
Análise genética embrionária

Edson Borges Jr.



Retirada de uma ou duas células de um pré-embrião

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

durante seu desenvolvimento laboratorial para análise genética
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X

• Aberrações cromossômicas numéricas: PGT-A
• Aberrações cromossômicas estruturais: PGT-SR
• Alterações monogênicas (single genes defects): PGT-M
• Human leukocyte antigen (antígeno de histocompatibilidade): HLA
• Alterações poligênicas: PGT-P
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• arrayCGH (comparative genome hybridization),

• arraySNP (single nucleotide polymorphism), 

• qPCR (real-time quantitative polymerase-chain-reaction)

• NGS (next-generation sequency)
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Advanced maternal age

Repeated implatation
failure

Recurrent preganacy loss

Severe male factor
infertility

Sex selection: 
ethics and law

concerns

PGT-A
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Monogenic
defects

Structural
chromosome
abnormalities

HLA

PGT-M

PGT-SR

HLA

✓ Recessive autossomy

✓ Dominant autossomic

✓ Sexual chromossomes deseases

✓ Traslocations

✓ Deletions

✓ Invertions 

✓ Duplications

✓ Immune incompatibility
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Autosomal
recessive

Autosomal
dominat

Specific X-
linked

PGT-M

✓ CF, B-Thl, sickle-cell anemia, spinal 

muscular atrophy (SMA), retinites pigmentosa

✓ Myotonic dystrophy I, Huntington

✓FRAXA, Duchene, Becker, Haemophilia
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2021 idade ≤ 30 

anos

idade 31 a

35 anos

idade 36 a

39 anos
idade ≥ 40 

anos

44
48,5

52,9

43,9

20,8

50

37,5

47,4
54,5

47,9

Tx de gestação clínica /ciclo transf (%)

SEM biopsia COM biopsia

2021 idade ≤ 30 

anos

idade 31 a

35 anos

idade 36 a

39 anos
idade ≥ 40 

anos

30,1
32,2

35,2

29,2

16,7

43,2

30,0

40,0

46,4
43,0

Tx de implantação (%)

SEM biopsia COM biopsia

Embriões sem biópsia Embriões com biópsia

n° ciclos transf
tx gest 

bioquímica
tx gest clínica tx aborto tx implantação n° ciclos transf

tx gest 
bioquímica

tx gest  clínica tx aborto tx implantação

idade

2021 425 49,2 44 11,2 30,1 224 56,3 50 13,4 43,2

idade ≤ 30 anos
68 52,9 48,5 6,1 32,2 8 37,5 37,5 0,0 30,0

idade 31 a 35 anos
153 56,2 52,9 11,1 35,2 57 56,1 47,4 7,4 40,0

idade 36 a 39 anos
132 49,2 43,9 13,8 29,2 88 58,0 54,5 12,5 46,4

idade ≥ 40 anos
72 30,6 20,8 13,3 16,7 71 56,3 47,9 20,6 43,0
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❖ 2020: PGT-P: Hypothyroidism, (Resistant) 

Hypertension, Type 1 and 2 Diabetes, Breast 

Cancer, Prostate Cancer, Testicular Cancer, 

Gallstones, Glaucoma, Gout, Atrial 

Fibrillation, High Cholesterol, Asthma, Basal 

Cell Carcinoma, Malignant Melanoma, Heart 

Attack, Schizophrenia, Autism.
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Resultado Geral da validação NiPGTA

A taxa de concordância entre PGTA e meio de cultivo foi de 69%.
São necessários mais estudos para ampliar essa taxa de concordância e trazer confiabilidade para o teste
não invasivo com resultados robustos em taxas semelhantes ao diagnóstico de PGTA.
Espera-se encontrar taxas de concordância de no mínimo 90% para levar o teste para diagnóstico.
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Embryoscope
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