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Definición

Pruebas genéticas preimplantacionales (PGT):
Pruebas moleculares orientadas al análisis de 
ADN de ovocitos o embriones para tipificado 
HLA o determinación de anomalías genéticas

Zegers-Hochschild, F. et al. (2017). The International Glossary on Infertility and Fertility Care, 2017. Human reproduction (Oxford, England), 
32(9), 1786–1801



FISH

PCR

aCGH

NGS



Tipos de PGT

- Antes separados en “preimplantation genetic 
diagnosis” (PGD) y  “preimplantation genetic 
screening” (PGS)

- PGT-A: evaluación de aneuploidías
- PGT-M: evaluación de anomalías monogénicas 

específicas (usualmente severas, también 
HLA)

- PGT-SR: rearreglos estructurales
Zegers-Hochschild, F. et al. (2017). The International Glossary on Infertility and Fertility Care, 2017. Human reproduction (Oxford, England), 
32(9), 1786–1801



Indicaciones de PGT

Tian, Y. et al. (2024). Preimplantation genetic testing in the current era, a review. Archives of gynecology and obstetrics, 309(5), 
1787–1799



Xu et al. (2023). Preimplantation genetic testing guidelines of International Society of Reproductive Genetics . Reproductive and 
Developmental Medicine Vol. 07 Issue 01 Pages 3-11



Spinella, F. et al. (2023). ESHRE PGT Consortium data collection XXI: PGT analyses in 2018. Human reproduction open, 2023(2)



Spinella, F. et al. (2023). ESHRE PGT Consortium data collection XXI: PGT analyses in 2018. Human reproduction open, 2023(2)



Técnicas de biopsia

Biopsia de cuerpo polar
- Ambos en simultáneo o 

diferido (semana 16)
- Mínimamente invasivo
- Limitaciones: intensivo 

en trabajo y tiempo, no 
C-E, no evalúa 
componente paterno, 
no considera errores 
postcigóticos



Técnicas de biopsia

Biopsia de blastómero
- Día 3, extracción 

unicelular
- Evalúa componente 

materno y paterno
- Limitaciones: Allele 

dropout, amplificación 
preferencial, formación 
de ADN quimérico, 
altas tasas de fallo de 
amplificación



Técnicas de biopsia

Biopsia de trofoectodermo
- Etapa de blastocisto, 5 – 10 

células
- Técnicas:

- Taladrado de zona (día 
3, biopsia a los 5) con 
herniación de TE

- Apertura de zona y 
aspiración (día 5): mayor 
cantidad de células, 
menor interferencia

- Punción de zona (día 5): 
Técnica más fácil



Spinella, F. et al. (2023). ESHRE PGT Consortium data collection XXI: PGT analyses in 2018. Human reproduction open, 2023(2)



Tobler, K. et al.  (2015). Blastocoel fluid from differentiated blastocysts harbors embryonic genomic material capable of a whole-genome 
deoxyribonucleic acid amplification and comprehensive chromosome microarray analysis. Fertility and sterility, 104(2), 418–425

Cinnioglu, C. et al. (2023). A systematic review of noninvasive preimplantation genetic testing for aneuploidy. Fertility and sterility, 120(2), 
235–239.



Tobler, K. et al.  (2015). Blastocoel fluid from differentiated blastocysts harbors embryonic genomic material capable of a whole-genome 
deoxyribonucleic acid amplification and comprehensive chromosome microarray analysis. Fertility and sterility, 104(2), 418–425





Campos, G. et al. (2024). Blastocoel fluid as an alternative source of DNA for minimally invasive PGT and biomarker of embryo 
competence. Reproductive biomedicine online

Concordancia con biopsia de 
trofoectodermo varía entre publicaciones



Capalbo, A. et al. (2018). Diagnostic efficacy of blastocoel fluid and spent media as sources of DNA for preimplantation genetic testing in 
standard clinical conditions. Fertility and sterility, 110(5), 870–879.e5.

Baja concordancia tanto con fluido de blastocele como con medio usado



Karami, N. et al. (2024). Comparing the advantages, disadvantages and diagnostic power of different non-invasive pre-implantation genetic 
testing: A literature review. International journal of reproductive biomedicine, 22(3), 177–190.



