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Introducción.

• Infertilidad:
“Enfermedad caracterizada por la imposibilidad de establecer un embarazo clínico 

después de 12 meses de relaciones sexuales regulares y sin protección o por un 
deterioro de la capacidad de reproducción de una persona, ya sea como de forma 

individual o con su pareja”.

Vander Borght M, Wyns C. Fertility and infertility: Definition and epidemiology. Clin Biochem. 2018;62(February):2–10. 



Introducción.

• Epidemiología:

❖ Prevalencia: 17, 8% países de altos ingresos y 16,5 % países de ingresos 
medios y bajos.

Factor masculino                   26%
Disfunción ovárica                21%
Lesiones Tuba uterina           14%
Endometriosis                        6%
Problemas del coito               6%
Factor cervical                       3%
Inexplicada                           28%

https://es.statista.com
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Introducción.

EDAD

• 4,5% a los 25 años
• 12% a los 35 años
• 20% a los 38 años.
• 50% a los 41 años
• 90% a los 45 años 
• 100% a los 50 años.

Vander Borght M, Wyns C. Fertility and infertility: Definition and epidemiology. Clin Biochem. 2018;62(February):2–10. 



Introducción.

PATOLOGIA

Vander Borght M, Wyns C. Fertility and infertility: Definition and epidemiology. Clin Biochem. 2018;62(February):2–10. 



EDAD PATOLOGIA

GENETICA
Alt. Numericas

Alt. Estructurales.
Enf Monosomicas.
Enf ligadas al sexo.



Diagnostico pre implantacional.

• Prueba que permite analizar el estatus genético y/o cromosómico 
de los embriones antes de su implantación en el útero.

ESHRE PGT Consortium good practice recommendations for the detection of structural and numerical chromosomal aberrations†. Hum Reprod Open. 2020 Mar 1;2020(3):1–20.  



Historia PGT

Preimplantation genetic testing in the current era, a review . Archives of Gynecology and Obstetrics (2024) 309:1787–1799 



 Diagnóstico Pre implantacional.

• Permite identificar:
✔ Embriones con trastornos monogénicos, 

anomalías cromosómicas numéricas y 
estructurales o trastornos mitocondriales.

✔ Embriones no afectados de una enfermedad 
previa en hermano para eventualmente servir 
de donante de células madre. 

✔ Género del embrión 
✔ Prevenir la transmisión de genes asociados a 

enfermedades de aparición tardía.

• Objetivos:
✔ Identificar embriones sanos en una 

cohorte de la pareja de riesgo de 
transmision.

✔ Evitar nacimientos cromosómicamente 
anormales.

✔ Reducir el riesgo de aborto espontáneo.
✔  Incrementar las tasas de éxito en TRA.
✔ Reducir el tiempo en conseguir un 

nacimiento de un niño sano. 
✔  Mejorar la razón costo-eficiencia

ESHRE PGT Consortium good practice recommendations for the detection of structural and numerical chromosomal aberrations†. Hum Reprod Open. 2020 Mar 1;2020(3):1–20.  



Indicaciones

  

Non-invasive preimplantation genetic testing for aneuploidies: an update. RBMO VOLUME 44 ISSUE 5 2022 
https://www.reproduccionasistida.org/resultados-del-diagnostico-genetico-preimplantacional/



Tasas de éxito

Tasa de embarazo.         🡪      52,9% 
Tasa de parto.                 🡪       42% 
Tasa de parto único         🡪    97,35% 
Tasa de parto gemelar    🡪       2,5% 
Tasa de aborto                🡪      16% 

https://www.reproduccionasistida.org/resultados-del-diagnostico-genetico-preimplantacional/



¿Cómo se obtienen las muestras?

Non-invasive preimplantation genetic testing (niPGT): the next revolution in reproductive genetics? Human Reproduction Update, Vol.26, No.1, pp. 16–42, 2020



Biopsias.

• Obtención de ADN para análisis genético.
• Ovocito (corpúsculos polares) 
• Directamente células del embrión.

• Comienzan con una abertura de la zona pelúcida:
✔ Ruptura mecánica.
✔ Ruptura química mediante ácido Tyrodes. 
✔ Láser. 

Bp en fase 
de escisión

Bp de 
Blastocisto

Bp de 
Corpúsculo 

polar.

Bp en 
estadío de 

mórula

The Impact of Biopsy on Human Embryo Developmental Potential during Preimplantation Genetic Diagnosis. Biomed Res Int. 2016;2016. 



Biopsias.
• Embriones de día 3 de desarrollo con al menos 6 blastómeras. 
• Ventaja : No es necesario vitrificar los embriones. 
• Desventajas: 
• Fallo de amplificación del material genético.
• Material genético puede no ser representativo. 
• Reducción de la masa del embrión.

