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}Procedimento que possibilita a análise genética de células 
do embrião de modo a identificar se é ou não portador de 
patologia grave antes da implantação in utero.

}Recorre a técnicas de procriação medicamente assistida 
(PMA) - questões éticas intrínsecas 

}Alternativa a técnicas invasivas de diagnóstico pré-natal 
e/ou interrupção da gravidez.





} Embriões obtidos por FIV com injecção 
intracitoplasmáticado espermatozóide no óvulo

} Biópsiade blastómerosao 3º dia, no estadio6 a 10 cél.

} Opção: Ą biópsiado blastocistoao 5º/6º dia 

vantagemmais células (cerca de 5) para análise da 
trofoectodermedeixando a massa celular interna intacta

desvantagemnão está suficientemente desenvolvida, 
resultados tardios (48h)

Ą análise do primeiro e segundo corpo polar -
contribuição genética materna;

} Taxa de implantação após DGPI é inferior à FIV clássica



}Análise genética:

ƁFISH (citológica) - anomalias numéricas ou 
estruturais cromossómicase identificação de sexo 
em doenças ligadas ao X

ƁPCR (molecular) - amplifica sequencias de DNA 
(mutações e marcadores indirectos de segregação 
alélica)



}Limitações:

ƁMosaicismo

Ɓ3-4% de erros de diagnóstico
¶necessidade de DPN ou análise do sangue do cordão umbilical para 

confirmar

ƁPCR pode dar falsos positivos ou falsos negativos por 
utilizar pouca quantidade de DNA
¶dependendo do tipo de hereditariedade

ƁPossibilidade de lesão do embrião aquando da colheita de 
células - 5% de degenerescência

ƁEficácia da PMA: só 20 a 30% dos casais conseguem uma 
gravidez por cada ciclo de FIV



}Diagnóstico Genético Pré-Implantatório:

ƁIdentificação de características específicas no embrião 
antes da implantação, tal como uma doença que se sabe 
existir na família

}Rastreio Genético Pré-Implantatório:

ƁExamina um subgrupo de cromossomas ou o cariótipo
inteiro para excluir anomalias cromossómicas(para tentar 
melhorar as hipóteses de sucesso em casais inférteis que 
recorrem a FIV)



}Liberdade à procriação sem interferência externa

}Interesse dos pais em ter uma criança saudável e o 
interesse da criança em ser saudável
Ɓάchildwith the bestchanceof the bestpossiblelifeέ

}Autonomia reprodutiva dos pais



Princípio da autonomia/liberdade de escolha parental de DGPI

}Precedido por aconselhamento genético:

ƁVariabilidade genética das doenças estudadas e sua 
expressividade

ƁIncapacidade de presumir resposta à terapêutica

ƁNecessidade de diagnóstico prévio num probando

ƁInformação completa de limitações da técnica ĄDPN



Princípio da autonomia/liberdade de escolha parental de DGPI

}Outras garantias dadas aos pais:

ƁDireito à confidencialidade, excepto se conflito de interesses

ƁDireito à ignorância/desistência

ƁUso de amostras só para finalidades consentidas pelo 
consulente

ƁQualidade dos profissionais intervenientes e capacidade de 
comunicação (literacia paterna)

ƁInformação completa sobre a técnica e sua avaliação

ƁResultados obtidos sempre apresentados e explicados



}Porque o DGPI envolve a criação e destruição de embriões

}2 pontos de vista:
ƁTese concepcionista

ƁTese gradualista

}Parecer 44/2004 CNECV (PMA) ςPonto 19:
ƁTodo o embrião humano tem direito à vida e ao desenvolvimento 

no corroborar do princípio universal de que todo o existente 
requer existir



}Estatuto moral completo com a fertilização
ƁAmbos inaceitáveis

ƁDGPI leva à destruição de vários embriões

}Fetos com algum desenvolvimento sem estatuto moral
ƁIgualmente aceite

ƁPreferível DGPI por razões psicológicas

}Feto e embrião com estatuto moral diferente
ƁPreferível DGPI



}Selecção de embriões não afectados por alterações genéticas causa 
de doenças hereditárias e malformações congénitas graves

} Instrumentalização do processo reprodutivo e da vida humana?

