklart werden kann, ob im Erbgut des Mannes Teile
des Y-Chromosoms fehlen (AZF-Deletionen).

Sollten gar keine Spermien im Ejakulat vorhanden
sein (Azoospermie), kann dies daran liegen, dass be-
stimmte Mutationen im CFTR-Gen die korrekte Anla-
ge der Samenleiter verhindert haben. In diesem Fall
kénnten im Hoden ausreichend fruchtbare Spermien
vorliegen, die jedoch keinen Weg ins Ejakulat finden.
Bei bestimmten Mutationen im CFTR-Gen kann zu-
satzlich eine Ubertragerschaft fir die Mukoviszido-
se vorliegen. In diesem Fall kann eine Abklarung des
CFTR-Gens bei der Partnerin sinnvoll sein, um das Ri-
siko fur eine Mukoviszidose fur gemeinsame Kinder
besser abschatzen zu konnen.



Genetische Beratung:

Wir nehmen uns Zeit fur Sie

So kommen Sie zu uns

Fur die Abklarung moglicher genetischer Ursachen
Ihrer Kinderlosigkeit lassen Sie sich von lhrem Frauen-
arzt zu uns Uberweisen, oder Sie machen direkt mit
uns einen Termin aus. Fur die genetische Beratung in
unserer Praxis sollten Sie sich ein bis zwei Stunden
Zeit nehmen. Der genaue Ablauf lhrer genetischen
Beratung ergibt sich aus Ihrer individuellen Situation
und Fragestellung. Im Anschluss erhalten Sie von
uns einen ausfuhrlichen Beratungsbrief.

So konnen wir Ihnen helfen

Verschiedene Diagnoseverfahren machen es heute

moglich, genetische Ursachen des unerfiillten Kinder-

wunsches aufzuspuren.

Aullerdem konnen erhohte Risiken fur angeborene

Krankheiten oder Behinderungen des Babys erkannt

werden. Der erste Schritt ist, dass Sie und Ihr

Partner sich genetisch beraten lassen. Im Rah-

men dieser Beratung nehmen sich speziell ausge-

bildete Arzte Zeit fir Ihre Fragen und Bedurfnisse:

> Wirerheben lhre persénliche und familiare gesund-
heitliche Vorgeschichte (Anamnese) und bewerten
vorliegende arztliche Befunde bzw. Befundberich-
te.

> Wir informieren Sie iber mogliche Ursachen und
Behandlungsmoglichkeiten von ungewollter Kin-
derlosigkeit.

> Wir erlautern lhnen, welche genetischen Ursachen
vorliegen kdnnen und wie sie erkannt werden.

> Wir erklaren lhnen ausfihrlich den Ablauf der
unterschiedlichen, in Frage kommenden Unter-
suchungen.

> Wir helfen Ihnen bei der Familienplanung, wenn
genetische Risiken, zum Beispiel wegen behin-
derter Personen in der Familie, bestehen oder
befirchtet werden.



Unsere Arzte,
lhre Ansprechpartner

(Von links nach rechts)

Dr. med. Karl Mehnert

Prof. Dr. med. Dr. rer. nat. Birgit Zirn
Dr. med. Gabriele du Bois

Helena Bohrer-Rabel

Dr. med. Silke Hartmann

Dr. med. Maren Wenzel

PD Dr. med. Wolfram Klein

Dr. med. Anna Lena Burgemeister
Dr. med. Hans-Martin Biittel

Dr. med. Guntram Borck

Dr. med. Alina Henn

Dr. med. Ina Ulrich

Dr. med. Laura von der Heyden
Dr. med. Cord-Christian Becker
Dr. med. univ. Veronika Bach

Dr. med. Verena Pfaff-Sommer
Ann-Kathrin Tschiirtz

Wir sind kompetente Partner
fur Sie und Ihre Familie

Das genetikum ist ein spezialisiertes Facharzt-
zentrum mit hochmodernem Labor. Seit mehr als
30 Jahren beraten wir Menschen mit Erkrankungs-
bildern, bei denen eine genetische Ursache ein-
deutig festgestellt wurde oder fiir moglich gehal-
ten wird. Wir sind Ansprechpartner fur Arzte und
Kliniken in allen Bereichen der humangenetischen
Diagnostik und Vorsorge. Mehr als 200 0ooo Unter-
suchungen bestatigen die Zuverlassigkeit unserer
labortechnischen Arbeit.

Fiir eine personliche genetische Beratung stehen
wir Ihnen an folgenden Standorten zur Verfiigung:

Neu-Ulm WegenerstraRe 15
89231 Neu-Ulm
Telefon 0731-98 49 00

Stuttgart LautenschlagerstrafSe 23
70173 Stuttgart
Telefon 0711-22 0092 30

Miinchen Weinstralle 11
80333 Miinchen
Telefon 089-24 2076 70

Singen VirchowstraRe 10c
78224 Singen
Telefon 07731-99 56 231

Prien HochriesstraRe 21
83209 Prien
Telefon 08051-96 32 767

Kiinzelsau Burgallee 57
74653 Kiinzelsau/Schloss Stetten
Telefon 0711-22 00 92 30



=
=
75}
0
z
Q
<
(@]
o
0
Z
=
<
%4
w
a
w
AL,
U
2]
o
7
w
0

www.genetikum.de
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