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Blastômero com 
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PGD-PCR 
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Técnica 
 

 Doenças Autossômicas Dominantes 

               Distrofia Miotônica 

               Doença de Huntington 

                

 Doenças Autossômicas Recessivas 

              Fibrose Cística 

              b-talassemia 

              Atrofia Muscular Espinhal 

 

 Doenças Ligadas ao Cromossomo X 

             Síndrome do X-frágil 

             Distrofia Muscular de Duchenne 

             Hemofilia 
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CGH - ARRAY 



SNP - ARRAY 



NGS – Next Generation Sequencing 



Dados FERTILITY 2012 – 2015 

Ano Procedimentos 
PGS/PDG 

Ciclos % 

2012 1068 93 8,7 

2013 1055 110 10,4 

2014 1047 118 11,3 

2015 1085 114 10,5 

TOTAL 4255 435 10,2 



FERTILITY 2012 - 2015: Resultados – técnica  FISH 

N % 

No de casos 286 - 

No de embriões obtidos 1959 - 

No de embriões biopsiados 1455 74,3% 

No de médio de embriões biopsiados/paciente 5,1 - 

Falha técnica 25 1,7% 

Normais 589 40,5% 



Dados FERTILITY 2012 – 2015: PGS FISH (Day 3) vs ICSI 

PGS ICSI 
ICSI_D5

<35a 

ICSI_D5
>35a 

Ciclos 286 3481 779 685 

Idade 39,2 36,4 31,9 38,9 

Embriões transferidos 1,7 2,1 2,1 2,2 

Taxa gestação / transferência 34,0% 38,3% 51,7% 37,8% 

Taxa implantação 29,5% 28,3% 40,8% 27,0% 

Taxa de abortamento 15,9% 14,0% 9,9% 14,5% 

Gestação múltipla 23,1% 30,1% 36,8% 26,0% 



Dados FERTILITY 2012 – 2015: PGS FISH (Day 3) vs ICSI 

PGS 
ICSI_D5

>35a 

Ciclos 286 685 

Idade 39,2 38,9 

Embriões transferidos 1,7 2,2 

Taxa gestação / transferência 34,0% 37,8% 

Taxa implantação 29,5% 27,0% 

Taxa de abortamento 15,9% 14,5% 

Gestação múltipla 23,1% 26,0% 
p>0,05 



FERTILITY 2012 - 2015:  

Doenças avaliadas 
Casos % 

Acidúria metilmalônica 2 3,8% 

Amiotrofia espinhal 3 5,8% 

Anemia falciforme 10 19,2% 

Ataxia espinocerebelar 7 13,5% 

Fibrose cística 2 3,8% 

Gangliosidose 2 3,8% 

Hemofilia 2 3,8% 

HLA  3 5,8% 

HLA associado à outras doenças (15) - 

Imunodeficiência combinada grave (SCID) 4 7,7% 

Rins policísticos 1 1,9% 

Síndrome de Marfan 1 1,9% 

Síndrome de Wolfran 1 1,9% 

Talassemia 9 17,3% 

X-frágil 5 9,6% 

TOTAL 52 



FERTILITY 2012 - 2015: Resultados – técnica PCR 

N % 

No de casos 52 - 

No de embriões obtidos 395 - 

No de embriões biopsiados 283 71,6% 

No de médio de embriões biopsiados/paciente 5,4 - 

Falha técnica 21 7,4% 

Normais 66 23,3% 

Portadores 101 35,7% 



FERTILITY 2012 - 2015: Resultados – técnica HLA 

N % 

No de casos 18 - 

No de embriões biopsiados 122 - 

Falha técnica 7 5,7% 

Compatíveis 15 12,3% 



PGD ICSI ICSI_D5 

Ciclos 52 3481 1464 

Idade 35,0 36,4 35,2 

Embriões transferidos 1,5 2,1 2,1 

Taxa gestação / transferência 26,3% 38,3% 45,2% 

Taxa implantação 28,1% 28,3% 34,2% 

Taxa de abortamento 12,5% 14,0% 11,7% 

Gestação múltipla 42,9% 30,1% 32,8% 

Dados FERTILITY 2012 – 2015: PGD (Day 3) vs ICSI 

P<0,05 



FERTILITY 2015: Resultados – NGS 

N % 

No de casos 20 - 

No de embriões obtidos 190 - 

No de embriões biopsiados 73 - 

No de médio de embriões biopsiados/paciente 3,6 - 

No de embriões analisados 70 - 

No de médio de embriões analisados/paciente 3,5 - 

Falha técnica 0 0,0% 

Normais 17 24,3% 



NGS ICSI 
ICSI_D5

<35a 

ICSI_D5
>35a 

Ciclos 20 3481 779 685 

Idade 38,4 36,4 31,9 38,9 

Embriões transferidos 1,5 2,1 2,1 2,2 

Taxa gestação / transferência 37,5% 38,3% 51,7% 37,8% 

Taxa implantação 33,3% 28,3% 40,8% 27,0% 

Taxa de abortamento 0,0% 14,0% 9,9% 14,5% 

Taxa de gestação continuada 37,5% 30,1% 41,1% 28,6% 

Dados FERTILITY 2015: NGS (Day 5) vs ICSI 



NGS 
ICSI_D5

>35a 

Ciclos 20 685 

Idade 38,4 38,9 

Embriões transferidos 1,5 2,2 

Taxa gestação / transferência 37,5% 37,8% 

Taxa implantação 33,3% 27,0% 

Taxa de abortamento 0,0% 14,5% 

Taxa de gestação continuada 37,5% 28,6% 

Dados FERTILITY 2015: NGS (Day 5) vs ICSI 

P<0,05 



This article presents the first Brazilian clinical experience demonstrating feasibility of 
combined PGD and HLA matching for β-thalassemia major, designed to preselect for 
transfer only those unaffected embryos that are HLA antigen compatible with a sibling 

needing cord blood transplantation. 







