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La fecundacio in vitro (FIV) és una tecnica que es va desenvolupar per tractar la infertilitat causada per
obstruccio o per dany tubaric. Per dur a terme una FIV:

1-. Hiperestimulacio ovarica controlada amb gonadotropines exogenes

2-. Recuperacio dels oocits gracies a una ecografia transvaginal dels ovaris

3-. Fecundacio al laboratori

4-. Transferencia transcervical del embrid/embrions al uter matern.

El Diagnostic genetic preimplantacional (DGP) és I'analisi genetic dels embrions abans de transferir-los

al Uter matern. J
En el Diagnostic Genetic Preimplantacional Doble Factor (DF-DGP) desenvolupat a la Universitat
Autonoma de Barcelona, analitza tota la dotacido cromosomica (1-22, X 1Y) dels embrions evolutius. Els
resultats s'aconsegueixen coincidint amb el mateix cicle de la FIV i possibilitar la millora de la taxa
d,implantaCié d’embrions. Imatge extreta de: Consortium, P. G. D. (1997). Inside the PGD Consortium, 16-20 [1]
1. El DGP de malalties monogenetigues
- : : N
La tecnica més utilitzada fins al moment en aquest tipus de diagnostics és la 3. Seleccio d'embrions amb fins terapeutics
PCR (Polymerase Chain Reaction), per poder fer una amplificacié del gen que El DGP s’aplica en la deteccido d’'embrions histocompatibles amb fins terapeutics en combinacid o no
correspon a la malaltia. En els DGP per malalties monogenétiques es necessita d’'estudis d’aneuploidies.

un estudi de la historia genetica familiar i de I'estat genetic de la parella. Gracies a la tipificacio HLA (Human Leukocyte Antigen) s’esta avancant forca en poder realitzar la

terapia amb cel-lules mare per al tractament de trastorns de medul-la 0ssia congenita | adquirides greus.
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600 Recentment s’ha introduit la tipificacio HLA preimplantacional, que s’aplica en el DGP per proporcionar
00 germans (futurs donants) compatibles amb HLA de germans afectats
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— 4. Fecundacio in vitro amb donacié mitocondrial
100 Al 2015 el parlament Britanic ha autoritzat I'aplicacio d’'una nova tecnica anomenada reemplagcament
. l I I A EEEE mitocondrial, per tal de prevenir malalties mitocondrials. En aquesta tecnica el que es fa és
& Q& F P Qiqﬂxx?dp {:ﬂ” & ;"&0 > > O transferir el DNA nuclear dels pares al citoplasma d’'un ovul de donant, al qual previament se li ha
extret el material nuclear.

Grafica 4. NiUmero de cicles pels trastorns més comuns. CF, la fibrosi quistica; DM1, distrofia miotonica tipus
1; HD, Huntington; HBB, b talassemia/anemia de cel-lules falciformes; FraX, X fragil; SMA, atrofia muscular A
espinal; HBB + HLA, b talassemia/falciformes anemia de cel-lules + antigen leucocitari huma; DMD, distrofia M

muscular; NF1, eurofibromatosi tipus 1; Haema, I'hemofilia A; HLA, antigens de leucocits humans per a del | 5 | bre d : : I3 tacni h
malalties adquirides; APC, familiar poliposi adenomatosa; Charcot-Marie Tooth malaltia de tipus CMT1,; FAP, Es pot veure del any 1997 a any 007 com el nombre de centres que Imparteixen la tecnica ha anat

polineuropatia amiloidotica familiar; MS, la sindrome de Marfan; TS, esclerosi tuberosa; BVS, Von Hippel augmentant exponencialment.

Lindau. Gracica extreta de [2].
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2. El DGP per la deteccio d’aneuploidies

S’utilitza per detectar si els embrions analitzats contenen el numero de cromosomes
correcte, 46 i per tant son euploides, o si presenten algun cromosoma de meés o de
menys, en aguest cas diem que presenten una aneuploidia.

Quan un embrio pateix aneuploidia, en la majoria dels casos és inviable, es creu
gue la gran taxa de infertilitat en la especie humana ve causada per aquestes
aneuploidies.
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Amb seleccio dels embrions a transferir, la taxa d’implantacio augmenta.

El PGS (Preimplantation Genetic Screening) és el DGP emprat pel cribatge Grafica extreta de [2] LA CORacon
d’'aneuploidies i es fa per tal d'augmentar aquesta taxa d’'implantacio.
Generalment el que s'utilitza és la FISH (Fluorescent in situ Hybridation), que Queda registrat en aquesta col-leccio que hi ha hagut 27.630 cicles d'oocits recuperats, dels quals
permet detectar fins a 13 dels 23 cromosomes rutinariament al laboratori s’estudien podem veure els percentatges seguents:
un maxim de 9 cromosomes ( 13, 15, 16, 17, 18, 21, 22, X 1Y).
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blastome_rs coincidit d’embrions. primera divisié6 meiotica.
amb el cicle de la k / Imatge amb informacio6 extreta de [2].
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’ Conclusions \

El DGP ha augmentat exponencialment, alhora que cada cop son meés les malalties estudiades
per poder aplicar aguest diagnostic.

Es pot evitar el naixement de nens amb malalties genetigues o algun tipus de cancer quan se
sap gue els progenitors son portadors de les malalties.
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