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•  Retirada de uma ou duas células de um pré-embrião 

   no dia +3 (4 - 8 células) / 5 células do dia +5 (120 células) 

Diagnóstico Genético Pré-Implantacional 
 





Diagnóstico Genético Pré-Implantacional 
 •  Análise genética para os 24 cromossomos:  

   FISH, arrayCGH, NGS 

 

• Diagnóstico de doenças genéticas: 

Anemia falciforme, VHL (neurofibromatose), talassemia beta,  atrofia muscular 

 espinal, Huntington, Duchene,  fibrose cística, X frágil, hemofilia A e B,  

“sexagem” , HLA typing 

Futuro próximo: Ca mama, próstata etc… 
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A plasticidade do blastocisto e a 

possibilidade de análise de todo 

o genoma. 



 PGS/PGD 

 81 centros – 12 países 

 2.119 ciclos – 624 transferências (29,5%) 

 ~ 4 embriões analisados / ~1 embrião normal 

 217 gestações clínicas, 180 partos 



2012 – 2016 

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 

2016 1284 128 10,0 

TOTAL 5539 563 10,2 



Dados FERTILITY JUN/2017:  
Doenças avaliadas 

Casos % 

Acidúria metilmalônica 2 2,9% 

Amiotrofia espinhal 3 4,4% 

Anemia falciforme 11 16,2% 

Ataxia espinocerebelar 7 10,3% 

Doença de Huntington 1 1,5% 

Doença de Von Recklinghausen (Neurofibromatose) 1 1,5% 

Fibrose cística 2 2,9% 

Gangliosidose 2 2,9% 

Glicogenose IV 2 2,9% 

Hemofilia 2 2,9% 

HLA  4 5,9% 

HLA associado à outras doenças (21) 

Leucoencefalopatia com substância branca evanescente 1 1,5% 

Neutropenia 2 2,9% 

Imunodeficiência combinada grave (SCID) 5 7,4% 

Rins policísticos 2 2,9% 

Síndrome de Marfan 1 1,5% 

Síndrome de Meckel-Grubel 1 1,5% 

Síndrome de Wolfran 1 1,5% 

Talassemia 13 19,1% 

X-frágil 5 7,4% 

TOTAL 68 



Dados FERTILITY JUN/2017: Resultados – técnica PCR 

N % 

No de casos 68 - 

No de embriões obtidos 531 - 

No de embriões biopsiados 402 75,7% 

No de médio de embriões 
biopsiados/paciente 

5,8 - 

Falha técnica 26 6,9% 

Normais 84 22,4% 

Portadores 142 37,9% 



Dados FERTILITY JUN/2017: Resultados – NGS 

N % 

No de casos 76 - 

No de embriões obtidos 765 - 

No de embriões biopsiados 280 36,6% 

No de médio de embriões biopsiados/ciclo 3,7 - 

No de embriões analisados 240 85,7% 

No de médio de embriões analisados/ciclo 3,1 - 

Falha técnica 2 0,8% 

Normais 63 26,2% 
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NGS ICSI 
ICSI_D5 

<35a 

ICSI_D5
>35a 

Ciclos 76 4284 923 880 

Idade 37,7 36,4 32,0 38,9 

Embriões transferidos 1,3 2,1 2,0 2,1 

Taxa gestação / transferência 51,9% 37,2% 51,5% 36,1% 

Taxa gestação / ciclo iniciado 22,2% - - - 

Taxa implantação 48,7% 27,5% 40,5% 26,0% 

Taxa de abortamento 7,7% 13,6% 9,5% 14,7% 

Taxa de gestação continuada 44,4% 28,6% 41,2% 27,6% 

Taxa de cancelamento / 
tentativa 

48,6% - - - 

Dados FERTILITY JUN/2017: NGS (Day 5) vs ICSI 
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The proportion of normal embryos that are discarded likely varies among clinical settings, 
but it may be as high as 40% in the current practice of PGS. 

Conclusion(s): Among patients < 37, IVF-PGS does not improve CIG (clinical intrauterine 
gestation), LB (live birth), and miscarriage rates. IVF-PGS in women >37 improved CIG and 
LB rates. However, per cycle, the PGS advantage in this age group does not persist. 
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Um único espermatozoide tem 37,5 MB de 

informações de DNA dentro dele. Isto significa 

que uma ejaculação normal representa uma 

transferência de dados de aproximadamente 

1.587 GB em cerca de 3 segundos... 

E você pensa que seu 4G é rápido!! 

Obrigado ! 

Edson Borges Jr. 

edson@fertility.com.br 

www.fertility.com.br 
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