
PID: Entnahme der Polkörper oder 

einer Zelle aus dem Blastomerstadium 



Entlastung der Schwangeren 

 

ermöglicht optimales geburtshifliches 

Management für unmittelbar postpartal 

notwendige Therapien 

 
 

 

 

 

pränatale Therapie 

 

Einstellen auf behindertes Kind 

 

Indikation für Schwangerschaftsabbruch 



PRÄNATALE  

GENETISCHE 

DIAGNOSTIK  

Tag 0                            Tag 2-3                        Tag 70-140 

Erlaubt  



PRÄIMPLANTATIONS - 

DIAGNOSTIK  

Tag 0                            Tag 2-3                        Tag 70-140 

Verboten 





In-vitro -Fertilisation  

als Voraussetzung 

für Präimplantations - 

diagnostik 

Präimplantations- 

diagnostik 

liegt vor Einnistung  

am Tag 5-6 



Entnahme einer Zelle  

aus dem  

Blastomerstadium 

 

getesteter Embryo 

entwickelt sich 

normal 

 



Eizellgewinnung 
In -vitro -Fertilisation 

Entnahme 

einer  

Zelle 

im 8-Zell 

Stadium 

Genetische Diagnostik 

Implantation  



Tag 0                            Tag 2-3                        Tag 70-140 

individuelles schützenswertes 

menschliches Leben? 



Tag 0                            Tag 2-3                        Tag 70-140 

BIOLOGEN  

Tag 0: 

neues Genom 

(eineiige 

Zwillinge?) 

Tag 2: 

Totipotenz 

Tag 6: 

Einnistung 

ab Tag  14: 

Entstehung des  

Primitivsstreifens 

(keine Mehrlings- 

bildung mehr) 
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Spermium 

Eizelle 

Urkeimzellen 
Blasto- 

zyste 

verschiedene Methylierungsmuster 

in den verschiedenen somatischen 

Zellen des Erwachsenen 

Plazenta 

Urkeimzellen 

befruchtete 

Eizelle 

Säugerentwicklung 

de novo-Methylierung 

bei der Keimzellentwicklung 

Demethylierung 

im frühen Embryo 

de novo-Methylierung 

in somatischen Zellen 

de novo-Methylierung 

in Trophoblasten 



Tag 0                            Tag 2-3                        Tag 70-140 

WELTRELIGIONEN: Seele  

Tag 0: 

neues Genom 

(eineiige 

Zwillinge?) 

Tag 2: 

Totipotenz 

Tag 6: 

Einnistung 

ab Tag  14: 

Entstehung des  

Primitivsstreifens 

(keine Mehrlings- 

bildung mehr) 



             PND +     PID          PID           In Vitro                Human 

            Abbruch   Polkörper     Achtzeller      Fertilisation    life?               

_____________________________________________________________________________________ 

 

Römisch 

Katholisch  -           -                -       -        Tag 0 (Befruchtung) 

 

 

Orthodox   -            -                  -                        +                  Tag 0 (Befruchtung) 

 

 

Evangelisch -/+           -/+                 -/+                      +        Tag 0 (Abstufung) 

 

 

Islam                           -/+                      - (+)              - (+)                    +                   Tag 40, Tag 120  

              (Beseelung) 

 

 

Buddhismus  -/+                      -/+                   -/+                     +                              ?  

 

 

Judentum  -/+           +                     +                       +         Tag 40, Geburt     





Tag 0                            Tag 2-3                        Tag 70-140 

JURISTEN 

Tag 0: 

neues Genom 

(eineiige 

Zwillinge?) 

Tag 2: 

Totipotenz 

Tag 6: 

Einnistung 

ab Tag  14: 

Entstehung des  

Primitivsstreifens 

(keine Mehrlings- 

bildung mehr) 



   PND +  PID   PID  

  Schwangerschaftsabbruch Polkörper  Achtzeller 

Belgien   +        +       + 

Frankreich  +        +       + 

Griechenland  +                                       +                                 + 

Portugal         +        +       + 

Spanien   +        +       + 

Schweden   +        +       + 

Großbritannien  +        +       +              

USA   +        +       + 

Canada   +        +       + 

Israel   +        +       + 

Singapur   +        +       + 

China   +        +       + 

Australien  +        +       + 

Japan   +        +       + 

Indien   +        +       +  

Iran    - 

Irak    - 

Ägypten   - 

Brasilien   -  

Irland    -        -       - 

Italien   +        +       - (bisher +) 

