¢ Qué enfermedades genéticas

pueden detectarse mediante DGP?

Es posible realizar el DGP para cualquier alteracion
genética, autosbmica dominante, recesiva o ligada al X,
siempre que exista un gen identificable. Para enfermedades
causadas por expansiones de tripletes de nucleo6tidos (como
X fragil, corea de Huntington, etc.) se emplean técnicas
especificas indicadas para estas alteraciones.

BIOARRAY PROPORCIONA ADEMAS EL
ESTUDIO CROMOSOMICO (ANEUPLOIDIAS)
PARA AQUELLAS PAREJAS QUE REALIZAN
DGP PARA UNA ENFERMEDAD MONOGENICA

Bioarray analiza mas de 700 genes asociados
a enfermedades monogénicas como:

Alport sindrome Atrofia Muscular Espinal
Beta talasemia Charcot-Marie-Tooth
Sindrome de Dravet Fibrosis quistica
Hemofilia A/B Enfermedad de Lynch
Marfan, sindrome Poliquistosis renal

... CONSULTE CON BIOARRAY PARA
CUALQUIER OTRO SINDROME, INCLUIDAS
ENFERMEDADES MITOCONDRIALES

Técnica validada
experimentalmente

Bioarray lanza el DGP con NGS tras un
desarrollo tecnologico propio y una completa
validacion en mas de 100 embriones,
mediante el estudio comparativo con la
tecnologia de DGP més completa hasta la
fecha (array CGH), obteniéndose una
concordancia total entre ambas, con un
mayor grado de detalle en ciertas
alteraciones cromosomicas mediante NGS.
Bioarray confirma asf la robustez del
NGS para esta importante
herramienta a disposicion de la
reproduccion asistida.
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Bioarray lanza en exclusiva el nuevo servicio de Diagnéstico
Genético Preimplantacional (DGP) mediante tecnologia
de secuenciacion masiva NGS (Next Generation
Sequencing). El DGP va dirigido a todas las clinicas de
fertilidad que quieren dar un servicio de alto valor afiadido
a una parte de sus pacientes, aumentando sus tasas de
implantacion o previniendo la transmision de enfermedades
genéticas mediante la seleccion de aquellos embriones
mas viables obtenidos en la fecundacion in vitro.

NGS es actualmente la tecnologia méas avanzada para el
estudio del genoma humano y que Bioarray pone por
primera vez al servicio de la salud genética reproductiva.

Bioarray ofrece los dos tipos de estudio para diagnéstico
genético preimplantacional:

[l DGP de aneuplodias, que consiste en el estudio de la
dotacion cromosoémica del embrion para comprobar
que ésta es normal, es decir, no hay alteraciones en el
numero de copias de los cromosomas (aneuploidia).
Asi, el DGP esta clinicamente probado como una
herramienta efectiva para seleccionar embriones
cromosomicamente normales para su transferencia,
aumentando las tasas de implantacion. Ademas,
esta técnica permite detectar inserciones y deleciones
de pequeno tamafio (aproximadamente 6 Mb), asi
como translocaciones robertsonianas (causantes, por
ejemplo, del sindrome de Down).

B DGP de enfermedades monogénicas (debidas a
mutaciones en un solo gen) u otras alteraciones genéticas
de factor Unico, que consiste en el estudio del material
genético del embrion para determinar qué embriones
han recibido y cuéles estan libres de una alteracién
genética previamente identificada en los padres.

¢Cuando esta indicado el DGP?

Las principales indicaciones del DGP son:

® Edad materna avanzada.
@ Historial de abortos recurrentes.
® Fracasos repetidos en ciclos FIV (>2).

® Historial de embarazo o hijos con anomalias cromosémicas.

® Hombres con anomalias cromosémicas en el esperma.

® Parejas portadoras de una enfermedad hereditaria de
factor Unico.

¢ Cuales son las ventajas de

esta nueva tecnologia?

B Deteccion simultanea de aneuplodias en los
24 cromosomas con mayor resolucion. Técnicas
precedentes solo estudiaban ciertos cromosomas,
restando efectividad al diagnoéstico, o bien sélo
detectaban aneuplodias totales.

Il Deteccion de enfermedades monogénicas, en el
caso de parejas portadoras y por tanto con un mayor
riesgo de tener hijos con alteraciones genéticas.

B En el DGP de enfermedades monogénicas Bioarray
diagnostica con una sola biopsia tanto los embriones
libres de la alteracion como aquéllos libres de
aneuploidias, contribuyendo aun mas al éxito del
tratamiento de fertilidad.

I El mayor rendimiento del NGS permite ademas un
coste mas asequible, posibilitando el acceso al DGP
a un mayor numero de parejas.
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Graficas de los resultados
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Las graficas muestran las proporciones de nudmero de
lecturas NGS a lo largo de los 24 cromosomas, revelando
la existencia de aneuploidias.

NGS: Presente y futuro del

analisis genético

Las tecnologias de secuenciacion de ultima generacion
NGS han supuesto una revolucién en el campo de la
investigaciéon genética, debido a que permiten la
secuenciacion de una gran cantidad de ADN a un
coste razonable.

La metodologia NGS aplicada al DGP brinda la posibilidad
de obtener un numero muy elevado de lecturas de
secuenciacion distribuidas uniformemente por todo el
genoma del embridn, con el fin de detectar la posible
presencia de anomalias cromosémicas estructurales asi
como los trastornos de un Unico gen.

EI NGS de Bioarray esta respaldado por un experimentado
equipo bioinformatico, area esencial del andlisis genético y
critico en DGP, por ejemplo, en el manejo del fendbmeno de
Allele Dropout.