Técnicas de estudio molecular



Técnicas de estudio molecular



PCR
- Primera técnica, 

evaluación de regiones 
de interés

- Luego regiones 
polimórficas, CNVs y 
aneuplodías con 
amplificación de genoma 
completo

- Limitaciones por 
contaminación, sesgo de 
amplificación, allele 
dropout

- PCR multiplex

Handyside, A. H. et al. (1990). Pregnancies from biopsied human preimplantation embryos sexed by Y-specific DNA amplification. Nature, 
344(6268), 768–770



Schrurs, B. M. et al. (1993). Preimplantation diagnosis of aneuploidy using fluorescent in-situ hybridization: evaluation using a chromosome 
18-specific probe. Human reproduction (Oxford, England), 8(2), 296–301.



Amplificación de genoma completo (WGA)

Técnica de preamplificación orientada a sintetizar 
suficiente ADN para usos río abajo



Amplificación de genoma completo (WGA)

Técnica de preamplificación orientada a sintetizar 
suficiente ADN para usos río abajo



Amplificación de genoma completo (WGA)



Amplificación de genoma completo (WGA)



Amplificación de genoma completo (WGA)



Latham K. E. (2024). Preimplantation genetic testing: A remarkable history of pioneering, technical challenges, innovations, and 
ethical considerations. Molecular reproduction and development, 91(1), e23727



Spinella, F. et al. (2023). ESHRE PGT Consortium data collection XXI: PGT analyses in 2018. Human reproduction open, 2023(2)



PGT-SR

FISH fue primera técnica 
usada

Intensiva en labor y 
limitada a regiones de 
interés



PGT-SR

STR-typing: PCR con primers flanqueando 
puntos de corte

- Puede detectar contaminación/disomía 
uniparental

- Laborioso, caso-específico, no escalable

aCGH

- Detecta imbalances de dosaje, no detecta 
balanceados



PGT-SR

SNP array/karyomapping: 
- Mayor resolución que aCGH
- Detecta haplotipos parentales, puede 

distinguir balanceados de no balanceados
- Requiere usualmente muestra de afectado y 

SNPs informativos cerca de punto de corte
NGS

- Gold standard actual, facilita estudio 
combinado (A, M, SR)

- No detecta portadores balanceados



Limitaciones

- Muestra puede no representar al embrión 
completo (mosaicismo con relevancia clínica 
incierta)

- WGA: riesgos de allele dropout, coverage 
disparejo o errores de amplificación

- Sensibilidad limitada para CNVs, rearreglos 
balanceados o heteroplasmia de mtDNA

- Variabilidad interlaboratorio en reporte de 
mosaicismo

Kakourou, G et al. (2024). The current clinical applications of preimplantation genetic testing (PGT): acknowledging the limitations of biology 
and technology. Expert review of molecular diagnostics, 24(9), 767–775.



Limitaciones

- Interpretación compleja de VUS y niveles de 
heteroplasmia de mtDNA

- Limitaciones biológicas inherentes:
- Alta prevalencia de mosaicismo en 

embriones tempranos que resuelve 
espontáneamente

- Epigenética asociada a FIV/PGT 
desconocida

Kakourou, G et al. (2024). The current clinical applications of preimplantation genetic testing (PGT): acknowledging the limitations of biology 
and technology. Expert review of molecular diagnostics, 24(9), 767–775.



Practice Committee and Genetic Counseling Professional Group (GCPG) of the American Society for Reproductive Medicine. Electronic 
address: asrm@asrm.org (2020). Clinical management of mosaic results from preimplantation genetic testing for aneuploidy (PGT-A) of 
blastocysts: a committee opinion. Fertility and sterility, 114(2), 246–254.

Limitaciones



Practice Committee and Genetic Counseling Professional Group (GCPG) of the American Society for Reproductive Medicine. Electronic 
address: asrm@asrm.org (2020). Clinical management of mosaic results from preimplantation genetic testing for aneuploidy (PGT-A) of 
blastocysts: a committee opinion. Fertility and sterility, 114(2), 246–254.



Xiao, M. et al.  (2021). Next-Generation Sequencing Is More Efficient at Detecting Mosaic Embryos and Improving Pregnancy Outcomes than 
Single-Nucleotide Polymorphism Array Analysis. The Journal of molecular diagnostics : JMD, 23(6), 710–718

NGS tendría mayor 
rendimiento que 
array SNP para 
detección de 
mosaicismo
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Rendimientos



Bacal, V. et al. (2025). A systematic review and meta-analysis of the diagnostic accuracy after preimplantation genetic testing for aneuploidy. 
PloS one, 20(5), e0321859.

PGT-A

VPN 94%



Bacal, V. et al. (2025). A systematic review and meta-analysis of the diagnostic accuracy after preimplantation genetic testing for aneuploidy. 
PloS one, 20(5), e0321859.

