Preimplantatie genetische diagnose bij (onbehandelbare) stofwisselingsziekten.
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Stofwisselingsziekten zijn ernstige aandoeningen met beperkte behandelingsmogelijkheden. Het zijn erfelijke aandoeningen en het herhalingsrisico is groot. Preventie van de geboorte van een nieuw kind met de ziekte d.m.v. prenatale diagnose versus preimplantatie diagnose (PGD) is een mogelijkheid. Zowel voor prenatale diagnose als voor PGD is het noodzakelijk de juiste diagnose van de aandoening te kennen. Voor prenatale diagnose (vlokkentest versus vruchtwaterpunctie) is het soms voldoende om het enzym defect of stapelingsproduct te kennen. Voor PGD is de kennis van de mutatie en/of gekoppelde merkers vereist en dient ook een  PCR test op basis van één cel voor embryodiagnose ontwikkeld te worden.   Indien de mutatie bij X gebonden aandoeningen niet gekend is kan  er soms gebruik gemaakt worden van PGD sexing op basis van een FISH-test . Bij PGD wordt de diagnose gesteld op één of twee cellen van het 8-cellig stadium van het embryo dat verkregen is na in vitro fertilisatie/ intracytoplasmatische spermainjectie. Na terugplaatsing van één embryo in de uterus is de zwangerschapskans 25%. Bij een zwangerschap kan het aangewezen zijn om toch nog een prenatale diagnose te laten verrichten ter bevestiging van de PGD gezien er een klein risico van foute diagnose bestaat. Kinderen geboren na PGD worden opgevolgd en blijken tot nog toe een normale outcome te vertonen. PGD is een nieuwe optie om de geboorte van een kind met een gekende ziekte te voorkomen vooral bij patiënten die problemen hebben met een zwangerschapsafbreking of  fertiliteitsproblemen hebben waarvoor een IVF behandeling is aangewezen.. 
