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Familienplanung Warum ?

 FAPLA bei betroffenen Frauen/ Eltern vor einer 
Schwangerschaft

 FAPLA betreffend eigener Erkrankung der Mutter
 Beratung bei Hochrisiko Schwangerschaft

 FAPLA im Bezug auf das werdende Kind
 Pränatale Diagnostik

 Während der Schwangerschaft
 Natürlich oder nach Therapie

 Chorionbiopsie / Fruchtwasserpunktion

 Vor einer Schwangerschaft
 PID (Präimplantationsdiagnostik)

 Immer künstliche Befruchtung (!)



Frauen und PKD
 Schwangerschaft ist möglich

 Idealerweise keine Niereninsuffizienz/ Hypertension

 Höheres Risiko für

 Bluthochdruck in der SS

 Präeklampsie/ Gestose

 Bei vorbestehenden Komplikationen

 Cave: Lebervergrösserung

 Durch Oestrogene (?)

 Schwangerschaften (?)



ADPKD I

Nierenzysten
St n. Nierentransplantation

Nierenzysten Nierenzysten
Leberzysten

Ref.: Prof. A. Rauch USZ Inst. F. Genetik



ADPKD II

Kinderwunsch bei Patientin mit klinisch autosomal-dominanter 

polyzystischer Nierenerkrankung:

 Wiederholungsrisiko von 50%

 Wunsch nach Polkörperchendiagnostik

 Für PKD/PID oder auch PD vorherige Identifikation der 

Mutation im PKD1 oder PKD2-Gen notwendig

Ref.: Prof. A. Rauch USZ Inst. F. Genetik



Präimplantationsdiagnostik am Embryo vor Transfer in die Gebärmutter



ADPKD III

PKD1-Gen

commons.wikimedia.org

Next Generation Sequencing: 
PKD1-Mutation mit Verlust eines C-Bausteins in ca. 50% der Sequenzen,
d.h. in einer der beiden Genkopien 



Das Gen PKD1 kodiert das Protein Polycystin-1. Dieses Protein bildet 
zusammen mit Polycystin-2 einen Komplex, welcher multiple 
Signalwege reguliert um die normale renale tubuläre Struktur und 
Funktion zu gewährleisten. 

Lancet 2001



Probleme/ Grenzen
 Zuordnung Genotyp >> Phenotyp PKD Mutation
 Intrafamiliäre Variabilität

 Jede Familie mit «eigener» Mutation

 PKD 1 Gen Mutationen (schwerer Verlauf)
 Early onset Disease (PKD1/TSC2 Gen)

 Manchmal schwer zu detektieren

 Hohe Zahl an Zuordnungen nötig (GT > PT)

 PKD 2 Gen Mutationen (oft milderer Verlauf)
 Einfacher Detektierbar

 Hohe Variabilität  Genotyp / Phänotyp

 Hohe Variabilität der Proteinfunktion Polycystin 1/2



NEJM 2008



PKD ist keine «Einzelgenerkrankung» !

Partner Gene Weitere Gene 

Nahrung, HWI…. Mutationen in renalem Gewebe













Merkepunkte
 Die genetische Diagnostik der PKD 1 & 2 Genmutationen ist möglich

 Pränatal (während der SS)

 Präimplantation (PID)

 PID setzt die künstliche Befruchtung voraus

 PID = Embryoselektion

 PID ersetzt nicht immer die Diagnostik in der SS !

 Genaue Kentniss der familiären Mutation wichtig

 In vielen Fällen Aussage über Verlauf und Schwere der Erkrankung bei der 

Heterogenität schwierig

 Individuelle Beratung in Abhängigkeit der Schwere der Erkrankung nötig



PRENATAL AND PREIMPLANTATION GENETIC TESTING — Prenatal 

testing for autosomal dominant polycystic kidney disease 

(ADPKD) is rarely considered for adult-onset conditions, such as 

ADPKD, that do not affect intellect and have some effective 

therapies [38]. A possible exception may be in rare families 

where severe, early-onset disease in one child suggests a 

significant risk of recurrence of severe disease in a sibling. 

Preimplantation genetic testing has been performed in some 

cases; it is available in some countries and should be included in 

the discussion of reproductive choices with patients with ADPKD 

[8,39].

Quelle: UpToDate 2016

https://www.uptodate.com/contents/diagnosis-of-and-screening-for-autosomal-dominant-polycystic-kidney-disease/abstract/38
https://www.uptodate.com/contents/diagnosis-of-and-screening-for-autosomal-dominant-polycystic-kidney-disease/abstract/8,39
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