}5ŜŦŜǎŀ Řƻ άƳŜƭƘƻǊ ƛƴǘŜǊŜǎǎŜ Řŀ ŎǊƛŀƴœŀέΚ
ƁSaúde ςmaior bem que a pessoa pode ter
Ɓ9Ǿƛǘŀ ǾƛŘŀ ŘŜ ǎƻŦǊƛƳŜƴǘƻΣ ŎƻƳ ŘŜŦƛŎƛşƴŎƛŀ ƎǊŀǾŜΧ

}Grave?
¶άŘƻŜƴœŀ ǉǳŜ Ŏŀǳǎŀ ǎƻŦǊƛƳŜƴǘƻ ǎƛƎƴƛŦƛŎŀǘƛǾƻ Ŝ ƳƻǊǘŜ ǇǊŜƳŀǘǳǊŀέ ό!ƴŘŜǊǎƻƴ ²CΣ мфуфύ
ƁRisco de desenvolvimento da doença
ƁGravidade da doença
ƁTratamentos disponíveis
Ɓ¢ŜƳǇƻ ŘŜ ǾƛŘŀ άƴƻǊƳŀƭέ



}Indicações gerais: anomalias cromossómicas, doenças 
ligadas ao X e alterações monogénicasque resultem em 
doença grave

ƁFibrose quística

Ɓß-talassémia

ƁDrepanocitose

ƁDistrofiamuscular de Duschenne

ƁHemofilia

ƁNeurofibromatose



}Detecção directa de mutações

}Determinação do sexo
ƁDoenças ligadas ao X

ƁEliminados embriões ǁ

Ɓ50% embriões sem anomalias



}TipagemHLA
1. Filho anterior afectado por doença passível de ser curada por 

transplante de células estaminais do sangue do cordão umbilical

2. Combinada com detecção de mutação

ƁInstrumentalização

ƁPrincípio da solidariedade

ƁCriança também é sentida como indivíduo e objecto de afecto 

ƁImpacto no bem-estar



}Selecção de embriões a transferir:

ƁAusência da anomalia genética!

ƁNúmero de células antes e após a biópsia

ƁEvidência de divisão celular após biópsia

ƁAusência de anomalias morfológicas após biópsia

ƁDoenças recessivas ςembriões heterozigóticos

ƁTotalidade dos embriões portadores da anomalia



Art. 25º da Lei 32/2006 (PMA)
Destino dos embriões

ƁDevem ser criopreservados, comprometendo-se os beneficiários 
a utilizá-los em novo processo de transferência embrionária no 
prazo máximo de três anos
¶Excepto embriões cuja caracterização morfológica não indique 

condições mínimas de viabilidade

ƁDecorrido o prazo de três anos, podem os embriões ser doados 
mediante o consentimento dos beneficiários originários

ƁEmbriões que não tiverem possibilidade de ser envolvidos num 
projecto parental podem ser utilizados para investigação 
científica



}Escolha do sexo

}A favor:
ƁSe a decisão de ter filhos depender de escolha de sexo

ƁUtilidade económica da descendência

ƁEquilíbrio da descendência

}Contra:
ƁInstrumentalização sem beneficiência

ƁDiscriminação sexual ς1 sexo tem mais valor que outro?

ƁPerigo de em certos países haver eliminação de embriões do sexo 
feminino (Índia, China)



}Diferença de acesso, motivada por:
ƁLegislação de cada país

ƁComparticipação pelos governos ou seguradoras (custo)

}Impacto nas famílias e nas mulheres
ƁPressões sobre a mulher para recorrer a esta técnica

}Deveres do médico
ƁDireito de autonomia dos pais vs o melhor interesse da 

criança

}Discriminação de pessoas com deficiências



}A Favor:
ƁPrevenção do sofrimento da futura criança

ƁEvita interrupções da gravidez na fase fetal

ƁRespeita a visão de que a saúde é um dos maiores bens

}Contra:
ƁPreocupações éticas

ƁNão é completamente fiável (existência de falsos negativos)

ƁDesconhecimento de repercussões nas crianças e mães

ƁMuito dispendioso



Art. 4º da Lei 32/2006 (PMA)
Condições de admissibilidade

Ɓsó pode verificar-se mediante diagnóstico de 
infertilidade ou ainda, sendo caso disso, para 
tratamento de doença grave ou do risco de 
transmissão de doenças de origem genética, 
infecciosa ou outra