PGT-A

VPP 89%



Bacal, V. et al. (2025). A systematic review and meta-analysis of the diagnostic accuracy after preimplantation genetic testing for aneuploidy. 
PloS one, 20(5), e0321859.

PGT-A

VPP 
mosaicismo



Bacal, V. et al. (2025). A systematic review and meta-analysis of the diagnostic accuracy after preimplantation genetic testing for aneuploidy. 
PloS one, 20(5), e0321859.

PGT-A

Tasa de error 
diagnóstico mínima 
en transferencia de 
embrión euploide



Bacal, V. et al. (2025). A systematic review and meta-analysis of the diagnostic accuracy after preimplantation genetic testing for aneuploidy. 
PloS one, 20(5), e0321859.

PGT-A

20% de embriones 
transferidos con PGT 
mosaico no serían 
mosaico



Dreesen, J. et al. (2014). Evaluation of PCR-based preimplantation genetic diagnosis applied to monogenic diseases: a collaborative 
ESHRE PGD consortium study. European journal of human genetics : EJHG, 22(8), 1012–1018

PGT-M

Tipo de herencia de 
enfermedad parece 
afectar la precisión 
diagnóstica del PGT-M



Dreesen, J. et al. (2014). Evaluation of PCR-based preimplantation genetic diagnosis applied to monogenic diseases: a collaborative 
ESHRE PGD consortium study. European journal of human genetics : EJHG, 22(8), 1012–1018

PGT-M



PGT-M

Dreesen, J. et al.. (2008). Validation of preimplantation genetic diagnosis by PCR analysis: genotype comparison of the blastomere and 
corresponding embryo, implications for clinical practice. Molecular human reproduction, 14(10), 573–579

VPN sobre 99%



Satirapod, C. et al. (2019). Clinical utility of combined preimplantation genetic testing methods in couples at risk of passing on beta 
thalassemia/hemoglobin E disease: A retrospective review from a single center. PloS one, 14(11), e0225457

PGT-M



PGT-SR

Zhang, S. et al. (2025). Preimplantation genetic testing for structural rearrangements by genome-wide SNP genotyping and haplotype 
analysis: a prospective multicenter clinical study. EBioMedicine, 111, 105514.
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Outcomes



Simopoulou M, et al. PGT-A: who and when? Α systematic review and network meta-analysis of RCTs. J Assist Reprod Genet. 
2021;38:1939–57

> 35 años

≤ 35 años

Cualquier 
edad

Outcomes asociados a PGT-A

RN vivo por outcome

Beneficio parece existir 
para > 35 años de edad 
materna



Simopoulou M, et al. PGT-A: who and when? Α systematic review and network meta-analysis of RCTs. J Assist Reprod Genet. 
2021;38:1939–57

Outcomes asociados a PGT-A

RR de aborto por outcome clínico

> 35 años

≤ 35 años



Simopoulou M, et al. PGT-A: who and when? Α systematic review and network meta-analysis of RCTs. J Assist Reprod Genet. 
2021;38:1939–57

Outcomes asociados a PGT-A

Evidencia de mejores resultados en RNV para > 35 años y tasa de aborto general



Yan, J. et al. (2021). Live Birth with or without Preimplantation Genetic Testing for Aneuploidy. The New England journal of medicine, 
385(22), 2047–2058.



Poulton, A. et al. (2025). Clinical outcomes following preimplantation genetic testing for monogenic conditions: a systematic review of 
observational studies. American journal of obstetrics and gynecology, 232(2), 150–163.

Outcomes asociados a PGT-M



Poulton, A. et al. (2025). Clinical outcomes following preimplantation genetic testing for monogenic conditions: a systematic review of 
observational studies. American journal of obstetrics and gynecology, 232(2), 150–163.

Tasa de embarazo clínico 
por ciclo con PGT-M 
(general, no comparativo)



Poulton, A. et al. (2025). Clinical outcomes following preimplantation genetic testing for monogenic conditions: a systematic review of 
observational studies. American journal of obstetrics and gynecology, 232(2), 150–163.

Tasa de nacido vivo por 
ciclo con PGT-M



Poulton, A. et al. (2025). Clinical outcomes following preimplantation genetic testing for monogenic conditions: a systematic review of 
observational studies. American journal of obstetrics and gynecology, 232(2), 150–163.