Österreich  +        +       - (+) 

Deutschland  +        +       - 

 





Nobelpreisträger  

Roger Kornberg  

(Chemie 2006) 

Nobelpreisträger 

Tim Hunt  

(Medizin 2001) 

Nobelpreisträger 

Richard Roberts  

(Medizin 1993) 





PID: Entnahme der Polkörper oder 

einer Zelle aus dem Blastomerstadium 



Präimplantationsdiagnostik (PID) 

 

1)Blastomer- 

punktion 

 

 

2) Polkörper- 

analyse 



         Institutsleiter:   

         Univ. Prof. Dr. Feichtinger 

         Leiter der Abteilung Genetik:  

         Univ. Prof. Dr. Hengstschläger 

 

Erstes Institut in Österreich, das einen Antrag zur Durchführung 

von Polkörperdiagnostik an das Bundesministerium für 

Gesundheit, Abteilung IV/9- Gentechnik gestellt hat. 

 

Per Bescheid erstes Institut in Österreich mit offizieller 

Genehmigung des Bundesministeriums nach § 68 

Gentechnikgesetz zur Durchführung von genetischen 

Untersuchungen an Polkörpern.  



Einziges Institut in Österreich mit offizieller Genehmigung  

des Bundesministeriums nach § 68 Gentechnikgesetz zur  

Durchführung von genetischen Untersuchungen an Polkörpern  



Erste Schwangerschaft/erstes Kind nach 

Polkörperdiagnostik in Österreich 

Wilfried  

Feichtinger 

Markus 

Hengstschläger 



Hengstschläger M. (2003): Präimplantationsdiagnostik. Wiener Klinische Wochenschrift.Magazin, 15- 

16a, 15 

 

Feichtinger W. (2003): Über die Präimplantationsdiagnostik beim Menschen aus klinischer Sicht. 

Wiener Medizinische Wochenschrift 153, 485 

 

Hengstschläger M., Prusa A-R., Rosner M. and Marton E. (2003): Genetics and biochemistry in  

prenatal medicine: molecular research and diagnostic developments. Recent Research Developments     

in Biochemistry 4, 437 

 

Hengstschläger M. (2004): Genetische Diagnostik vor assistierter Reproduktion. Journal für  

Reproduktionsmedizin und  Endokrinologie 3, 231  

 

Hengstschläger M., Feichtinger W. (2005): The first preimplantation genetic diagnosis in Austria.  

Wiener Klinische Wochenschrift 117, 725 

 

Feichtinger W. and Hengstschläger M. (2005): Präimplantationsdiagnostik ï österreichweit erste  

Ergebnisse. Journal für Reproduktionsmedizin und Endokrinologie 3, 179  

 

Hengstschläger M. and Feichtinger W. (2006): Präimplantationsdiagnostik in Österreich:  

Polkörperdiagnostik versus Blastomerbiopsie. J. für Reproduktionsmedizin und Endokrinologie 4, 256  

 

Hengstschläger M. (2006): Genetische Diagnostik und künstliche Befruchtung. GynAktiv 2, 65 

 

Hengstschläger M. (2006): Präimplantationsdiagnostik - der aktuelle Stand. Speculum-Zeitschrift für  

Gynäkologie und Geburtshilfe 24, 9 

 

Hengstschläger M. (2006): Polkörperdiagnostik. GynAktiv 6, 30 



§ 9 Abs 1 FMedG: ĂEntwicklungsfªhige Zellen d¿rfen é nur  

insoweit untersucht und behandelt werden, als dies nach dem  

Stand der Wissenschaft und Erfahrung zur Herbeiführung  

einer Schwangerschaft erforderlich ist.ñ 

 

 

 

 

 

 

 

 

ĂDie Polkºrperdiagnostik wird als (uneingeschrªnkt) zulªssig 

angesehen, da der Polkörper als solcher nicht der Befruchtung  

dient und folglich auch nicht dem § 9 Abs 1 FMedG unterliegt.ñ 

Mitglied: Univ.-Prof. Dr. Markus Hengstschläger 



                             http://www.oegrm.at/aktuelles 

 

 

 
Empfehlung für die maximale Anzahl zu transferierender Embryonen 

 

 

