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Ursachen fiir mannliche Infertilitat

Ein unerfiillter Kinderwunsch betrifft etwa 12% der
Paare im fortpflanzungsfahigen Alter. Dabei liegt die
Ursache fiir die Unfruchtbarkeit (Infertilitat) etwa zu
gleichen Teilen bei dem Mann oder der Frau (jeweils
etwa 40%). In den iibrigen Fallen (etwa 20%) liegt
eine Kombination von gesundheitlichen Storungen
bei beiden Partnern vor.

Zu den haufigsten Ursachen fiir die mannliche Un-
fruchtbarkeit gehdren unter anderem eine von der
Norm abweichende Qualitdt der Samenfliissigkeit
(Ejakulat) sowie Probleme mit dem Samenerguss.
Angeborene (genetische) Ursachen fiir die mann-
liche Unfruchtbarkeit sind zwar selten, sollten aber
bei ausgepragten Einschrankungen der Spermien-
qualitdat sowie bekannten strukturellen Chromoso-
menveranderungen unbedingt abgeklart werden.

Aneuploidien als Ursache fiir

mannliche Infertilitat

Gewdhnlich enthalt ein reifes Spermium 23 Chro-
mosomen. Auch bei fertilen Mannern findet sich in
etwa bis zu 2,5% der Spermien eine von der Norm
abweichende Chromosomenzahl, wobei jedes Chro-
mosom bhetroffen sein kann. Es ist bekannt, dass bei
Patienten mit einer eingeschrankten Samenqualitat
die Haufigkeit solcher Chromosomenfehlverteilun-
gen (sog. Aneuploidien) deutlich erhoht sein kann
(bis zu 40%). Hierdurch kann ein wiederholtes Im-
plantationsversagen oder eine erhohte Fehlgeburts-
rate bei der Partnerin bzw. ein erhohtes Risiko fiir
die Geburt eines Kindes mit einer Chromosomenver-
anderung bedingt sein.

Eine deutlich erhohte Aneuploidierate in den Sper-
mien kann auch bei Tragern einer balancierten Chro-
mosomenstrukturveranderung (z.B. Translokation
oder Inversion) vorliegen, die jedoch individuell in
Abhangigkeit von der Art der Anomalie und den be-
teiligten Chromosomen variieren kann.

Was ist Sperm-FISH?

Bei der Sperm-FISH-Analyse wird an einer Ejakulat-
probe die Aneuploidierate in den Spermien mittels
der sog. Fluoreszenz-in-situ-Hybridisierung (FISH)
bestimmt. Hierzu werden mehrere spezifische
DNA-Sonden an bestimmte in den Spermien befind-
liche Chromosomen angelagert und deren Signale
unter dem Lichtmikroskop ausgewertet. Zur Ab-
schatzung der Fehlverteilungsrate werden in der Re-
gel die Signalmuster von fiinf der 23 Chromosomen
untersucht. Dies sind die Chromosomen 13, 18 und
21 sowie die Geschlechtschromosomen X und Y. Bei
Tragern von Chromosomenstrukturveranderungen
kommen dariiber hinaus je nach Art der Veranderung
spezielle DNA-Sonden zusatzlich zum Einsatz.

Wann ist ein Test sinnvoll?

Im Rahmen einer Kinderwunschbehandlung kann

die Bestimmung der individuellen Rate an Chromo-

somenfehlverteilungen helfen, die Erfolgschancen

einer kiinstlichen Befruchtung abzuschatzen oder

Griinde fiir ein wiederholtes Implantationsversagen

zu klaren. Der Test ist sinnvoll:

+  bei eingeschrankter Samenqualitat, insbeson-
dere bei hohergradiger Oligozoospermie

+  bei wiederholten Aborten oder mehreren
erfolglosen IVF/ICSI-Behandlungszyklen in der
Partnerschaft

+  bei Tragern balancierter Chromosomenstruktur-
veranderungen (Translokation, Inversion)

« nach Chemotherapie

Was wird fiir den Test benotigt?

Zur Durchfiihrung des Tests wird eine Ejakulatprobe
mit einer ausreichenden Anzahl an Spermien in ei-
nem sterilen Behélter bendtigt (Spermienkonzentra-
tion > 0,8 Mio/ml bei normaler Ejakulatmenge von 2
bis 3 ml). Bei niedrigeren Spermienkonzentrationen
ist eine erfolgreiche Analyse unter Umstanden nur
aus mehreren (gepoolten) Ejakulaten mdglich. Es
sollte eine Karenzzeit von ca. 3 Tagen eingehalten
werden.

Welche Kosten fallen an?

Die Kosten fiir die Durchfiihrung der molekularcyto-
genetischen Untersuchung betragen € 431,24 (bei
Translokationstragern € 491,58). Der Betrag wird
privat in Rechnung gestellt, da die Kosten in der
Regel nicht von den gesetzlichen Krankenkassen
ibernommen werden. Insbesondere bei niedrigen
Spermienkonzentrationen im Ejakulat kann eine Wie-
derholung der Untersuchung erforderlich sein, wobei
diese nicht gesondert berechnet wird. In seltenen
Fallen ist eine erfolgreiche Analyse nur nach einer
vorherigen Aufbereitung des Ejakulates mdglich.
Hierfiir anfallende Kosten sind ggf. mit dem jeweili-
gen Kinderwunschzentrum abzurechnen.

Wir beraten Sie gerne

Fiir samtliche Fragen im Vorfeld der Untersuchung
sowie fiir eine humangenetische Beratung, auch
zum weiteren Vorgehen nach Durchfiihrung des
Tests oder einer erfolglosen Kinderwunschbehand-
lung stehen wir lhnen gerne Verfiigung.

Wenn eine Sperm-FISH durchgefiihrt

werden soll ...

... stellen wir Ihnen gerne unser Test-Set mit Proben-
gefal, allen Unterlagen und einem Versandkarton
zur Verfiigung, welches Sie unter Tel. +49 (40) 30955-656
anfordern konnen. Die Dauer der Untersuchung be-
tragt etwa 5-10 Tage.

Literatur

+ Ramasamy et al.: Fluorescent in situ hybridiza-
tion of human sperm: diagnostics, indications,
and therapeutic implications. Fertil Steril
102:1534-1539, 2014

«  Templado et al.: New insights on the origin and
relevance of aneuploidy in human spermato-
zoa. Mol Hum Reprod 19:634-643, 2013



