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Como seres humanos, la informa-
cién que se necesita para nuestro
desarrollo y funcionamiento se
encuentra compactada en for-

ma de instrucciones genéticas

en el DNA, ésta puede conte-

ner errores a diferentes niveles,

los cuales podrian transmitirse

a la descendencia y expresarse
o0 no clinicamente, es decir, ser
portador de alguna mutaciéon ge-
nética o manifestarse como una
afeccion congénita. En ciertos casos
es incompatible con la vida, lo que
explica la causa, dependiendo de
la bibliografia, de hasta 30% de las
pérdidas tempranas del embarazo.

Hoy en dia, gracias a los ade-
lantos cientificos y tecnolégi-
cos, existen técnicas de repro-
duccién asistida que permiten
crear embriones /n vitro, a los
que se les toma una biopsia
con el fin de analizar su ma-
terial genético. La prueba ge-
nética preimplantacional (PGT)
es un examen que revisa cada
embrién e identifica su ploidia,
sexo o estado de portador de di-
versas enfermedades monogénicas.
Esto permite a las parejas, incluso
siendo fértiles, aumentar las posibi-
lidades de tener hijos sanos.
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¢QUE ES LA PRUEBA GE-
NETICA PREIMPLANTA-
CIONAL?

Si queremos entender la PGT
debemos conocer las técni-
cas de reproduccién asisti-
da (TRA), ya que a partir de
éstas es posible obtener una
biopsia del embrién y estu-
diarlo. Las TRA han permitido
a millones de parejas infértiles
en el mundo concebir con éxito
desde 1978, dentro de estas técni-
cas se encuentra la fertilizacién /n
vitro (FIV) y la inyeccién intraci-
toplasmadtica (ICSI). La FIV viene
del término /n vitro que significa
fuera de un organismo vivo vy,
por lo tanto, consiste en re-
cuperar 6vulos maduros del
ovario y posteriormente colo-
carlos en una placa de Petri
con medio de cultivo, junto
al esperma, en busca de la
fecundaciéon espontanea, o
bien, inyectdndolo directa-
mente dentro del évulo (ICSI).

Una vez desarrollado por
cinco dias, se transfiere a la ca-
vidad uterina en busca de su im-
plantaciéon y de lograr un embarazo
(Choe et a/, 2020). La muestra
que se toma para su estudio
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Prueba genética

preimplantacional

Aneuploidias

Anormalidades
monogénicas o de
gen unico

Cromosomas con
rearreglos
estructurales

Las pruebas genéticas preimplantacionales incluyen diversos estudios.

se realiza en etapa de blastocisto,
mientras tanto, son congelados has-
ta obtener el resultado del andlisis
del DNA. Al tenerlos, se realiza la
seleccién de los embriones sin alte-
raciones y se transfieren al utero.

La PGT-A identifica aneuploi-
dias, es decir, variaciones en el nad-
mero de cromosomas, pérdidas o
ganancias de un cromosoma con
respecto a los 46 normales. Estas,
al ser la principal causa de aborto
espontdneo, podrian ser evitadas
con el uso de esta técnica, la cual
permite seleccionar embriones con
una cantidad de material genético
adecuado para su transferencia. Las
nuevas técnicas de PGT-A ademads
utilizan métodos moleculares segu-
ros y con bajas tasas de error, entre
sus indicaciones, aparte del antece-
dente de dos 0 mds abortos involun-

tarios, se encuentra la edad materna
avanzada y la falla recurrente de la
implantacién embrionaria.

Otra posibilidad que nos brinda el
uso de la PGT-A es la seleccién del
sexo, lo cual resulta adecuado en el
caso de tener antecedentes de un pa-
decimiento hereditario ligado a éste,
donde se buscaria la selecciéon de
embriones femeninos o masculinos
segln sea el caso. Sin embargo, esta
alternativa da pie a la selecciéon de
sexo con fines no médicos, lo cual es
éticamente controvertido y deberfa
estar regulado por cada pais.

Por otro lado, la PGT-SR se usa en
la deteccién de casos de traslocacio-
nes o inversiones, es decir, la ano-
malfa cromosémica mas comun en la
poblacién y se pueden asociar con dis-
capacidad intelectual, pérdida de au-
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dicién y caracteristicas dismérficas; anor-
malidades monogénicas, asi como mads
de 400 padecimientos, e inicialmente se
desarroll6 para identificar embriones por-
tadores de genes con males debilitantes
que comienzan en la infancia, por ejemplo,
fibrosis quistica, atrofia muscular espinal,
células falciformes o distrofia muscular
de Duchenne. Con el tiempo se ha utili-
zado para la identificacién de afecciones
monogénicas en adultos, incluyendo en-
fermedad de Huntington, de Alzheimer de
aparicién temprana, sindromes de predis-
posicion al cédncer y algunos trastornos no
mortales pero graves (Harris ef a/, 2021).

¢QUIENES SE PUEDEN BENEFI-
CIAR DE LAS PRUEBAS GENETI-
CAS PREIMPLANTACIONALES?

+ Padres portadores de una enfermedad
hereditaria, cromosomopatia o cario-
tipo anormal.

+ Parejas en las que un miembro estd
afectado por cancer hereditario.

+ Parejas que han tenido un nifio con
defecto monogenético.

+ Parejas con abortos recurrentes.

*  Mujeres de edad avanza-
da que buscan embarazo.

Aunque es una herramienta atractiva
y muy util, es importante desmentir el
mito de que las pruebas genéticas pre-
implantacionales nos permiten seleccio-
nar las caracteristicas fisicas, como color
del cabello y ojos. Asimismo, la PGT no
sustituye el control prenatal del embara-
zo, por lo tanto, no se deben omitir los
ultrasonidos estructurales y las citas con
su médico tratante.
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De igual manera, como en todo, con la
PGT no se asegura 100% que el embrién
sea totalmente libre de enfermedades,
siempre se recomiendan pruebas prena-
tales diagnosticas que confirmen el resul-
tado, como estudios en muestras obteni-
das por biopsia de vellosidades coriales o
amniocentesis.

CONCLUSION

El uso de técnicas de reproduccién asisti-
da complementada con PGT en cualquiera
de sus tipos puede ser utilizada para la
deteccién de anomalias genéticas, elimi-
nando la posibilidad del paso de éstas a
las generaciones subsecuentes.
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