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Introduction

e Diagnostic préimplantatoire (DPI)
» Diagnostic génétique réalisé sur un embryon avant implantation

e Deépistage génétique préimplantatatoire (Preimplantation Genetic
Screening, PGS)

» Dépistages des aneuploidies (anomalies du nombre de
chromosomes) sur des embryons issus de fécondation in vitro




Indications

DPI > Couples présentant un risque élevé de transmission d’une
anomalie génétique identifiée

» Maladies monogéniques
» Anomalies chromosomiques (translocations, ...)
PGS > Couples hypofertiles traités par FIV/ICSI présentant un

risque élevé d’aneuploidie de 'embryon (age, échecs répétés en
FIV, abortus a répétition, ...)

Facteurs génétiques de prédisposition a une maladie (cancer,...)

Typage HLA en vue greffe de cellules souches hématopoiétiques
chez un frere ou une soeur malade (leucémie ou de maladies
genétiques du sang)

Choix du sexe de I'enfant pour une raison non-médicale



Aspects techniques
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Biopsie de blastomeres

FISH
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Comparaison des
methodes de biopsie

Indications Avantages et limitations Sllj_iz;e
» PGS (aneuploidies » Biopsie peu ou pas invasive pour 'embryon
d'origine ovocytaire) » Analyse uniquement des chromosomes et genes
» Anomalie chromosomique| maternels
Globule d’origine maternelle La rmokis d G e Oui
polaire _ “ » La moitié des zygotes écartes sont
» Maladie monogeénique heterozygotes
portee par la mere » Dégénérescence rapide des globules polaires
» Haute technicite
o » Fiabilite diagnostique (2 cellules, analyse de la
» PGS (aneuploidies) contribution paternelle)
» Anomalie chromosomique - p— T
Embryon » Méthode plus invasive (biopsie de |-2 cellules) | Non

» Maladie monogénique
» Détermination du sexe

» Mosaicisme
» Haute technicite




En Suisse




Au CPMA

Mise en place de nouveaux outils de diagnostic génétique en
collaboration avec Aurigen SA

Projets de recherche sur la génétique de linfertilité (MTHFR)

Analyse des anomalies chromosomiques sur les spermatozoides
par FISH (patients porteur d’anomalies chromosomiques)

DPI
» Biopsie de globules polaires

» FISH sur les globules polaires (aneuploidies ou anomalies
structurales des chromosomes)

» PCR sur les globules polaires (maladies monogéniques)
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