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EL DIAGNOSTICO GENETICO
PREIMPLANTACIONAL (DGP)
INTERRUMPE LA TRANSMISION
DE ENFERMEDADES HEREDITARIAS

Esta técnica permite aumentar la tasa de gestaciones

Se sabe que la especie humana, desde el punto de
vista reproductivo es la menos eficaz de las especies
animales. Se estima que mas del 65% de los abortos del
primer trimestre se deben a alteraciones cromosémicas
del embrién, por lo que el aborto espontaneo debe con-
siderarse como un mecanismo natural de seleccion de la
especie humana. Pero la naturaleza no siempre es capaz
de impedir la evolucion de estos embarazos y permite el
nacimiento de nifios con anomalia cromosomica o genéti-
ca que, siendo compatibles con la vida, tendran repercu-
sion sobre su salud en diferentes etapas de su existencia.
Entre el 3-4 % de los individuos nacidos presentan defec-
tos congénitos de mayor o menor gravedad, siendo las
alteraciones genéticas una de las principales causas.

La deteccion precoz de estas alteraciones permite
definir y establecer medidas que garanticen la integridad
de los individuos.

En Medicina Reproductiva, la aplicacion de técnicas
especiales ha permitido incorporar el Estudio Genético
de los embriones antes de ser transferidos al Utero ma-
terno. La técnica de estudio se conoce como Diagndstico
Genético Preimplantacional (DGP) y con ella se evita la
transmisién de enfermedades hereditarias y la transfe-
rencia de embriones con anomalias cromosémicas (en
numero o estructura).

Las personas con historia familiar de enfermedad
hereditaria tienen un riesgo “elevado” de transmitir esta
condicién a sus descendientes. Estas enfermedades son
mas frecuentes en la poblacién de lo que cabria esperar.
Asi; la Retinosis Pigmentaria una dolencia que ocasiona
degeneraciéon de la retina, dando lugar a una pérdida
gradual de la visiéon y que en algunos casos conduce a la
ceguera, afecta en Espafa a mas de 15.000 personas y
se estima que unas 500.000 son portadoras de los genes
que causan la enfermedad y por tanto posibles transmi-
sores. En ZYGOS, hemos conseguido interrumpir esta
enfermedad mediante el estudio DGP a los embriones de
una paciente portadora de esta alteracion.

Otra enfermedad que origina serios problemas de
salud es la Neurofibromatosis con sus variantes (Tipo
I, Tipo Il) y distintas manifestaciones clinicas. La mas
comun, conocida también como enfermedad de von
Recklinghausen es una de las enfermedades genéticas
mas frecuentes que afecta a 1 de cada 3.000 personas.
Se debe a una alteracién en un gen del cromosoma 17
que ocasiona manchas color café con leche y ndédulos en

de embriones sanos

la piel. Son mas de 3000 enfermedades en las que estan
identificados los genes alterados, entre ellas esta Atrofia
Muscular Espinal, Beta Talasemia, Distrofia Mioténica,
Enfermedad de Huntington, Sindrome del X-Fragil, Sin-
drome de Marfan y ofras.

Nuestro Centro, ha hecho posible el nacimiento de
nifos libres de enfermedades como en el caso de las
citadas anteriormente y la Fibrosis quistica, Adrenoleuco-
distrofia o “enfermedad de Lorenzo”, Sindrome de Alpont
o la Hemofilia. En otras patologias se han seleccionado
embriones (varones o hembras) por padecer enfermeda-
des ligadas al cromosoma X.

Entre las ultimas investigaciones se encuentra la
identificacion de genes relacionados con patologia co-
ronaria hereditaria como el Sindrome del intervalo QT
largo Congeénito. La alteracion se debe a que se codifican
proteinas anormales, responsables del automatismo car-
diaco. Su incidencia es de 1 cada 5.000 personas, siendo
mas frecuente en mujeres. Las manifestaciones clinicas
se presentan en forma de sincopes durante el ejercicio
fisico, pudiendo ocasionar muerte subita.

ZYGOS, en su decisiéon de incorporar y ofrecer los
ultimos descubrimientos al servicio de la reproduccion,
ha establecido un acuerdo de colaboracion con HEALTH
IN CODE, compafiia especializada en el diagnéstico mo-
lecular de cardiopatias y consejo genético, a pacientes
con miocardiopatias hereditarias de base genética. En
estos casos, una de las principales inquietudes de los
afectados de patologias cardiacas hereditarias como la
Miocardiopatia Hipertréfica o la Miocardiopatia Dilatada
es la transmision de dicha enfermedad a sus descendien-
tes. Su frecuencia es elevada, de 1 cada 500 individuos y
sus manifestaciones clinicas pueden llegar a provocar la
muerte subita del paciente.

El diagndstico genético pre-implantacional (DGP)
posibilita conocer el codigo genético de los embriones,
lo que permite concebir hijos libres de enfermedad he-
reditaria e interrumpe, de este modo, su transmisién a
generaciones posteriores

La esterilidad o infertilidad de causa genética que se
manifiesta clinicamente por fallos de implantacién o abor-
tos de repeticion, se debe generalmente a anomalias en
los 6vulos o en los espermatozoides.

En individuos con cariotipo alterado por translocacio-
nes equilibradas, en las que no hay pérdida ni ganancia

de material genético sino intercambio del mismo entre
cromosomas, no tienen repercusiones médicas aunque
suelen presentar problemas de fertilidad. La importancia
de realizar el DGP en los pacientes que presentan una
translocacion equilibrada, es que algunos ovocitos o es-
permatozoides heredaran la translocacion equilibrada vy
otros un desequilibrio, ocasionando abortos, fallos de im-
plantacién o el nacimiento de nifios con problemas fisicos
y/o mentales, por lo que en estos casos también estaria
indicado realizar la seleccion de los embriones.

Abortos de Repeticion

La existencia de dos o mas abortos, que sucedan en
el primer trimestre de la gestacion, debe hacer sospechar
la existencia de anomalias cromosomicas en el embrion,
que pueden ser originadas por alteracion en el évulo o
espermatozoide o bien durante el proceso de la fecunda-
cion. Las evidencias demuestran que después de dos o
mas abortos, las probabilidades de tener un embarazo a
término, con el nacimiento de un hijo sano son escasas, Io
que suele indicar una causa recurrente en alguno de los
miembros de la pareja.

Estas parejas tenian, hasta hace poco tiempo, esca-
sas opciones reproductivas como era la adopcion, recurrir
a ciclos de FIV con donaciéon de gametos o bien realizar
estudio prenatal mediante amniocentesis o biopsia corial
y en caso de afectacion fetal optar por un aborto terapéu-
tico.

ElI DGP es una técnica que permite la identificacion y
selecciéon de embriones sanos en parejas con enfermeda-
des hereditarias, cariotipo alterado, fallos de implantacion
y abortos de repeticion, antes de la transferencia al utero
ya que permite testar genética y cromosémicamente los
embriones, si bien es importante tener presente que
existe un bajo error diagndstico debido a fenémenos de
mosaicismo embrionario.

Desde la aprobacién de la nueva Ley de14/2006 de
26 de mayo de Reproduccion Asistida, se permite realizar
el Diagnostico a los embriones “para terceros” es decir
seleccionar aquellos embriones sanos que son histo-
compatibles con hermanos enfermos, para que una vez
nacidos esos nifios, las células madre de la sangre de su
corddn umbilical puedan ser utilizadas para transplante a
su hermano.




