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Weibliche Infertilität  
 

Nach Definition der World Health Organization 
(WHO) liegt weibliche Infertilität vor, wenn trotz 
regelmäßigen ungeschützten Geschlechtsverkehrs 
über einen Zeitraum von mindestens 12 Monaten keine 
klinische Schwangerschaft eintritt. Neben 
körperlichen und hormonellen Faktoren können auch genetische 
Veränderungen die Funktion der Eierstöcke, die Eizellreifung 
sowie die hormonelle Regulation beeinflussen und zur Infertilität 
beitragen. 
 

 

Wann ist die humangenetische Abklärung 
sinnvoll? 
 

Die humangenetische Abklärung ist sinnvoll bei unerfülltem 
Kinderwunsch (z.B. durch frühe Ovarialinsuffizienz, wiederholte 
Fehlgeburten oder familiärer Häufung von Fertilitätsstörungen) 
und/oder vor geplanter künstlicher Befruchtung. Sie hilft bei der 
Ursachenabklärung, ermöglicht die Abschätzung von Risiken für 
Nachkommen und unterstützt Paare bei Entscheidungen zum 
Kinderwunsch. 
 

Welche genetischen Untersuchungen sind 
besonders wichtig? 
 

Humangenetische Tests spielen eine zentrale Rolle bei der 
Abklärung weiblicher Infertilität und bilden die Grundlage für eine 
gezielte humangenetische Beratung. Besonders relevante 
genetische Tests sind:  

   
❖ Chromosomenanalyse 

                              (prüft Anzahl und Struktur der Chromosomen) 
 

❖ Molekulare Karyotypisierung (NGS-basiert) 
(erkennt DNA-Verluste und -Zugewinne im gesamten Genom) 

❖ Thrombophilie-Diagnostik (Genpanel) 
(Gerinnungsstörungen) 
 
 

❖ Prämature Ovarialinsuffizienz (Genpanel)   
                              (Eizellreifungsstörungen und Ovarialfunktion) 

❖ Adrenogenitales Syndrom (AGS) 
(hormonelle Störung) 

❖ Hypogonadotroper Hypogonadismus (Genpanel) 
                              (hormonelle Störung) 

❖ FMR1-Gen 
(Risiko für vorzeitige Ovarialinsuffizienz) 

 



 

 

 

Wie wird die Untersuchung durchgeführt? 
 

Aufklärung und Einverständnis 
❖ Die Untersuchung ist freiwillig. Vor der Analyse muss 

eine Aufklärung des Patienten gemäß GenDG erfolgen.  
❖ Ein diagnostischer Auftrag kann durch jede behandelnde 

Ärztin und jeden behandelnden Arzt beauftragt werden. 
Die genetische Diagnostik belastet nicht das Labor-
Budget der Praxis. 

❖ Eine Untersuchung und Risikoeinschätzung von 
gesunden Angehörigen bzw. eine pränatale Diagnostik 
sollte erst nach einer ausführlichen humangenetischen 
Beratung veranlasst werden. 

 

         Probenentnahme 
❖ EDTA-Blutprobe (2 ml)  

       

        Laboranalyse 
❖ Mittels hochmoderner Methoden, wie z.B. der Next 

Generation Sequencing Methode, wird nach 
krankheitsrelevanten Veränderungen gesucht. 

 

        Auswertung der Laborergebnisse 
❖ Hochqualifizierte Naturwissenschaftler:innen 

analysieren die Laborergebnisse. 
 

        Erstellung eines medizinischen Befunds 
❖ Der Befundbericht beinhaltet eine Interpretation der 

Laborergebnisse. 
 

        Genetische Beratung  
❖ Bei einem auffälligen Befund erhalten Sie im Anschluss 

eine Beratung durch unsere hochqualifizierten Ärztinnen 
und Ärzte, die mit Ihnen gemeinsam besprechen, was 
der Befund bedeutet und welche weiteren 
Schritte möglich oder nötig sind. 

❖ So können Paare bei Entscheidungen zum Kinderwunsch 
gezielter unterstützt werden. 

 

 



 

 

 

Was muss ich noch wissen? 

❖ Die Kosten der Beratung/Untersuchung 
werden von den gesetzlichen und den 
privaten Krankenkassen übernommen. 

❖ Die Analyse unterliegt dem 
Gendiagnostikgesetz – Ihre Daten 
sind streng geschützt. 

❖ Ein unauffälliges Ergebnis schließt eine Erkrankung 
nicht sicher aus. 

 

Wie und wo kann ich einen Termin buchen? 

❖ Sie können sich von Ihrer behandelnden Praxis direkt 
zu uns überweisen lassen und einen Termin 
zur genetischen Beratung mit uns vereinbaren. 

❖ Wir sind telefonisch erreichbar im Zeitraum  
Mo-Fr, 10-12 Uhr. 
 

Für Terminanfragen QR-Code scannen 
oder Termin-Kontaktformular auf 
unserer Homepage unter „Termin 
buchen“ nutzen 
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