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Diagn. Geneético Prée-Implantatorio

1 Procedimento que possibilita a analise genética de células
do embrido de modo a identificar se € ou nao portador de
patologia grave antes da implantacgwutero.

} Recorre a técnicas de procriacdo medicamente assistida
(PMA)- questOes éticas intrinsecas

1 Alternativa a técnicas invasivas de diagnosticoratl
e/ou interrupcao da gravidez.




DGPI - Perspectiva Historica

® Primeira aplicacao mundial (Inglaterra)

e Diagnostico de aneuploidias cromossdmicas em embrides

® Primeiras leis em Franca permitindo o DGPI

* Primeira aplicacao em Portugal




DGPI - Técnica

1 Embrdes obtidos por FIV com injeccéao
Intracitoplasmaticado espermatozoide no 6vulo

1 Biopsiade blastbmerosao 3° dia, naestadio6 a 10cél

A~

\

1 OpcaoA bidpsiado blastocistoao 5°/6° dia @
vantagenmais células (cerca de 5) para analise da
trofoectodermedeixando a massa celular interna intacta Avan

| .\
desvantagemmao esta suficientemente desenvolvida, e A Y, ,)
resultados tardios (48h) ',: A

A gnalise,(j_o primeiro e segundo corpo polar ¥ N4
contribuicdo genética materna;

Taxa de implantacao apds DGPI é inferior a FIV classica




DGPI - Técnica

1y Analise genética

BFISHditologicg - anomalias numéricas ou
estruturaiscromossomicas identificacdo de sexo
em doencas ligadas ao X

BPCR (molecularlamplifica sequencias de DNA
(mutacOes e marcadores indirectos de segregacao
alélicg




DGPI - Técnica

v Limitacoes:
BMosaicismo

B3-4% de erros de diagndstico

{ necessidade de DPN ou analise do sangue do corddo umbilical para
confirmar

BPCR pode dar falsos positivos ou falsos negativos por
utilizar pouca quantidade de DNA

1 dependendo do tipo de hereditariedade

BPossibilidade de lesao do embriao aqguando da colheita de
células- 5% de degenerescéncia

BEficacia da PMA: s0 20 a 30% dos casais conseguem uma
ravidez por cada ciclo de FIV




DGPI # RGPI

} Diagndstico GenéticBrélmplantatoria

Bldentificac&o de caracteristicas especificas no embriao
antes da implantacao, tal como uma doenca gue se sabe
existir na familia

1 Rastreio GeneticBrélmplantatoria

BExamina um subgrupo de cromossomas @amotipo

Inteiro para excluir anomalia@omossomicagpara tentar
melhorar as hipoteses de sucesso em casais inférteis que
recorrem a FIV)



DGPI - Direitos e deveres dos pais

1 Liberdade a procriacdo sem interferéncia externa

} Interesse dos pais em ter uma crianca saudavel e o
Interesse da crianca em ser saudavel
Bcéchildwith the bestchanceof the bestpossibldlifee

1 Autonomia reprodutiva dos pais

—



DGPI - Direitos e deveres dos pais

‘ Principio da autonomia/liberdade de escolha parental de DGRI
‘\/,

1 Precedido por aconselhamento genético

BVariabilidade genética das doencas estudadas e sua
expressividade

Blncapacidade de presumir resposta a terapéutica
BNecessidade de diagndstico prévio nprmbando

Blnformacao completa de limitacdoes da téecnigaDPN

—



DGPI - Direitos e deveres dos pais

‘ Principio da autonomia/liberdade de escolha parental de DG

= =
1 Outras garantias dadas aos pais:

BDireito a confidencialidade, excepto se conflito de interesses
BDireito a ignorancia/desisténcia

BUso de amostras soO para finalidades consentidas pelo
consulente

BQualidade dos profissionais intervenientes e capacidade de
comunicacao (literacia paterna)

Blnformac&o completa sobre a técnica e sua avaliacao
BResultados obtidos sempre apresentados e explici\ &

)
-




Estatuto Moral do Embriao

} Porque o DGPI envolve a criacao e destruicao de embri

} 2 pontos de vista:
‘BTeseconcepcionista
BTesegradualista

1+ Parecer 44/2004 CNECV (PMAonto 19:

BTodo o embriao humano tem direito a vida e ao desenvolviment
no corroborar do principio universal de que todo o existente
requer existir

—



DGPI / DPN e Interrupcao da Gravidez

} Estatuto moral completo com a fertilizacao
BAmMbos inaceitaveis
BDGPI leva a destruicdo de varios embrioes