ñéBei Verdacht auf erhºhte Wahrscheinlichkeit f¿r genetisch  

abnorme Embryonen kann die Polkörperdiagnostik vor dem  

Embryo-Transfer eingesetzt werden. Damit kann die  

Implantations- und Schwangerschaftsrate gesteigert 

und die Abortrate reduziert werdenéò 



Eizelle 

1. Polkörper 

2. Polkörper 

1. und 2.  

meiotische 

Teilung 
Nur Genetik  

der Eizelle 



Feichtinger W. and Hengstschläger M. (2005): Präimplantationsdiagnostik ï 

österreichweit erste Ergebnisse. J. für Reproduktionsmedizin und Endokrinologie 3, 179  

 

Hengstschläger M. and Feichtinger W. (2006): Präimplantationsdiagnostik in 

Österreich: Polkörperdiagnostik versus Blastomerbiopsie. J. für Reproduktionsmedizin 

und Endokrinologie 4, 256 



PID - ZIELE  

* Spender-Bestimmung für lebensrettende Spenden 

 

* Kein IVF Transfer, im Falle eines Zyklus mit ausschließlich genetisch 

   abnormen Embryonen (physische und psychische Konsequenzen für 

   die Frau) 

 

* Schwangerschaftsraten nach IVF steigern  

 

* Fehlgeburtenraten nach IVF zu senken 

 

(* Mehrlingsschwangerschaften nach IVF zu senken) 

 

* Diagnostik schwerer Erkrankungen: 

   - keine betroffenen Schwangerschaften 

   - Schwangerschaftsabbrüche nach PND vermeiden 



Spender-Bestimmung für 

lebensrettende Spenden 

 
Fanconi-Anämie: autosomal rezessiv 

(versch. Genorte); 1:100000-250000; 

Knochenmark erzeugt nicht genug 

Blutkörperchen, da Stammzellen 

geschädigt sind; führt zu körperlichen 

Mißbildungen, Leukämie und/oder 

anderen Krebserkrankungen 



Eltern wollen über In-vitro Fertilisation und  

PID ein gesundes Kind bekommen, das als 

Nabelschnurblutspender das Leben eines 

totkranken Familienmitglieds retten kann 



Technologiegespräche  

Samstag, 26. August 2006 

Tagesmoderation:  

Gisela Hopfmüller-Hlavac, ORF 

 

 

Wissenschaft und Demokratie 

 

Å Justine Burley, National University of Singapore 

Å Alan Colman, ES Cell International Pte. Ltd., Singapur 

Å Sharon Harari, Family Resource Center, Israel 

Å Markus Hengstschläger, Medical University of Vienna 

Å Caspar Einem, Austrian National Parliament  



PID - ZIELE  

* Spender-Bestimmung für lebensrettende Spenden 

 

* Kein IVF Transfer, im Falle eines Zyklus mit ausschließlich genetisch 

   abnormen Embryonen (physische und psychische Konsequenzen für 

   die Frau) 

 

* Schwangerschaftsraten nach IVF steigern  

 

* Fehlgeburtenraten nach IVF zu senken 

 

(* Mehrlingsschwangerschaften nach IVF zu senken) 

 

* Diagnostik schwerer Erkrankungen: 

   - keine betroffenen Schwangerschaften 

   - Schwangerschaftsabbrüche nach PND vermeiden 



Das Prinzip: Die Chromosomen werden mit  

fluoreszierenden Sonden detektiert  

Chromosomen 13 

ROT 

Chromosomen 16 

AQUA 

Chromosomen 21 

GRÜN 

Chromosomen 18 

BLAU  

Chromosomen 22 

GOLD 



1. Polkörper:  

2 Signale pro Chromosom 

(für jedes Chromatid ein Signal) 

Fluoreszenz In Situ Hybridisierung (FISH) 

der Chromosomen 

2. Polkörper: 

1 Signal pro Chromosom 



1. Polkörper: für jedes Chromosom zwei Signale 



1. Polkörper: für jedes Chromosom zwei Signale 

Chromosomen 13 

ROT 

Chromosomen 16 

AQUA 

Chromosomen 21 

GRÜN 

Chromosomen 18 

BLAU  

Chromosomen 22 

GOLD 



Verlinsky et al. (August 2005) : 

Preimplantation testing for chromosomal disorders improves 

reproductive outcome of poor-prognosis patients. 