En fase de 
escisión

• Obtención de 5 a 10 células de TE. 
• Día 5-6 de desarrollo embrionario
• Ventajas:
• Reducción mínima de la masa total del embrión.
• Extracción de células que no darán lugar al feto.
• Bajo riesgo de fallo de amplificación del material genético.
• Disminuye la cantidad de embriones a analizar.
• Desventaja: Tiempo

Blastocisto

• Primer corpúsculo polar que acompaña al ovocito en metafase II.
• Segundo corpúsculo polar cuando se produce la fecundación
• Ambos para el análisis genético. 
• Desventajas: analiza solo 1 o 2 células.

Corpúsculo 
polar.

The Impact of Biopsy on Human Embryo Developmental Potential during Preimplantation Genetic Diagnosis. Biomed Res Int. 2016;2016. 



 

Genética perinatal, de Mary E. Norton, Jeffrey A. Kuller y Lorraine Dugoff © 2020 Elsevier España, S.L.U.



Mosaicismo embrionario
• Presencia de distintas líneas celulares en un mismo embrión, principalmente a 

errores en la mitosis tras la fecundación.
• La prevalencia de mosaicismo oscila entre el 2 % y el 13 % por blastocisto. 

• No disyunción mitótica 🡪  Anomalías cromosómicas complementarias 
(ganancias y pérdidas recíprocas) 

• Retraso en la anafase 🡪 Monosomías.
• Roturas cromosómicas 🡪 Anomalías estructurales.
• Imprinting 🡪 DUP

22

4 19

CROMOSOMAS

Chromosomal mosaicism in human blastocysts: The ultimate diagnostic dilemma. Hum Reprod Update. 2020;26(3):313–34. 



Mosaicismo embrionario.

• Estudios surgieren que la transferencia de embriones mosaico 
pueden dar lugar a RNV sanos, aunque con tasas de embarazo 
más bajas.

• Transferencia de blastocistos mosaicos requiere una consideración 
cuidadosa con un buen asesoramiento genético.

Chromosomal mosaicism in human blastocysts: The ultimate diagnostic dilemma. Hum Reprod Update. 2020;26(3):313–34.
Noninvasive preimplantation genetic testing for aneuploidy in spent medium may be more reliable than trophectoderm biopsy. c Natl Acad Sci U S A
. 2019 Jul 9;116(28):14105-14112.
 



ESHRE survey results and good practice recommendations on managing chromosomal mosaicism. Human Reproduction Open, pp. 1–18, 
2022 



PGT-SR

• Detección de alteraciones estructurales.
• Parejas portadoras de alguna alteración cromosómica estructural. 
• Indicación:  Cariotipo anormal previamente diagnosticado.
• Identifica embriones con reordenamiento cromosómico 

estructural, antes de su implantación y evitando su transferencia 
al útero.

ESHRE PGT Consortium good practice recommendations for the detection of structural and numerical chromosomal aberrations†. Hum Reprod Open. 2020 Mar 1;2020(3):1–20.  



PGT-SR

• Tipos de reordenamientos cromosómicos estructurales: 
✔ Translocaciones recíprocas y robertsonianas.
✔ Inversiones paracéntricas y pericéntricas.
✔ Inserciones.
✔ Deleciones.
✔ Duplicaciones.
✔ Anillamientos .

ESHRE PGT Consortium good practice recommendations for the detection of structural and numerical chromosomal aberrations†. Hum Reprod Open. 2020 Mar 1;2020(3):1–20.  



PGT-SR mediante NGS.
• Lectura directa de fragmentos de ADN secuenciados y su cuantificación. 
• Detecta reordenamientos cromosómicos.
• Automatizado (disminución de errores y costos). 
• Discrimina fragmentos más pequeños que otras técnicas.
• Puede evaluar el mosaicismo embrionario cuando está por encima del 20%.

• Limitaciones:
✔ NGS estándar sin genotipo no puede detectar cambios de ploidía.
✔ No discrimina embriones normales de los que tienen reordenamiento equilibrado
✔ No detecta mosaicismo cromosómico por debajo del 20% 
✔ No detecta anomalías estructurales por debajo de su resolución definida.

ESHRE PGT Consortium good practice recommendations for the detection of structural and numerical chromosomal aberrations†. Hum Reprod Open. 2020 Mar 1;2020(3):1–20.  



PGT-A

• Test genético preimplantacional para la detección de aneuploidías.
• Parejas con problemas reproductivos y cariotipo normal. 
• Busca seleccionar embriones con un complemento cromosómico normal 

(euploide) y descartar los embriones anormales (aneuploides).

