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Parte din seria de brosuri Ghid de tratament




Notificare importanta:

Informatiile din aceasta brosura nu inlocuiesc informatiile sau sfaturile oferite de medicul
dumneavoastra. Medicul dumneavoastra va va ajuta sa alegeti cel mai bun curs de actiune
pentru dumneavoastra.
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Testarea genetica ca parte a FIV (fertilizare in vitro) este un pas

crucial pentru cuplurile care se confrunta cu infertilitatea sau cu risc
crescut de tulburari genetice. Aceasta brosura va va oferi o prezentare
generala a testelor genetice disponibile in FIV si a importantei
acestora.

Testele genetice pot fi recomandate dintr-o varietate de motive:

Antecedente familiale: daca exista antecedente de tulburari genetice in
familie, este recomandabil s se efectueze teste genetice pentru a determina
riscul de transmitere a acestor tulburari la descendenti.

Factori de risc personali: Persoanele cu factori de risc personali, cum

ar fi varsta inaintatd sau expunerea la substante nocive, ar trebui sé ia in
considerare testarea geneticé pentru a identifica posibile anomalii genetice
sau riscuri asociate sarcinii.

Planificarea sarcinii: Cuplurile care planifica o sarcina pot efectua teste
genetice pentru a-si determina statutul genetic si riscul de a transmite boli
genetice urmasilor si pentru a lua decizii in cunostintd de cauza cu privire la
viitoarea lor descendenta.

Probleme de infertilitate: Testele genetice pot face parte din procesul de
diagnosticare pentru cuplurile cu probleme de infertilitate, pentru a identifica
posibilele cauze genetice ale infertilitatii si riscul potential pentru urmasi.

Inainte de FIV: Inainte de procedura de FIV, testele genetice pot fi
recomandate pentru a identifica anomaliile genetice sau riscurile asociate
sarcinii, ceea ce poate duce la rezultate mai bune ale FIV si la reducerea
riscului de avort spontan. Daca v-ati confruntat cu cicluri repetate de FIV

nereusite, se recomanda, de asemenea, testarea genetica.



Teste denetice preconceptionale

Testarea geneticé preconceptionald este un proces care ajuta cuplurile sa
inteleaga riscurile genetice care pot afecta viitorii lor copii. Aceste teste pot
identifica tulburarile genetice si purtarea de mutatii genetice, ceea ce poate
ajuta la planificarea unei sarcini sénatoase.

Este primul pas pentru a asigura viitoarea paternitate.

Pentru cine sunt testele genetice preconceptionale?

v/ Testarea genetica preconceptionala este un pas important pentru
cuplurile care planifica o sarcina, in special daca au un istoric
familial de tulburari genetice sau sunt purtatori de mutatii genetice.
Acest ghid va va oferi o prezentare generala a testarii genetice
preconceptionale, a importantei si procedurii acesteia.

Cupluri cu un istoric familial de boli genetice: daca exista un istoric
familial de boli genetice, poate fi util sa se efectueze teste genetice
preconceptionale pentru a identifica factorii de risc pentru urmasi.

Purtatori de mutatii genetice: Daca unul sau ambii parteneri sunt
purtatori de mutatii genetice care pot fi transmise urmasilor, se
recomanda testarea genetica preconceptionala pentru a determina
riscul de boli mostenite.

Cupluri care au deja un copil cu o tulburare genetica sau cupluri cu
avorturi spontane repetate sau infertilitate.




Cum functioneaza examinarea preconceptionala?

Examinarea genetica preconceptionala implica de obicei mai multe etape:

Consultatie genetica: cuplul se intdlneste cu un genetician sau un medic
specializat in medicina reproductiva pentru a trece in revista istoricul familiei

si factorii de risc personali. Aceasta conversatie poate include intrebari despre
prezenta bolilor genetice n familie, istoricul sarcinilor anterioare si alte informatii
pertinente.

Obtinerea unei probe: Proba recoltatd este utilizatd pentru efectuarea analizei
genetice.

Analiza geneticé: In laborator se efectueaza o analizé geneticé a esantionului,
care poate include testarea mutatiilor genetice asociate cu boli mostenite sau
cautarea de anomalii cromozomiale.