Reproductive BioMedicine Online 11: 219-225 

 

poor prognosis patients (age, cycles): 

 

    without PGD   with PGD 

implantation rate  6,9%    34,9% 

 

 

    without PGD   with PGD 

analysed pregnancies 483    432 

 

spontaneous abortions 68%    28% 

 

take-home baby rates 32%    72%  



Gianaroli et al. (May 2005) : 

The beneficial effects of preimplantation genetic diagnosis for 

aneuploidy support extensive clinical application. 

Reproductive BioMedicine Online 10: 633-640 

 

193 poor prognosis patients (age, cycles), comparison with 

previous reproductive history of these patients: 

 

    without PGD   with PGD 

implantation rate  10.9%    53,2% 

  

    without PGD   with PGD 

analysed pregnancies 112    208 

 

take-home baby rates 

per pregnant patient  3,6%    88,6%  



Munne et al. (2006) : 

Preimplantation genetic diagnosis significantly reduces pregnancy 

loss in  infertial couples: a multcenter study. 

Fertility and Sterility 85: 326-332 

 

 

2279 cycle of PGD 

 

 

    without PGD   with PGD 

age 35-40: 

spontaneous abortions 19,4%    14,1% 

 

age over 40: 

spontaneous abortions 40,6%    22,2% 

 



Montag et al. (Dezember 2005) : 

Polkörperbiopsie mit anschliessender fluoreszenzbasierter 

Aneuploidie-Testung. 

J. Reproduktionsmed. Endokrinol 5: 321-322 

 

75 Zyklen bei Patientinnen älter als 35 Jahre und mit mindestens 2 

erfolglosen IVF Versuchen 

 

    ohne PKD   mit PKD 

biochemische  

Schwangerschaftsrate 22,9%    37,1% 

 

klinische 

Schwangeschaftsrate  14,4%    24,2% 

 



Polkörperanalyse FISH:  

Chromosomen 13, 16, 18, 21, 22 
(Hengstschläger & Feichtinger, manuscript in preparation) 

 

Indikationsgruppe Frauen über 40 Jahre alt: 

Polkörperdiagnostik    -  + 

Normale Schwangerschaften   6,45%  10,34% 

 

Indikationsgruppe Frauen unter 35 Jahre alt: 

mehrere fehlgeschlagene Versuche 

Polkörperdiagnostik    -  + 

Normale Schwangerschaften   24,46% 34% 

Pathologische Schwangerschaften  10,87% 0% 



1) Polkörper auf ein Slide legen 

2) Amplifikation des gesamten Genoms  

3) Verteilung auf eine Reihe von multiplex PCRs 

4) Detektion der PCR Produkte (5 Marker/Chromosom) 

Molekulargenetische Analyse aller  

Chromosomen in den Polkörpern 





Vorteile:  

- alle Chromosomen werden untersucht 

- hohe Redundanz (alle Chromosomen werden in 
Doppelmessungen bestimmt; jede Messung wird an 5 
Stellen des Chromosoms durchgeführt) 

- Zuverlässigkeit (Ergebnisse in > 90% der Analysen) 

- geringe Kosten  

 

Nachteile: 

- manche Monosomien werden  

   nicht erkannt (diese gehen  

   aber meist extrem früh als 

   unbemerkte Fehlgeburt ab) 

- spezielle Form der Trisomie  

   wird nicht erkannt  



Polkörperanalyse FISH:  

Chromosomen 13, 16, 18, 21, 22 
(Hengstschläger & Feichtinger, manuscript in preparation) 

n > 2500 Eizellen 

48,4% normal und 51,6% pathologisch 

 

 

Polkörperanalyse PCR:  

Chromosomen 1-22, X 

Machbarkeitsstudie: 

  

n = 125 Eizellen 

24%  normal und 76% pathologisch 



PKD PCR: Chromosomen 1-22, X;  Machbarkeitsstudie:  

Chromosom  in Prozent aller detektierten Chromosomenveränderungen 

     

    1. Polkörper  2. Polkörper 

 

13    2,7%   0,8% 

16    1,8%   1,2% 

18    2,1%   2,9% 

21    0,9%   3,3% 

22    3,0%   2,5% 

 

2    9,0%   9,4% 

3    3,3%   6,6% 

4    3,9%   2,9% 

7    7,5%   5,3% 

14    1,5%   4,1% 

15    1,8%   1,6% 

20    3,0%   2,5% 



Summer 2007 debate 

 
Contra PGD:  