An overview of the current and emerging platforms for preimplantation genetic testing for aneuploidies (PGT-A) in in vitro fertilization programs. Taiwan J Obstet Gynecol. 2020;59(4):489–95.



PGT-A mediante NGS.

• Mas utilizada
• Puede realizar PGT-A y PGT-M simultáneamente.

• Alto rendimiento.
• Alta resolución.
• Detecta mosaicismo cromosómico de bajo grado.
• Detecta aneuploidías parciales. 

An overview of the current and emerging platforms for preimplantation genetic testing for aneuploidies (PGT-A) in in vitro fertilization programs. Taiwan J Obstet Gynecol. 2020;59(4):489–95.



PGT-A mediante NGS.



PGT-M

• Detección de anomalías monogénicas.
• Riesgo de descendencia con enfermedades causadas por cambios en la 

secuencia de un gen. 
• Objetivo: Seleccionar embriones sin variante génica patológicas.
• Puede analizar variantes patogénicas en ADN nuclear y mitocondrial.
• Se usa para tipificar el HLA o a pruebas de exclusión para enfermedades 

de aparición tardía.

ESHRE PGT Consortium good practice recommendations for the detection of structural and numerical chromosomal aberrations†. Hum Reprod Open. 2020 Mar 1;2020(3):1–20.  



PGT-M

Genetics en human reproduction. JBRA Assisted Reproduction 2020;24(4):480-491 



PGT-M

• Mínima cantidad de ADN de la muestra
• Se necesitan técnicas muy sensibles de amplificación del ADN. 
• Basado en haplotipado.

BAJO  RIESGO
(SALVAJE)

ALTO RIESGO
(MUTANTE)

ESHRE PGT Consortium good practice recommendations for the detection of structural and numerical chromosomal aberrations†. Hum Reprod Open. 2020 Mar 1;2020(3):1–20.  



PGT-M

• Limitaciones:
✔ Mayor riesgo de fallo de amplificación del ADN.
✔ Mayor riesgo de contaminaciones externas.
✔ Pérdida de uno de los dos alelos .
✔ Enfermedades poligénicas.

ESHRE PGT Consortium good practice recommendations for the detection of structural and numerical chromosomal aberrations†. Hum Reprod Open. 2020 Mar 1;2020(3):1–20.  



Preimplantation genetic testing in the current era, a review . Archives of Gynecology and Obstetrics (2024) 309:1787–1799 



Perspectivas futuras para el PGT
• El PGT ha evolucionado significativamente a lo largo del siglo XXI.
• Plataformas de análisis más sensibles.

• Dificultades:
✔ Biopsia requiere de equipos especializados y personal muy cualificado (costos).
✔ La biopsia es invasiva que puede producir un posible daño afectando a la 

viabilidad del embrión.
✔  El mosaicismo y su impacto en la precisión del diagnóstico al analizar 

únicamente 5-10 células de TE.

Non-invasive preimplantation genetic testing (niPGT): The next revolution in reproductive genetics? Hum Reprod Update. 2020;26(1):16–42. 



Perspectivas futuras para el PGT

• Métodos no invasivos:

• ADN libre de célula (ADNlc):
✔ Medios de cultivo de embriones.
✔ Líquido del blastocele.

Non-invasive preimplantation genetic testing (niPGT): The next revolution in reproductive genetics? Hum Reprod Update. 2020;26(1):16–42. 



Análisis de ADN libre de células en 
medio de cultivo embrionario

• Secretoma. 
• Medios de cultivo albergan ADN, 

incluso más que el secretado en el 
interior del blastocele. 

• ADNn y ADNm a partir del día 2-3 
de desarrollo.

Non-invasive preimplantation genetic testing (niPGT): The next revolution in reproductive genetics? Hum Reprod Update. 2020;26(1):16–42. 



Blastocentesis

• Extracción de líquido del blastocele 
• Se perfora el TE y se aspira el máximo 

líquido del blastocele.
• Sin perjuicio para  blastocisto.
• Ventajoso en vitrificación(menor formación 

de cristales de hielo)

Non-invasive preimplantation genetic testing (niPGT): The next revolution in reproductive genetics? Hum Reprod Update. 2020;26(1):16–42. 



Resumen procedimiento



Conclusiones

• Ha habido un incremento exponencial en el desarrollo y la evolución de 
las técnicas PGT.

• La biopsia de TE y NGS, son los enfoques que mayores ventajas aportan 
siendo los más usados en la actualidad para la realización de PGT.

• PGT no invasivo 🡪 Futuro PGT. 
• Se necesita una extensa estandarización de los procesos  y regulación 

legal para su uso responsable.
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