


Niere Endothel Herz Gefäße Andere Organe

Zysten
Schmerzen

Zystinfektionen
Terminale

Niereninsuffizienz

Endothel-
dysfunktion

Vasokonstriktion
Remodelling
Hypertension

Herzklappen-
dysfunktion

Linksventrikuläre
Hyperthrophie
Ischämische 

Kardiomyopathie

Aneurysma
Dissektion
Vaskuläre 

Anomalien

Zysten

Niere Endothel Ohr Auge Ösophagus

Hämaturie
Proteinurie
Terminale
Nieren-

insuffizenz

Endothel-
dysfunktion

Vasokonstriktion
Remodelling
Hypertension

Schwerhörig-
keit vor allem 

Hochton

Lentikonus
Retinopathie
Ausdünnen 
der Retina

Diffuse 
Leiomyomatose

Gefäße

Aorten- 
Aneurysma 

thorakal und 
abdominal



Nephrologie
Phänotypisierung

Behandlung

Humangenetik
Beratung

Diagnostik
Befundinterpretation

Weitere Fachdisziplinen
Behandlung extrarenaler 

Manifestationen

Reproduktionsmedizin
Eizellentnahme

Intrazytoplasmatische 
Spermieninjektion

Embryonentransfer intrauterin

Betroffene mit monogenen 
Nierenerkrankungen 

Betroffenes
Elternteil

Pathogene
Variante

Nicht betroffenes
Elternteil

Analysierte
Region

Betroffener
Embryo

Betroffener
Embryo

Nicht 
betroffener

Embryo

Nicht 
betroffener

Embryo






