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Diagnaostico Genético
Preimplantacional?

Es el diagndstico de alteraciones cromosdémicas y monogénicas
en los embriones, antes de su implantacion.

Esta técnica requiere siempre de un tratamiento de Fecundacion
in Vitro (FIV) con Microinyeccion Espermatica (ICSI), para poder

disponer de los embriones en el laboratorio.

En IVI trabajamos para prevenir enfermedades hereditarias para
que nazcan bebés sanos.
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:Qué son los
cromosomas'y
los genes?

Todas y cada una de las células que forman nuestro cuerpo
llevan en su nucleo 46 cromosomas (23 del padre y 23 de la
madre). Los cromosomas estan constituidos por una sustancia
llamada ADN que contiene nuestra informacién genética. Dicha
informacion estd repartida en miles de pequefios trozos que
reciben el nombre de genes. Existen por tanto dos copias de
cada gen, procediendo una de la madre y otra del padre.

. Qué alteraciones
de los cromosomas
y los genes pueden
ocasionar
enfermedades?

¢ Alteraciéon numérica:

Es una anomalia que afecta al numero de copias de un cro-
mosoma, es decir, cuando de uno de los cromosomas en lugar
de haber dos copias hay una o tres. El ejemplo mas conocido
es el Sindrome de Down en el que hay tres copias del cromo-
soma 21 en lugar de dos.

¢ Alteracion estructural:

Es una anomalia en el contenido de un cromosoma, es decir,
un trozo estd cambiado de lugar o falta.

* Enfermedades monogénicas:

Son anomalias genéticas causadas por un fallo o mutacion en
un unico gen. Ejemplos conocidos de este tipo de enfermeda-
des son la Fibrosis Quistica, la Hemofilia, el Sindrome de X
Fragil, la Distrofia Miotdnica y la Enfermedad de Huntington,
entre otras.

Métodos diagndsticos

Existen dos tipos de diagnodstico de las alteraciones cromosdmicas
Yy monogénicas:

¢ Diagndstico prenatal (DPN):
La amniocentesis es el método de DPN mas comun.

¢ Diagndstico genético preimplantacional (DGP):
Es un diagndstico prenatal temprano realizado en el embridn
en su tercer dia de desarrollo antes de su transferencia al uUtero,
y por tanto, con anterioridad al establecimiento del embarazo.
El DGP permite transferir a la madre los embriones que se
encuentran libres de la enfermedad que se estudia.

:Cudndo esta
indicado el DGP?

* Parejas con riesgo de transmitir alteraciones cromosdémicas o
enfermedades monogénicas.

» Parejas con historia clinica de aborto recurrente.

* Fallo de implantacion tras varios intentos de FIV.

¢ Alteraciones de la meiosis de los espermatozoides.

* Mujeres de edad avanzada.

Principales enfermedades
monogénicas estudiadas
mediante DGP

Autosomicas dominantes Ligadas al cromosoma X
« Distrofia Miotdnica * Sindrome de X Fragil
* Enfermedad de Huntington « Distrofia Muscular de Duchene-
* Enfermedad de Charcot-Marie- Becker
Tooth tipo 12 * Hemofilia

Autosémicas recesivas

e Fibrosis Quistica. ¢ B-Talasemia. <« Atrofia Muscular Espinal.



