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Klinische Bedeutung der genetischen Diagnostik bei 
ungewollter Kinderlosigkeit – Stellungnahme von BVDH und 
GfH zur geplanten EBM-Anpassung 
 
Der Spitzenverband Bund der Krankenkassen (GKV-SV) plant, den Umfang der NGS-
basierten Diagnostik bei ungewollter Kinderlosigkeit deutlich einzuschränken. Der 
Bundesverband Deutscher Humangenetiker (BVDH) und die Deutsche Gesellschaft für 
Humangenetik (GfH) lehnen diese Forderungen entschieden ab. Die geplante 
Einschränkung steht im Widerspruch zur aktuellen medizinischen Evidenz, zu den 
geltenden Leitlinien und würde betroffene Frauen und Männer in ihrer Versorgung 
erheblich benachteiligen. 
 
Infertilität betrifft nach WHO-Daten jeden 6. erwachsene Menschen (1) und ist im ICD 
abgebildet (N97/N46). Die Erkrankung hat nicht nur für die von starkem Leidensdruck 
Betroffenen erhebliche Bedeutung, sondern auch gesellschaftliche Relevanz, vor allem 
mit Blick auf zurückgehende Geburtenraten. Aus diesem Grund hat die Bundesregierung 
zuletzt mehrere Förderprogramme zur Stärkung der Forschung auf dem Gebiet der 
„Reproduktiven Gesundheit“ ins Leben gerufen, u.a. BMFTR-geförderte 
Nachwuchszentren (2). 
 
Die Ursachen der Infertilität verteilen sich zu gleichen Teilen auf Frauen und Männer (3). 
Insbesondere bei Frauen mit vorzeitiger (prämaturer) Ovarialinsuffizienz (POI) als auch 
bei Männern mit hochgradig eingeschränkter Samenqualität spielen genetische 
Ursachen eine wesentliche Rolle. Letzteres betrifft sowohl eine reduzierte Zahl als auch 
eine verminderte Beweglichkeit und Anteil nicht normal geformter Spermien. 
 
Die genetische (molekulare) Ursache der Unfruchtbarkeit zu identifizieren hat klinisch-
therapeutische Konsequenzen. Die Analyseergebnisse bestimmen z.B. die 
Erfolgsaussichten bei einer Hodenbiopsie und der medizinisch-assistierten 
Reproduktion, Wiederholungsrisiken und insbesondere auch die Gesundheit der 
Nachkommen. Aus diesen Gründen beinhaltet die Leitlinien-gerechte Diagnostik bei 
ungewollt kinderlosen Personen vor einer medizinisch-assistierten Reproduktion seit 
Langem eine Reihe von genetischen Analysen der Chromosomen, AZF-Regionen und 
auch Gensequenzierungen (4). 
 
Bei den reproduktionsgenetischen Krankheitsbildern spielt eine Vielzahl von Genen eine 
Rolle (s. Tabelle), so dass die Analyse großer Genpanels (>40 kB) mittlerweile zum 
evidenzbasierten Stand der Medizin gehört. Damit können bei 10-50% der Betroffenen 
genetische (molekulare) Ursachen identifiziert werden, welche ebenfalls therapeutische 
Konsequenzen haben. Beispiele sind: 

• Je nach Ursache der prämaturer Ovarialinsuffizienz kann eine frühzeitige 
Kryokonservierung von Eizellen empfohlen werden (5). 
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• Zum Scheitern verurteilte Kinderwunschbehandlungen bei bestimmten 
Prädispositionen für Störungen der frühen Embryonalentwicklung („Maternal 
Effect Genes“) und bei genetischen Spermiendefekten („Multiple 
Morphologische Abnormalitäten des Flagellums“, MMAF) können vermieden, 
bzw. die Erfolgsaussichten durch zusätzliche Maßnahmen (Eizellaktivierung) 
verbessert werden (6). 

• Unnötige Operationen können Männern ohne Spermien in der Samenprobe 
(Azoospermie) erspart werden. Die Hodenbiopsie zur Spermiengewinnung ist bei 
bestimmten genetischen Ursachen nicht erfolgversprechend, vor allem bei 
krankheitsrelevanten Varianten in Meiosegenen (7). 

• Beim hypogonadotropen Hypogonadismus inkl. Kallmann-Syndrom liegen die 
Wiederholungsrisiken für Nachkommen bei nahezu 0% bis 50% und sind nur 
durch einen Gentest erfassbar; außerdem lässt sich je nach genetischer Ursache 
abschätzen, wie erfolgversprechend eine Hormonersatztherapie ist (8). 

Aus diesen Gründen und der mittlerweile vielfach bestätigten Evidenz, wurden die 
entsprechenden Empfehlungen in der aktuellen Überarbeitung der Leitlinie deutlich 
verstärkt. Beispielsweise wurde die Empfehlung bei Spermiendefekten/Azoospermie 
geändert von „spezifische Genanalysen können“ (2019) auf „Multigen-Panelanalyse, 
Exomsequenzierung sollten“ durchgeführt werden (9). 
 

 
 
 
Verfasst von dem Berufsverband Deutscher Humangenetiker e.V. und der Deutschen 
Gesellschaft für Humangenetik e.V. 
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