
Methoden und Anwendungsspektrum PID 

Neben der PID für strukturelle Veränderungen (PGT-SR) und der Aneuploidiediagnostik 
(PGT-A) stellt die  PID für monogene Erkrankungen (PGT-M) eine hochgradige 
personalisierte Form der molekulargenetischen Diagnostik dar. Jede Anfrage wird individuell 
geprüft und mit dem verfügbaren Methodenspektrum ein individueller Assay erstellt, der 
Familien-, Gen- und Mutationsspezifisch auf die jeweiligen Erfordernisse insbesondere die 
familiär bekannte Mutation, den Erbgang und die familiäre Situation angepasst ist. 

folgende Basismethoden stehen hierbei zur Verfügung und werden nach Bedarf 
angewendet: 

 fluoreszenzbasierte Fragmentlängenanalyse eng gekoppelter hochpolymorpher 
VNTR Marker mit direktem Mutationsnachweis 

 fluoreszenzbasierte Fragmentlängenanalyse eng gekoppelter hochpolymorpher 
VNTR Marker ohne direkten Mutationsnachweis 

 Mutationsnachweis mittels Sanger-Sequenzierung (Punktmutationen, 1bp Deletionen 
/ Insertionen) 

 Nachweis der Normalallele (bei Repeaterkrankungen) 
 

 In Vorbereitung: Next Generation Sequencing (NGS) mit SNP-Haplotyp basierter 
Auswertung, soweit möglich mit direktem Nachweis von Punktmutationen 
 

Für folgende Gene wurden bisher PGT-M Assays entwickelt Stand 28.04.2026: 
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ABCD1 300371 F8 300841 PKHD1 606702 
AFG3L2 604581 FLNC 102565 PKP2 602861 

AGL 610860 FREM2 608945 PMPCA 613036 
ALDH7A1 107323 G6PC 613742 RANBP2 601181 

ALG8 608103 GDF1 602880 RB1 614041 
APC 611731 GJB2 148218 RBM10 300080 

ATAD3A 612316 GLDN 608603 RHO 180380 
ATP2A2 108740 GUCY2D 600179 RS1 300839 
ATXN1 601556 IGHMBP2 600502 RUNX1 151385 
ATXN2 601517 KCNQ2 602235 RUNX2 600211 
ATXN3 607047 LAMA2 156225 SDHB 185470 
BMD 605377 MPZ 159440 SLC17A5 604322 

CAPN3 114240 MTM1 300415 SLC37A4 602671 
CDH23 605516 MVK 251170 SMARCAL1 606622 
CHAT 118490 NF2 607379 SNF8 610904 
CHM 300390 NPHS2 604766 SNRPB 117650 

CLCN5 300008 NSD1 606681 SRD5A3 611715 
CLP1 608757 OCRL 300535 SURF1 185620 

CNGB3 605080 OPA1 605290 TCTN1 609863 
COL1A1 120150 OTC 300461 TERC 602322 
COL4A5 30630 PC 608786 TNNI2 191043 
COL6A1 120220 PCNT 605925 TOR1A 605204 
COQ2 609825 PIGV 610274 TREX1 606609 
CTSA 613111 PITX2 601542 TUBGCP2 617817 
EBP 300205 PKD1 601313 UNC80 612636 