Examinarea rezultatelor: dupa analiza genetica, medicul evalueaza rezultatele
si le discuté cu cuplul. Daca sunt identificati factori de risc genetic, medicul poate
discuta posibilele implicatii pentru planificarea sarcinii si poate recomanda pasii
urmatori, inclusiv un posibil tratament sau consiliere genetica.

Decizie si planificare: Pe baza rezultatelor testelor genetice si a discutiilor cu
medicul nostru, specialist in medicina reproductiva, cuplul poate decide cu privire
la pasii urmatori, inclusiv posibile modificari in planificarea sarcinii, tratamente
suplimentare sau consiliere genetica suplimentara.



Tipuri de teste

Testele genetice preconceptionale includ mai multe tipuri de teste
care pot ajuta la identificarea riscurilor genetice si la informarea
viitorilor parinti cu privire la posibilele tulburari genetice.
Principalele tipuri de teste sunt enumerate maijos:

¥ Test cariotip sange periferic: acest test analizeaza numarul
si structura cromozomilor. Ajuta la detectarea anomaliilor
cromozomiale care pot cauza tulburari genetice precum sindromul

Down sau sindromul Turner.

Teste ale purtatorilor (de baza si avansate): Depistarea purtatorilor
se concentreaza pe gasirea purtatorilor ascunsi ai mutatiilor
genetice recesive “cheie” care cauzeaza tulburari genetice care pot
afecta copiii purtatorilor sanatosi. Acestea includ fibroza chistica,
atrofia musculara spinala si tulburarile metabolice mostenite.

De ce sa va supuneti unei examinari preconceptionale?

Prevenirea tulburarilor genetice: identificarea factorilor de risc inainte
de conceptie poate reduce probabilitatea de a avea un copil cu o tulburare
genetica.

Luarea de decizii in cunostinta de cauza: Ofera cuplurilor informatii care le
pot ajuta sa ia decizii de planificare familiald in cunostinta de cauza.

0 mai buna planificare a sarcinii: Ajutd medicii si parintii sa se pregateasca
pentru potentiale provocari de sanéatate.

Testarea genetica preconceptionald este un instrument util pentru cuplurile
care planifica o sarcina. Acesta ofera cuplurilor informatii cu privire la riscul lor
genetic si le permite sa ia decizii in cunostinta de cauza cu privire la viitoarea lor
progenitura. Consultarea unui genetician este esentiald pentru alegerea testelor
potrivite si pentru intelegerea rezultatelor.



Testarea genetica preimplantare (PGT)

Testarea genetica preimplantare (PGT) este un tip specializat de test
genetic efectuat pe embrioni inainte ca acestia sa fie transferati in uterin
timpul procesului de fertilizare in vitro (FIV). PGT are ca scop identificarea
anomaliilor genetice Tn embrioni, ceea ce contribuie la cresterea sanselor de
reusitd a sarcinii si de nastere a unui copil sanatos.

Cui se adreseaza testarea preimplantare?

+/  Cuplurilor cu cicluri repetate de FIV esuate sau pierderi repetate
de sarcina: un PGT poate identifica embrioni normali din punct de
vedere genetic, ceea ce poate creste sansele unei sarcini reusite.

Cupluri cu risc crescut de tulburari genetice: daca aveti un istoric
familial de tulburari genetice sau sunteti purtator de mutatii
genetice, PGT poate ajuta la selectarea embrionilor sanatosi din
punct de vedere genetic pentru transfer.

Femei cu varsta peste 35 de ani (la momentul preconizat al nasterii).

Cum se efectueaza testarea denetica preimplantare?

Testarea genetica preimplantare (PGT) este un proces care are loc ca
parte a tratamentului de reproducere asistata, de obicei in timpul unei
proceduri de fertilizare in vitro (FIV). Acesta implicd mai multe etape:

FIV si productia de embrioni: femeia este supusa unei stimulari hormonale
pentru a produce mai multe ovule, care sunt apoi recoltate si fertilizate cu
sperma in laborator. Embrionii rezultati sunt cultivati timp de mai multe zile, de
obicei pana la stadiul de blastocist (5-6 zile dupa fertilizare).

