Embridszelekciéo PGD-vel genetikai
terheltség esetén




A praeimplantatios genetikai diagnosztika
(PGD) a praenatalis diagnosztika
legkorabbi formaja, a beagyazodas elotti

preembrio genetikai vizsgalatat jelent
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EIonyok:

e Belltetés elbtti szlrés, igy nagy valoszinliséggel egészseges
embriok kerulnek belltetésre, kevesebb mivi terhesseg-
megszakitas illetve kevesebb spontan vetélés

e Azok a parok is vallalhatnak terhességet akik a terhesség-
megszakitas magas kockazata miatt amugy nem mernének

Hatranyok:

e Jogiilletve etikai kérdéseket vet fel

e Egy-két sejt analizalasa nem lehet diagnosztikus ertekd, viszonylag
magas a fals eredmények aranya

e MuUvi megtermékenyites kell hozza



PGD indikaciol

r\Jr 54JrruI|J dorninans oroklodest betegsegek (beteg uiod
Kockazatia 50%)

Autoszomélis recessziv oroklodési betegségek (beteg utod
kockazata 25%)

X-kromoszoémahoz kotott recessziv rendellenességek (fiu utod
kockazata 50%)

Kromoszoma rendellenességek



PGD indikaciol

Marfan syndroma (kotészoveti rendellenesség)

Huntington betegség (40 éves kor utan jelentkezé gyors szellemi és
testi leépulés)

Dystrophia myotonica (korai gyermekkorban halalos
izomgyengeséq)

Retinitis pigmentosa dominans valtozata (vaksagot okozé
retinadegeneracio)



PGD indikaciol

Autoszomalis dominans orokl6dési betegsegek (beteg utdd
kockazata 50%)

Autoszomalis recessziv oroklodesu beiegsegek (oeteg uiod
Kockazatia 25%)

X-kromoszoémahoz kotott recessziv rendellenességek (fiu utod
kockazata 50%)

Kromoszoma rendellenességek



PGD indikaciol

Cisztas fibrozis (elsGsorban a tudot erinté gyakran fatalis
megbetegedeés)

Tay-Sachs betegség (sulyos szellemi fogyatékossaggal
jaré anyagcserebetegség)

e [-thalassemia (a vérszegenyseg egyik sulyos formaja)
e Phenylketonuria (mentalis karosodassal jaro

anyagcserebetegseq)
Sarldsejtes verszegenyseg (a vorosversejtek
rendellenessége)

MPS azon formai, melyeknél ismert a betegséggen
lokalizacigja



PGD indikaciol

Autoszomalis dominans orokl6dési betegsegek (beteg utdd
kockazata 50%)

Autoszomalis recessziv oroklodést betegségek (beteg utod
kockazata 25%)

A-Kromoszormanoz kKotott recessziy
Kockazatia 50%)

Kromoszoma rendellenességek
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PGD indikaciol

HPRT-deffektus (hypoxantin-guanin foszforibozyltransferaz hiany)

Duchenne muscularis dystrophia (korai gyermekkorban halalos
izomsorvadas)

Lesch-Nyhan syndroma (halalos kimenetell anyagcserebetegséq)
Haemophilia A és B (vérzékenység)

Fragilis X syndroma (szellemi fogyatékossag)

MPS Il. — Hunter betegseg



PGD indikaciol

Autoszomalis dominans orokl6dési betegsegek (beteg utdd
kockazata 50%)

Autoszomalis recessziv oroklodést betegségek (beteg utod
kockazata 25%)

X-kromoszoémahoz kotott recessziv rendellenességek (fiu utod
kockazata 50%)

rormoszorma rendellenessegek



PGD indikaciol

e Szambeli kromoszéma rendellenességek — XY aneuploidia

e Strukturalis kromoszéma rendellenességek — Kiegyensulyozott
kromoszoma transzlokaciok









PGD indikacioi ?77?

Anyai eletkor (PGS) — A modszer hatekonysaga Je enleg vizsgalati
Jr,Jr_Iurru_m van, meggyozo bizonyitekok hianyaban szeleskoru
alikalmazasa egyelore nern ajanlott.

HLA tipizalas testvér donornak — etikailag kifogasolhato
Csaladtervezeés fiu — lany magzat — etikailag kifogasolhaté
Hajlamszirés — etikailag és szakmailag kifogasolhat6

!



PGD indikacioi ?77?

Anyai életkor - A modszer hatékonysaga jelenleg vizsgalati
stadiumban van, meggy0z0 bizonyitékok hianyaban szeleskoru
alkalmazasa egyel6re nem ajanlott.

rILA tipizalas testver donornak — etikailag kifogasolnato
Csaladtervezeés fiu — lany magzat — etikailag kifogasolhaté
Hajlamszirés — etikailag és szakmailag kifogasolhat6



PGD indikacioi ?77?

Anyai életkor - A modszer hatékonysaga jelenleg vizsgalati

stadiumban van, meggy0z0 bizonyitékok hianyaban széleskor(
alkalmazasa egyel6re nem ajanlott.

HLA tipizalas testvér donornak — etikailag kifogasolhato
Csaladtervezes fiu — lany rmagzat — etikailag kifogasolhaio
Hajlamszirés — etikailag és szakmailag kifogasolhat6



PGD indikacioi ?77?

Anyai életkor - A modszer hatékonysaga jelenleg vizsgalati

stadiumban van, meggy0z0 bizonyitékok hianyaban széleskor(
alkalmazasa egyel6re nem ajanlott.

HLA tipizalas testvér donornak — etikailag kifogasolhato

Csaladtervezeés fiu — lany magzat- etikailag kifogasolhato
rajlarnszures — etikail

LT

es szakrailag kifogasolhaio

)
>



PGD etikai kérdései

A beultetésre nem keruldo embriock megsemmisitése miatt

A vizsgalat soran lehetnek embriok, melyekrdl nem
tudunk genetikai vélemeényt adni

X kapcsolt rendellenessegeknél az fiu embridk fele
egeszseges
A PGD alkalmas lehet nemi szelekciora

A PGD alkalmas lehet egyéb tulajdonsagok szerinti
szelekciora

HLA tipizalas esetén a mar megszuletett gyermek
gyogyitasa

Fontos a szigoru szabalyozas, a mindenre kiterjed6
genetikai tanacsadas



PGD jelene és jovje

Magyarorszagon az els6 PGD-vel tamogatott terhesseg lejelentese
2002 — ben — nemi szelekcio

2010 — ben O0sszesen 42 beavatkozas tortent. Jelenleg csak az
Istenhegyi Géndiagnosztika végez PGD-t néhany meddobsegi
centrummal egyuttmikodve.

Egyeldre csak a FISH modszert alkalmazzuk, kromoszoma-
rendellenessegekre, XX — XY szelekciora.

Az Istenhegyi Géndiagnosztikai Centrumban 2011 oktoberében

kezdjuk beallitani a PGD PCR-t, mellyel elvileg barmely betegség
szurhetd, melynek ismerjuk a genetikai hatteret.
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