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In presenza di rischio specifico di malattia genetica, consente alternativa più precoce di 
identificazione

I test genetici preimpianto sono l’opzione più precoce di identificazione di una
malattia genetica, con lo scopo di consentire il transfer dei soli embrioni liberi da
malattia.

Evita per la coppia la nascita di prole malata, la scelta abortiva, il ricorso alla
fecondazione eterologa, la rinuncia della ricerca prole.







PGT - M 

necessaria la caratterizzazione del difetto 

molecolare causativo della malattia genetica

Utile il coinvolgimenti di altri membri familiari 

per il set-up preclinico
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La PGT non è una terapia che cura l’embrione

Non posso attendermi che aumenti il tasso cumulativo di gravidanza per
ciclo di trattamento
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Selezionando embrioni liberi da malattia, i vantaggi della PGT si misurano in outcome
clinici di:

- Riduzione del tasso di aborto spontaneo o di IVG per feto affetto

- Riduzione del tempo necessario per ottenere gravidanza a termine

- Evito gravidanze multiple da transfer non singolo, evito transfer inutili
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L’identificazione al test PGT-A di aneuploidia omogenea è fortemente
predittivo di letalità embrionaria precoce

Come ottimizzo la cura della coppia ricorrendo al test genetico pre impianto?
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PGT-A e mosaicismo cromosomico 
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Eseguire PGT-A 
quando

si esegue PGT-M 
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La relazione esami genetici “normali” = bimbo sano non si applica alla
riproduzione umana.

Informo di quale rischio malattia specifico sto valutando

La consulenza genetica collegata ai test PGT informa del rischio riproduttivo di specie di
anomalie congenite e di quali di esse siano state ridotte dai test PGT, descrivendone i
limiti.
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Informando esattamente circa quale rischio malattia specifico sto “azzerando”

Cosa ho valutato col test preimpianto
Che capacità ho di vedere quella patologia
Quale è il rischio residuo di avere comunque la malattia nella prole
Perchè devo coinvolgere altri familiari nel set-up preclinico per ridurre l’errore
diagnostico
Cosa poteva dirmi in più la diagnosi prenatale invasiva rispetto allo specifico
rischio per la prole (traslocazioni trasmesse come bilanciate; esclusione di UPD
per cromosomi soggetti a imprinting)

Come ottimizzo la cura della coppia ricorrendo al test genetico pre impianto?
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Non ci sono risposte si o no che vadano bene per 
tutti, il percorso va ragionato con la singola coppia

(tanti embrioni, pochi embrioni, disponibilità a 
diagnosi invasiva prenatale, etc). 



In presenza di rischio specifico di malattia genetica, consente alternativa più precoce di 
identificazione

Grazie per l’attenzione 
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