 PGS/PGD 

 86 centros – 12 países 

 1920 ciclos – 56% blastocisto 

 ~ 4 embriões analisados / ~1 embrião normal 

 208 gestações clínicas, 174 partos, 199 cças nascidas 



o Thirteen sets of data on 45,073cycles / 7,751 babies born 

o 62 registered centers 

• Inherited chromosomal abnormalities: 6,968 cycles 

• Monogenic disorders: 9,267 cycles 

• Sexing for X-linked diseases: 1,484 cycles / social: 753 cycles 

• Aneuploidy screening: 26,737 cycles 

• FISH: 78% (I-XII) – 68% (XIII) – array: 355 cycles (6%) 

• Clin preg rate (% per OR / % per ET): 22/28  
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2000 – 2006 
Biópsia Dia 3 
1290 ciclos positivos avaliados  



Biópsia em Estágio de Clivagem  

 LIMITAÇÕES 

Mosaicismo 

Autocorreção 

EM DIA 3 

Células biopsiadas podem não representar a 
totalidade das células do restante do embrião 

Células Aneuploides 

 Embrião 8 cels : 91% mosaicos - 50% aneuploides 

 Abortos: 30% aneuploides 

 Natimortos: 20% aneuploides 

 Nascidos: 0.3% aneuploides 



Existence of a possible self-correction mechanism of aneuploid embryos 
which occurs probably more significantly during development toward the 
blastocyst stage 

Autocorreção 



Half of ICSI-TPN embryos became self-corrected blastocysts  

Autocorreção 



206  

PGS 
cycles 

202 
Control 
cycles 

Live birth rate: 24% with PGS and 35% in controls 

IDADE MATERNA AVANÇADA 



There is now ample evidence that PGS for advanced maternal age, using cleavage stage 
biopsy and FISH testing of a limited number of chromosomes is not a valid procedure and 

should be replaced by more appropriate approaches. 

IDADE MATERNA AVANÇADA 



Currently there is no evidence that routine PGS is beneficial for patients 
with AMA and conclusive data (RCTs) on repeated miscarriage, 
implantation failure and severe male factor are missing. 



There is no evidence of a beneficial effect of PGS as currently applied on 
the live birth rate after IVF. On the contrary, for women of advanced 

maternal age, PGS significantly lowers the live birth rate. 







Taxas de implantação e gestação com PGD-A: 
ERCs com pacientes jovens 
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o PGD em 9,2% dos ciclos 

o 56% investigação de aneuploidias 

o Mulheres  < 35 anos: taxas ~ gestação e nascimentos 
(numericamete menores) 

o  Nos ciclos com transferência embrionária e investigação das 
ANEUPLOIDIAS: 

• Mulheres  > 35 anos: menores taxas de aborto (aOR 0,55 – 0,62)   

• Mulheres  > 37 anos: maiores taxas de gravidez clínica, nascimento e de 
gestação múltipla (aOR: 1,18 – 1,43 – 1,98)  
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In experienced hands, removal of one (or more) blastomeres does not result in an increase in birth 
defects.  

The same should apply to polar body or blastocyst biopsy.  

Whatever the controversy concerning efficacy of PGD/PGS in increasing pregnancy rates, patients 
may be informed that PGD/PGS is safe. 



Embryo biopsy for PGD does not introduce extra risk to the overall medical 
condition of newborn children. Multiples born following embryo biopsy 
appear to be at lower risk for low birthweight compared with multiples born 
following ICSI. 



PGS does not seem to affect neurological, cognitive and behavioral 
development of 4-year-old singletons; however, this data suggest that it may 
be associated with altered neurodevelopment in twins. 
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         NGS – next generation sequencing 
 
 
Vantagens 
Melhor selecionamento permitindo eSET 
Maior chance de gestação / transferência 
Menor tempo para gestação 
Menor chance de abortamento 
Análise aneuploidias + SGD (single gene defect) 
 
Limitações 
Maior envolvimento laboratorial (hatching, observação 
contínua..) 
Criopreservação (1/1 haste) 
Novo ciclo de tratamento 
Maior custo 
Maior risco de não transferência 
 



                         
 
 A biópsia embrionária é uma técnica DIAGNÓSTICA; não muda o 

potencial genético do embrião 
 
 Deve ser usado para SELECIONAMENTO EMBRIONÁRIO, com o 

objetivo de determinar quais embriões serão transferidos antes, 
baseado no seu potencial de implantação e diminuir o tempo 
para a gestação 

 
 Cada vez mais solicitada pelo casal, cujo principal objetivo é o 

diagnóstico das aneuplodias 
 

Diagnóstico Genético Pré-Implantacional 



                        
 
 

 Indicado para mulheres com idade > 37 anos 
 

 Técnica a ser empregada: NGS 
 

 FISH: deve ser abandonado para seleção embrionária.  
     Para ANEUPLOIDIAS ??? 

 
 NGS: discordância de 3-5% entre células do trofectoderme e 

massa celular interna; diagnóstico do embrião e não do feto 
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