33% de embarazo clínico por ciclo con PGT-M



Poulton, A. et al. (2025). Clinical outcomes following preimplantation genetic testing for monogenic conditions: a systematic review of 
observational studies. American journal of obstetrics and gynecology, 232(2), 150–163.



Poulton, A. et al. (2025). Clinical outcomes following preimplantation genetic testing for monogenic conditions: a systematic review of 
observational studies. American journal of obstetrics and gynecology, 232(2), 150–163.

Outcomes son 
distintos según 
patrón de herencia 
de enfermedad



Poulton, A. et al. (2025). Clinical outcomes following preimplantation genetic testing for monogenic conditions: a systematic review of 
observational studies. American journal of obstetrics and gynecology, 232(2), 150–163.

¿PGT-M con PGT-A?

Mayor tasa de embarazo clínico y nacido vivo combinado vs PGT-M sin PGT-A



Poulton, A. et al. (2025). Clinical outcomes following preimplantation genetic testing for monogenic conditions: a systematic review of 
observational studies. American journal of obstetrics and gynecology, 232(2), 150–163.

¿PGT-M con PGT-A?
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Outcomes a largo plazo



Viotti, M. et al. (2023). Chromosomal, gestational, and neonatal outcomes of embryos classified as a mosaic by preimplantation genetic testing 
for aneuploidy. Fertility and sterility, 120(5), 957–966.

Mayor tasa de abortos en embriones mosaico



Viotti, M. et al. (2023). Chromosomal, gestational, and neonatal outcomes of embryos classified as a mosaic by preimplantation genetic testing 
for aneuploidy. Fertility and sterility, 120(5), 957–966.

Poca correlación aparente PGT - pruebas invasivas prenatales



Aparentemente sin correlación con desórdenes de implantación 
placentaria

Chamani, I. J. et al. (2025). Preimplantation genetic testing and disorders of placental implantation: a systematic review and meta-analysis. 
Journal of assisted reproduction and genetics, 42(5), 1539–1546.



Ginström Ernstad, E. et al. (2023). Preimplantation genetic testing and child health: a national register-based study. Human reproduction 
(Oxford, England), 38(4), 739–750.



Ginström Ernstad, E. et al. (2023). Preimplantation genetic testing and child health: a national register-based study. Human reproduction 
(Oxford, England), 38(4), 739–750.



Ginström Ernstad, E. et al. (2023). Preimplantation genetic testing and child health: a national register-based study. Human reproduction 
(Oxford, England), 38(4), 739–750.



Ginström Ernstad, E. et al. (2023). Preimplantation genetic testing and child health: a national register-based study. Human reproduction 
(Oxford, England), 38(4), 739–750.

Sin diferencias en resultados finales evaluados en infancia temprana



Alteri, A. et al. (2023). Obstetric, neonatal, and child health outcomes following embryo biopsy for preimplantation genetic testing. Human 
reproduction update, 29(3), 291–306.

Escasa evidencia en general para 
resultados a largo plazo



- PGT-A: evidencia no apoya uso general para 
todos los pacientes IVF

- Resultados clínicos: RCTs muestran valores 
similares de nacido vivo y aborto entre IVF con 
o sin PGT-A

- Mejor evidencia a edades mayores (> 35 años)
- Sin evidencia en donante de ovocitos ni 

infertilidad de causa masculina

Practice Committees of the American Society for Reproductive Medicine and the Society for Assisted Reproductive Technology. Electronic 
address: asrm@asrm.org (2024). The use of preimplantation genetic testing for aneuploidy: a committee opinion. Fertility and sterility, 
122(3), 421–434.



- NGS como estándar, aunque mosaicismo es 
complejo de interpretar

- Relevancia de consejería en mosaicismo
- Transferencia fresco versus congelado sin 

diferencias aparentes en resultados
- Biopsia trofoectodérmica preferida (menos 

dañina que en fase de clivado)
- Evidencia mixta en costoefectividad

Practice Committees of the American Society for Reproductive Medicine and the Society for Assisted Reproductive Technology. Electronic 
address: asrm@asrm.org (2024). The use of preimplantation genetic testing for aneuploidy: a committee opinion. Fertility and sterility, 
122(3), 421–434.



Otros: PGT-P



Conclusiones

- Técnicas PGT en rápido desarrollo, con 
limitaciones por n° de células y mosaicismo

- Existen recomendaciones claras de uso para 
técnicas de PGT

- PGT-A con evidencia contradictoria de 
outcomes finales

- Aún evidencia escasa de resultados a largo 
plazo

- Es necesaria consejería detallada previo a 
proceso


