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CONSENTIMIENTO PARA DIAGNOSTICO GENETICO PREIMPLANTACIONAL (DGP)
1. ¢Enqué consiste?

El Diagnostico Genético Preimplantacional (DGP, o PGD en inglés) es una técnica de laboratorio
que se realiza en combinacién con la fecundacién in vitro para detectar ciertas alteraciones
genéticas en el embridn. Dichas alteraciones pueden producir muchos efectos adversos, desde
enfermedades genéticas concretas hasta alteraciones cromosémicas que afectan a la
probabilidad de embarazo, abortos, o incluso el nacimiento de nifios con problemas fisicos y/o
retraso mental.

Por tanto, el DGP puede ayudar a prevenir estas consecuencias adversas mediante la
identificacidn en el laboratorio de aquellos embriones afectos, seleccionando aquellos embriones
libres de la alteracion estudiada para su implantacion en el Gtero.

2. Indicaciones

Las indicaciones mas frecuentes para la realizacion de DGP son:

2.1. Alteraciones genéticas paternas/maternas presentes y transmisibles (DGP):
- Enfermedades que afectan a un solo gen o monogénicas (dominantes, recesivas o
ligadas al cromosoma X), cuya mutacién es conocida y puede ser analizada.
- Trastornos ligados al cromosoma X, cuyo gen no es conocido o sufre cierta
heterogenicidad, pero se evita con seleccién de sexo.
- Anomalias cromosdmicas estructurales, como translocaciones reciprocas o
Robertsonianas, e inversiones.
2.2.DGP para estudio de aneuploidias (DGP-A):
- Abortos de repeticién
- Fallo repetido de Implantacion
- Edad materna avanzada
- Factor masculino severo
2.3.0Otras:
- Tipaje HLA (histocompatibilidad)
- Alteraciones cromosdmicas en espermatozoides

En nuestro caso la indicacién para realizar a nuestros embriones un Diagndstico Genético
Preimplantacional viene determinada concretamente
por:

3. Procedimiento

1. Fecundacion in vitro. Se trata de obtener, mediante técnicas de fecundacion in vitro
(FIV), los embriones que serdn objeto de estudio. Se aplicaran las técnicas de FIV a pesar de que
la pareja pueda no presentar ningun tipo de anomalia reproductiva que impida la procreacion
natural.

2. Biopsia embrionaria. La biopsia embrionaria se realiza entre el tercer y el sexto dia
después de la fecundacion, dependiendo del nimero y desarrollo de los embriones. Consiste en
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extraer una o varias células del embrion sin que por ello se comprometa su desarrollo normal.
Una vez realizada la biopsia, el embridn es devuelto al incubador, bien para que continle con su
desarrollo, o bien para proceder a su criopreservacion.

3. Estudio genético. La biopsia obtenida es procesada para el andlisis y sometida a estudio
genético, bien de todos los cromosomas del embrién mediante la técnica conocida como NGS
(Next Generation Sequencing), o bien para analizar la existencia de determinadas mutaciones
génicas heredadas a partir de los progenitores, y que motivan la aplicacién del DGP.

4. Transferencia embrionaria. El resultado del andlisis genético se transmite al Centro de
fecundacion «in vitro» y se decide, conjuntamente con la pareja consultante, qué embriones van
a ser transferidos en funcion de la constitucién genética y las caracteristicas de viabilidad
embrionaria. Es importante destacar que la informacion genética obtenida hard referencia
Unicamente a aquellas alteraciones génicas o cromosdmicas para las cuales se realiza el estudio).
No se obtendrd informacion alguna para cualquier otra patologia o enfermedad genética.

4. Resultados

La eficacia global del DGP depende de muchos factores: edad de la mujer, del nimero de
embriones disponiblesy de su viabilidad, asi como del método de diagndstico genético. El registro
de nacidos vivos después de la aplicacion de DGP muestra que el procedimiento es eficaz y que
no se asocia a otras anomalias debidas a la técnica, con una tasa de partos por transferencia del
35,3% incluyendo todos los casos de DGP realizados en Espafia durante el afio 2015 (fuente:
Registro SEF).

5. Riesgos

5.1.Error de diagndstico. Segun las publicaciones cientificas existe una probabilidad muy baja
(inferior al 2%) de un error de diagndstico asociado a todo el proceso en global. Este error
se debe a procesos intrinsecos de la técnica o a procesos bioldgicos propios de los
embriones en las fases en que se realiza el estudio, como es el “mosaicismo”
embrionario. Esto ocurre cuando las células analizadas no son representativas de la
totalidad del embridn. Por todo esto se aconseja que, en caso de embarazo, la madre se
someta a un diagndstico prenatal (amniocentesis o biopsia de corion) para confirmar el
diagndstico.