1 Fetos com algum desenvolvimento sem estatuto moral
Blgualmente aceite
BPreferivel DGPI por razdes psicoldgicas

v Feto e embriao com estatuto moral diferente
BPreferivel DGPI

—



DGPI - Razoes Meédicas

} Seleccao de embrides nao afectados por alteracoes geneticas ca
de doencas hereditarias e malformacoes congénitas graves

1 Instrumentalizacdo do processo reprodutivo e da vida humana?

1} 5STFSal R2 aYSEK2NJ AYyiSNBaasS R
B Saudeg maior bem que a pessoa pode ter
BOGAGlI GOARI RS a2FNAYSyd2z 0O2Y RSH

1 Grave?
WMR2Sy el 1jdzS Ol dzal A2FNRAYSYy (2 &aA3IYyATFAC
B Risco de desenvolvimento da doenca
B Gravidade da doenca
B Tratamentos disponiveis

B¢SYLI2Z RS OARI AGy2NXIf €




DGPI - Razoes Medicas

} IndicacOes gerais: anomali@®mossomicasdoencas
ligadas ao X e alteracOpmnogénicague resultem em
doenca grave

BFibrosequistica
Bl3-talassémia
BDrepanocitose
BDistroflamuscular deDuschenne
BHemofilia
BNeurofibromatose




DGPI -

Razoes Meédicas

v Deteccao directa de mutacoes

v Determinacao do sexo
BDoencas ligadas ao X
BEliminados embridoelk

B50% embrides sem anomalias
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DGPI - Razoes Medicas

+ TipagenmHLA
1. Filho anterior afectado por doenca passivel de ser curada por
transplante de celulas estaminais do sangue do cordao umbili

2. Combinada com deteccao de mutacao

Blnstrumentalizacao
BPrincipio da solidariedade
BCrianca também é sentida como individuo e objecto de afecto

Blmpacto no berestar




DGPI - Razoes Medicas

v Seleccao de embrides a transferir:

BAuséncia da anomalia genética!

BNUmero de células antes e apobiapsia
BEvidéncia de divisao celular agnsepsia
BAuséncia de anomalias morfoldgicas apiigpsia

BDoencas recessivgembridesheterozigoticos
BTotalidade dos embridoes portadores da anomalia




DGPI - Razoes Medicas

Art. 25° da Lei 32/2006 (PMA

Destino dos embridoes

BDevem secriopreservadoscomprometendese os beneficiarios
a utiliz&los em novo processo de transferéncia embrionaria no

prazo maximo de trés anos
{ Excepto embrides cuja caracterizacao morfologica néo indique
condicdes minimas de viabilidade

BDecorrido o prazo de trés anos, podem os embrioes ser doado
mediante o consentimento dos beneficiarios originarios

BEmbrides que nao tiverem possibilidade de ser envolvidos num
projecto parental podem ser utilizados para investigacao
cientifica




DGPI - Razoes Nao Medicas

» Escolha do sexo

1+ A favor:
BSe a decisao de ter filhos depender de escolha de sexo
BUtilidade econdmica da descendéncia
BEquilibrio da descendéncia

1 Contra:
Blnstrumentalizacao selneneficiéncia
BDiscriminacao sexugll sexo tem mais valor que outro?

BPerigo de em certos paises haver eliminacdo de embrides do st
feminino (India, China)




Consideracoes sobre Politicas Sociais

1 Diferenca de acesso, motivada por:
BlLegislacao de cada pais
BComparticipacao pelos governos ou seguradoras (custo)

1 Impacto nas familias e nas mulheres
BPressoOes sobre a mulher para recorrer a esta técnica

y Deveres do médico

BDireito de autonomia dos pais vs o0 melhor interesse da
crianca

1+ Discriminacao de pessoas com deficiéncias

—



DGPI - Ponderacao

1 A Favor
BPrevencao do sofrimento da futura crianca

BEvita interrupcoes da gravidez na fase fetal
BRespeita a visao de que a saude é um dos maiores bens

+ Contra
BPreocupacoes éticas

BNao e completamente fiavel (existéncia de falsos negativos)
BDesconhecimento de repercussoes nas criancas e maes

uito dispendioso



DGPI - Portugal

Bso pode verificase mediante diagnostico de
Infertilidade ou ainda, sendo caso disso, para
tratamento de doenca grave ou do risco de
transmissao de doencas de origem geneética
Infecciosa ou outra




