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I. 

Neue molekulargenetische Befunde belegen, dass der Embryo in den ersten 

Lebenstagen vor der Implantation genetisch nicht homogen ist, sondern ein Gemisch 

von euploiden (normale Chromosomenzahl) und aneuploiden Zellen (abnorme 

Chromosomenzahl) aufweist (Mosaikbildung) (Ledbetter 2009). In 21 von 23 

Embryonen waren Zellen mit Chromosomenanomalien nachweisbar (Vanneste, Voet 

et al. 2009). Damit bleibt unklar, ob die eine Zelle, die man zufällig zu 

Untersuchungszwecken gewinnt, den späteren Embryo und Feten repräsentiert. 

Demzufolge ist ein Aneuploidiescreening  in der Präimplantationsphase z.B. auf 

Trisomie 21 höchst problematisch, denn selbst bei einer nachgewiesenen 

Aneuploidie könnte sich der Embryo normal entwickeln.  Die Mosaikbildung des 

Embryos vor der Implantation erklärt auch, dass ein Aneuploidiescreening des 

Präimplantationsembryos die Erfolgsrate von IVF/ICSI nicht erhöht. Vielmehr sind die 

Schwangerschaftsraten nach Präimplantationsuntersuchungen niedriger als im 

Vergleichskollektiv (Mastenbroek, Twisk et al. 2007). Daher erachten derzeit 

verschiedene Arbeitsgruppen in unterschiedlichen Ländern ein Aneuploidiescreening 

als nicht sinnvoll (Checa, Alonso-Coello et al. 2009) (Fauser 2008) (Twisk, 

Mastenbroek et al. 2006). 

 

II. 

Möglicherweise trägt die Mosaikbildung des Embryos vor der Implanation auch dazu 

bei, dass bei der Untersuchung auf monogene Erkrankungen und strukturelle 

Chromosomenanomalien in der Präimplantationsphase falsch-negative Befunde 

gefunden werden. Das bedeutet, dass man fälschlicherweise von einem gesunden 

Embryo ausgeht (Harper, Coonen et al. 2010).  Die Kenntnis dieses Problems der 

falsch-negativen Befunde veranlasst viele Zentren in der ersten Hälfte der 

Schwangerschaft eine vorgeburtliche Kontrolluntersuchung durchzuführen. Wie 

häufig es zu falsch-positiven Befunden (Embryo wird fälschlicherweise als krank 

beurteilt) kommt, wurde bislang nicht untersucht. Diese Embryonen werden nicht in 

die Gebärmutter implantiert und überleben allein schon deshalb nicht. 
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Schlussfolgerung. 

Untersuchungen, welche über Leben und Tod eines menschlichen Embryos 

entscheiden, bedürfen einer höchst möglichen diagnostischen Sicherheit. Davon ist 

die genetische Untersuchung einer Zelle des Präimplantationsembryos noch weit 

entfernt.  
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