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10/2012 - Medicinai Salut. En col-laboraci6 un grup de la Clinica Eugin i amb Dr. J. Obradors del Consultori
Obsteétric i Ginecologic Josep Obradors, el grup d'investigadors de la Unitat de Biologia Cel-lular i Genética Médica ha
aconseguit, per primera vegada utilitzant una Hibridaci6 Gendmica Comparada (CGH) rapida, el naixement d'una nena
sense alteracié cromosomica d'una parella en qué I'home era portador de dues translocacions cromosomiques, una
alteraci6 que reduia al minim I'éxit de la transferéncia a I'Gter de la mare.
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Els portadors equilibrats de reorganitzacions cromosomiques, com les translocacions, tenen un risc de infertilitat o inclis

del naixement de fills amb anomalies cromosomiques degut a la produccié de gametes desequilibrades. Per tal d'evitar

aixo s'elabora un Diagnostic Genetic Preimplantacional (DGP). Per elaborar el DGP d'aquest cas s'han analitzat tots els
cromosomes emprant un procediment, la Hibridaci6 Genomica Comparada (CGH) rapida, desenvolupat a la Unitat de Biologia
Cel-lular i Genetica Médica del Departament de Biologia Cel-lular, de Fisiologia i de Immunologia, de la Facultat de Medicina
UAB.

El DGP, permet seleccionar y transferir a I'iter matern embrions cromosomicament normals. Per a detectar els desequilibris
cromosomics exclusivament derivats de la presencia de la reorganitzacio, s'utilitzen una série de técniques que permeten
distingir els cromosomes implicats normals i els derivats, sense analitzar cap altre dels cromosomes del complement. Amb
aquest procediment la Societat Europea de Reproduccié Humana i d'Embriologia té recopilat que entre un 16% i un 13 % dels
d'embrions transferits comporten embaras en el que s'hi fa evident el batec cardiac.

Una de les raons d'aquesta baixa taxa d'implantacié obtinguda dels embrions transferits sembla que es deu a la preséncia
d'alteracions també en cromosomes no relacionats amb els cromosomes implicats en la reorganitzacid, que els faria també
inviables.

En aquest cas, alternativament a les tecniques utilitzades fins ara, per estudiar simultaniament no tan sols els cromosomes
implicats en les reorganitzacions siné també la resta dels cromosomes a I'hora, varem aplicar la CGH rapida. Aquest métode,
gue empra el software MetaSystems (Izasa), permet analitzar a I'hora tots els cromosomes de I'embrié, (cromosomes 1-22

i cromosomes X i Y). A més té l'avantatge que els resultats s'aconsegueixen després de només quatre dies, fet que permet
transferir els embrions seleccionats a I'Gter matern sense necessitat de congelar-los.

Els procediments per poder seleccionar embrions normals per les reorganitzacions i també cromosdmicament normals per a la
resta dels cromosomes es van duu a terme en col-laboracié amb ginecolegs i embridlegs de la Clinica Eugin on es va realitzar
tot el procediment de Reproducci6 Assistida.

Un total de 10 dels 12 embrions evolutius analitzats (83,3%) van ser citogeneticament diagnosticats amb éxit. Tan sols un
d'ells (10%) no presentava cap desequilibri cromosomic (era normal o equilibrat per als cromosomes implicats en les dues
reorganitzacions i també era normal per a la resta dels cromosomes). La majoria restant pero (9/10) eren cromosomicament
desequilibrats per a alguna de les reorganitzacions o per ambdues. També alguns d'ells presentaven alteracions de
cromosomes sencers o0 ocasionalment de fragments cromosomics implicant a diversos cromosomes que habitualment no
s'analitzen.

L'embrio sense desequilibris cromosomics que a més era morfologicament de molt bona qualitat es va transferir a I'ter
matern després de quatre dies i va donar lloc a embaras i posterior naixement d'una nena sense cap alteracié cromosomica
relacionada amb les translocacions paternes.

Aquests resultats s'han inclos en un treball que ha estat publicat a la revista Fertility and Sterility. Hem volgut dedicar aquest
treball a la memoria del Professor de la UAB Dr Josep Egozcue Cuixart, pioner de la Citogenética Humana de la Biologia de la
Reproduccié a Espanya, un excel-lent cientific i docent a més d'un bon amic.

El DGP amb la CGH rapida és una eina molt Gtil per seleccionar embrions lliures d'alteracions cromosomiques per a qualsevol
dels 23 cromosomes i a més possibilita també incrementar la taxa d'implantacio de families candidates al DGP per ser
portadores de reorganitzacions cromosomiques.
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