Biopsia embrionara: Cand embrionii ajung in stadiul de blastocist, se
indeparteaza cateva celule din stratul exterior (trophectoderm) al embrionului.
Acest proces este cunoscut sub numele de biopsie embrionara si se
realizeaza cu un risc minim de deteriorare a embrionului.



Analiza genetica: celulele prelevate sunt apoi testate genetic pentru a
depista anomalii cromozomiale (PGT-A), mutatii genetice asociate cu anumite
boli mostenite (PGT-M) sau modificari cromozomiale structurale (PGT-SR).

Selectarea embrionilor: embrionii care nu prezintd anomalii genetice
identificate sunt selectati pe baza rezultatelor analizei genetice. Acesti
embrioni sunt considerati adecvati pentru transferul in uter.

Transferul embrionului: Embrionul sdnatos selectat este transferat in uterul
femeii cu scopul de a obtine o sarcina. Transferul poate fi efectuat in timpul
aceluiasi ciclu de FIV sau dupa congelarea si apoi decongelarea embrionului

intr-un ciclu ulterior.

Tntregul proces de testare geneticé preimplantare este gestionat cu
atentie si realizat de medici si specialisti in medicina reproductiva si
genetica. Fiecare etapa este importanta pentru a obtine rezultate de
succes si pentru a minimiza riscurile pentru viitorii parinti.




Tipuri de teste

v

PGT-A (Testarea genetica preimplantationala pentru aneuploidii)

Scop: Detecteaza anomalii cromozomiale (aneuploidii) precum
trisomii (de exemplu, sindromul Down) sau monosomii.

Beneficii: ajuta la selectarea embrionilor cu numar normal de
cromozomi, crescand probabilitatea unei sarcini reusite si reducand
riscul de avort spontan.

PGT-M (Testarea genetica preimplantationala pentru tulburari
monogenice)

Scop: Identificarea mutatiilor genetice specifice asociate cu
tulburari monogenice mostenite, cum ar fi fibroza chistica, boala
Huntington sau boala Tay-Sachs.

Beneficii: Ajuta la selectarea embrionilor care nu poarta o mutatie
genetica specifica, ceea ce reduce riscul de a avea un copil cu acea
tulburare genetica.

PGT-SR (Testarea genetica preimplantare pentru rearanjamente
structurale)
Scop: Detecteaza rearanjamentele cromozomiale structurale, cum

ar fi translocatiile, inversiunile sau deletiile.

Avantaj: ajuta la selectarea embrionilor fara anomalii cromozomiale
structurale, crescand sansele unei sarcini reusite si ale unui copil

sanatos.




Avantajele PGT

Rata de succes mai mare a FIV: selectarea embrionilor sanatosi din punct de
vedere genetic creste sansele unei sarcini reusite.

Risc redus de avort spontan: embrionii fard anomalii cromozomiale au un
risc mai scazut de avort spontan.

Prevenirea tulburarilor genetice: Asigurarea faptului ca copiii nu au tulburari
specifice mostenite.

Luarea deciziilor in cunostinta de cauza: Furnizarea de informatii
importante cuplurilor pentru a le ajuta in planificarea familiala.

Testarea genetica preimplantationald (PGT) este un instrument valoros pentru
cuplurile cu infertilitate sau cu risc de tulburari genetice. Ajutand la identificarea
embrionilor sanatosi din punct de vedere genetic pentru transfer, PGT creste
considerabil sansele de reusita a sarcinii si de nastere a unui copil sanatos.
Consultarea unui medic si a unui embriolog este esentiald pentru intelegerea

corecta a procedurii si a rezultatelor testelor.




Sunteti gata sa faceti
primul pas?

Daca sunteti pregatita, rezervati-va prima programare la clinica noastra.
Coordonatorii nostri va pot oferi programari in persoana, telefonice sau
video. Suntem disponibili sa va vedem in timpul programului normal de lucru.

Daca solicitati, la o ora care se potriveste preferintelor dumneavoastra.
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Daca nu sunteti sigur
de ceva, mtrebatn-ne.

You dream. We care.



In fiecare zio
femeie afla ca este
insarcinata dupa

un tratament la noi.

Datorita muncii
excelente a echipei
noastre, facem

o femeie fericita

in fiecare zi.
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