Mastenbroek et al.: IVF with preimplantation genetic screening. NEJM 357: 9 

 

Pro PGD:  
Munne et al.: IVF with preimplantation genetic screening. NEJM 357: 1769 

Wilton et al.: IVF with preimplantation genetic screening. NEJM 357: 1770 

Handyside et al.: IVF with preimplantation genetic screening. NEJM 357: 1770 

 

 

Cohen et al.: Multicentre trial of preimplantation genetic screening reported in 

the NEJM: an in depth look at the findings. Reprod. Biomed Online 15: 365-366 

 

 

Munne et al.: Substandard application of preimplantation genetic screening 

may interfere with its clinical success. Fertility and Sterility 88: 781 

 

 



Polkörperdiagnostik oft besser als Blastomeranalyse! 

 
Preimplantation genetic screening als Altersindikation in der IVF-

Therapie für Patientinnen im Alter von 35 Jahren und darüber. 

Journal f. Reproduktionsmedizin und Endokrinologie (2007) 3: 145 

www.kup.at/reproduktionsmedizin 

 
Meeting: Mastenbroek, Staessen, Montag, Cohen, Van der Ven, Gianaroli 

 

ĂéIn diesem Zusammenhang stellt sich die Frage, warum bei 

einer maternalen Altersindikation überhaupt eine Embryobiopsie 

durchgeführt werden muss, wenn doch die Entnahme des 1. und 2. 

Polkörpers zur Diagnose ausreichend sein könnte. Die Polkörper 

sind für die weitere Entwicklung des Embryos ohne physiologische 

Bedeutung. Zudem wäre bei einem solchen Vorgehen die ungelöste 

und kontrovers diskutierte Problematik von Embryonen mit 

einem Aneuploidiemosaik nicht mehr relevanté.ñ 

http://www.kup.at/reproduktionsmedizin


PID: Entnahme der Polkörper oder 

einer Zelle aus dem Blastomerstadium 

Risikofaktor  



  Diagnose-   Kinder -  Therapie    psych.   Risiken  Risiko    Ethik 

  spektrum   wunsch                Belast.   Mutter  Embryo 

 

 

 

PND       +           -                +       -         -             -               - 

   

BP          +/-           +    -               +        +/-          -               - 

 

PKD          -           +    -              ++        +/-          +              + 

   

Hengstschläger M. and Feichtinger W. (2006): Präimplantationsdiagnostik in 

Österreich: Polkörperdiagnostik versus Blastomerbiopsie.  

J. für Reproduktionsmedizin und Endokrinologie 4, 256 



PID - ZIELE  

* Spender-Bestimmung für lebensrettende Spenden 

 

* Kein IVF Transfer, im Falle eines Zyklus mit ausschließlich genetisch 

   abnormen Embryonen (physische und psychische Konsequenzen für 

   die Frau) 

 

* Schwangerschaftsraten nach IVF steigern  

 

* Fehlgeburtenraten nach IVF zu senken 

 

(* Mehrlingsschwangerschaften nach IVF zu senken) 

 

* Diagnostik schwerer Erkrankungen: 

   - keine betroffenen Schwangerschaften 

   - Schwangerschaftsabbrüche nach PND vermeiden 



Balanzierte  

Translokationen 
 

-selbst klinisch unauffällig! 

 

-hohes Risiko für Frühaborte 

-hohes Risiko für Fehlgeburten 

-hohes Risiko für Kinder mit Fehlbildungen 

 

-Implantationswahrscheinlichkeit 



            Balanzierte  

        Translokationen 

 

Normalbevölkerung 0.1% 

 

Kollektiv vor assistierter  

Reproduktion: 1% 



VATER  MUTTER  

50% BALANZIERT  

50% UNBALANZIERT  

(verschiedene Formen) 



Verlinsky et al. (August 2005) : 

Preimplantation testing for chromosomal disorders improves 

reproductive outcome of poor-prognosis patients. 

Reproductive BioMedicine Online 11: 219-225 

 

 

45 carriers of balanced translocations - comparison earlier 

pregnancies without and later pregnancies with PGD: 

 

 

    without PGD   with PGD 

 

spontaneous abortions 88%    18% 

 

take-home baby rates 12%    82%  

 





Telomer 5q Orange 

Telomer 12p Green 

Centromer 5 Blue 