5.2. Biopsia del embrién. Como en cualquier intervencién, existe un riesgo minimo de dafiar
el embrion durante la biopsia. La magnitud de este riesgo depende de la experiencia del
embridlogo y de la calidad de los embriones. Normalmente, una vez biopsiado, el
embrion reanuda su desarrollo dado que se extraen las células justas y necesarias para el
estudio.

5.3.Embriones sin diagndstico. Existe un porcentaje pequefio pero variable de embriones en
los que no es posible obtener ningln resultado o el resultado no es concluyente.

5.4. Ausencia de embriones aptos para la transferencia. Si todos los embriones analizados se
diagnostican como “patoldgicos” (portadores de alguna anomalia genética detectada),
no se podra realizar la transferencia embrionaria. Del mismo modo, si los embriones no
siguen un correcto desarrollo a pesar de ser genéticamente normales, también seria
motivo de cancelacion de la transferencia embrionaria.

5.5. Deteccion de embriones mosaico. En los casos de DGP donde se analizan los cromosomas
de los embriones (estudio de aneuploidias), es posible detectar la presencia de 2 o mas
lineas celulares con dotacion cromosdmica diferente en aproximadamente el 10-20% de
los embriones analizados, lo que denominamos embrién “mosaico”. El estado del
conocimiento del mosaicismo embrionario es muy limitado, pero segun la escasa
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literatura cientifica (1234 se ha demostrado que la transferencia de estos embriones

pueden llegar a dar lugar a recién nacidos sanos en una proporcion variable dependiendo
de los cromosomas implicados, asi como de la proporcién del mosaicismo detectado.
También han demostrado tener un potencial menor de implantacién, asi como un mayor
riesgo de aborto, frente a aquellos diagnosticados como cromosdémicamente normales.
Por tanto, en determinadas circunstancias y dependiendo de las caracteristicas de dichos
embriones mosaicos, se podria plantear su transferencia al Utero, siempre previo
asesoramiento de las posibles consecuencias o riesgos que pudiera tener. Esta
posibilidad se deberia contemplar como segunda opcién, y una vez valorado y aceptado
su posible impacto sobre la viabilidad del embarazo y parto. La aplicacién de un adecuado
diagnodstico prenatal es altamente recomendable.

6. Aspectos legales relacionados con el Diagnostico Genético Preimplantacional

El marco juridico regulador de la Reproduccion Humana Asistida estd constituido bdsicamente
por la Ley 14/2006 sobre Técnicas de Reproduccién Asistida. Dicha ley autoriza la practica del
Diagnostico Genético Preimplantacional (Articulo 12) siempre que se realice en centros
debidamente autorizados. Se podra aplicar sin necesidad de autorizacién expresa cuando la
enfermedad hereditaria sea grave, de aparicion precoz, y no susceptible de tratamiento curativo
postnatal de acuerdo con los conocimientos cientificos actuales, a fin de seleccionar para la
transferencia los preembriones no afectos. Del mismo modo, también se aplicard para la
deteccion de otras alteraciones que puedan comprometer la viabilidad del preembrién
(cromosomopatias fundamentalmente).

Para el resto de situaciones en las que pueda plantearse la seleccion de preembriones mediante
DGP, la ley condiciona su realizacion a la aprobacidn expresa, caso a caso, de la autoridad sanitaria
correspondiente, previo informe preceptivo favorable de la Comisién Nacional de Reproduccion
Humana Asistida, que debera evaluar las caracteristicas clinicas, terapéuticas y sociales de cada
caso.

7. Alternativas a la técnica de DGP

7.1. Gestacion natural seguida de diagndstico prenatal, siempre que la pareja considere la
posibilidad de interrupcion voluntaria del embarazo si se detectan anomalias en el feto.

7.2. Utilizacion de técnicas de Reproduccion Asistida con gametos (ovocitos o
espermatozoides) de donante.

7.3. Adopcidn legal.

8. Declaracion legal

Hemos leido y entendido este documento de consentimiento informado. Concretamente:

- Entendemos que el DGP tiene beneficios en nuestro caso y que también existen
riesgos previamente referidos, los cuales asumimos.

- También entendemos que someterse al DGP no elimina la necesidad de las pruebas
prenatales estandar, como la biopsia corial o la amniocentesis. La necesidad de estas
pruebas se mantiene igualmente se realice o no el DGP. A lo largo del embarazo su
médico le indicard que pruebas deberia realizarse. No obstante, le recomendamos
dicha realizacién dado que la técnica de DGP no es 100% segura, como se ha indicado
con anterioridad.
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- Senos ha dado la oportunidad de hacer preguntas sobre el procedimiento del DGP y
los contenidos de este documento de consentimiento. También hemos entendido
gue podemos interrumpir el procedimiento en cualquier momento.

Por todo ello, damos nuestro consentimiento y autorizamos al personal de Bioarray SL a llevar a
cabo con nuestros embriones la técnica de DGP propuesto.
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