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RESUMO: O DGPI (diagnóstico genético pré-implantacional) é comumente utilizado como 

ferramenta diagnóstica nos tratamentos de reprodução humana assistida. É feito a partir da 

análise de embriões biopsiados, com o intuito de avaliar seu cariótipo, em busca de possíveis 

doenças genéticas que poderiam vir a acometer o feto. Tendo em vista esse tipo de tecnologia, 

cabe às equipes multidisciplinares avaliar a necessidade de aplicação deste método, 

considerando as especificidades de cada caso. Isto se faz necessário já que é preciso seguir um 

protocolo ético e profissional ao que se refere aos resultados obtidos e a conduta médica a partir 

destes. Este artigo tem como objetivo revisar as principais dificuldades e avanços, assim como 

identificar os principais procedimentos genéticos pré-implantacionais e suas implicações 

bioéticas. O estudo realizado neste artigo trata-se de uma revisão de literatura, onde o 

levantamento tem por base artigos publicados nos últimos 10 anos. O PGT (teste genético pré-

implantacional) não é a primeira abordagem em tratamentos de reprodução assistida, deste 

modo, diversos fatores devem ser levados em conta assim como, por exemplo, a porcentagem 

da eficácia diagnóstica para cada casal. Sendo assim, através da análise genética de embriões 

e aplicando as técnicas de PGT-A, PGT-M e PGT-SR , em adição à análise de classificação 

embrionária, é possível selecionar os que estão sujeitos a uma maior chance de implantação e 

identificar de maneira prematura qualquer alteração que possa prejudicar o processo de 

desenvolvimento do embrião. 
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INTRODUÇÃO 

De modo ideal, as metodologias dentro da área de reprodução assistida deveriam 

ser aplicadas unicamente com o intuito de viabilizar a gestação para casais com 

dificuldades pontuais. Porém a análise genética de células do trofectoderma de um 

blastocisto, retiradas através da biópsia embrionária, nos permite identificar mutações 

gênicas e prevenir algumas doenças, o que vem sendo aplicado também no âmbito da 

reprodução, fornecendo a possibilidade de um tratamento precoce para qualquer patologia 

a que o feto estaria exposto. 

Algumas intervenções genéticas referentes ao período gestacional, não são 

voltadas a fins terapêuticos. Estas ainda estão em fase experimental e tem sido alvo de 

discussões éticas entre diversos campos da ciência, considerando sua necessidade de uso 

e os riscos. 

Com a evolução da biotecnologia nos últimos 30 anos, pudemos evidenciar que 

antes seriam improváveis intervenções e com sérias restrições e agora tornam-se possíveis 

e aplicáveis. Através dos avanços do conhecimento de mecanismos moleculares e 

epigenéticos que iniciam processos neoplásicos, foi possível desenvolver e aperfeiçoar o 

campo do aconselhamento genético, no qual em teoria podemos trabalhar com 

possibilidades baseadas em históricos familiares, hereditariedade ou probabilidades de 

recorrência de doenças. 

OBJETIVO 

O objetivo deste artigo é revisar o as principais dificuldades e avanços dentro da 

área da reprodução humana assistida, visando identificar os principais procedimentos 

genéticos pré-implantacionais e suas implicações bioéticas. 

MATERIAIS E MÉTODOS 

Este estudo trata-se de uma revisão de literatura elaborada tendo por base artigos 

científicos publicados nos últimos 10 anos. Levantamento realizado através de análise de 

conteúdo, em perspectiva qualitativa, onde o levantamento passou pelas fases de pré-

análise, exploração do material e finalizando a análise com o tratamento dos resultados, 

realizando inferência e interpretação do material bibliográfico analisado.  
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A coleta de dados foi executada por meio da leitura de artigos científicos em 

português e inglês e foram utilizadas as bases de dados Scientific Electronic Library 

Online (Scielo) e Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciências da Saúde (Lilacs).  

Assim como artigos publicados em revistas e jornais científicos, sendo estes, o 

Fertility and Sterility, Reprodução & Climatério, Archives of Health Sciences, Revista de 

Ciências Médicas e Biológicas, Human Reproduction Open. As palavras-chave 

pesquisadas foram: teste genético pré-implantacional; diagnóstico genético pré-

implantacional e biópsia embrionária. 

REFERÊNCIAL TEÓRICO 

Avaliação e recomendação do aconselhamento genético 

Por definição o aconselhamento genético trata do cuidado ao paciente, onde se 

utiliza o campo da genética e ciências sociais como a psicologia, trabalhos sociais etc, 

para aconselhar, instruir e apoiar pacientes que possuam ou não condições genéticas 

atípicas e seus familiares. (SCHAEFER e THOMPSON, 2015, p.11)  Todo o processo de 

comunicação é realizado com base em um diagnóstico genético, no qual o profissional 

responsável fornece informações abrangentes, em que são inclusas todas as decisões 

possíveis; curso da doença, cuidados médicos e tratamento. (FLEMING e PASSARGE, 

2001, p.138) 

Há diversas indicações para o encaminhamento ao aconselhamento genético, 

como, por exemplo: avaliação de pessoas com deficiência intelectual ou atraso de 

crescimento, defeitos morfológicos congênitos únicos ou múltiplos, uma possível doença 

metabólica herdada, presença de possível alteração monogênica, presença de doença 

cromossômica, incluindo rearranjos cromossômicos equilibrados, pessoas em risco de 

uma condição genética, incluindo questões de diagnóstico pré-sintomático ou risco de 

câncer, pessoa ou família com dúvidas sobre aspectos genéticos de qualquer condição 

médica, casais com histórico de abortos recorrentes, consanguinidade (em um casal), 

doenças típicas de grupos étnicos específicos, entre outros. (BERTOLLO et al., 2013) 

O processo de aconselhamento passa por diversas fases de anamnese detalhada, 

como coleta de informações familiares, além do próprio diagnóstico, e também 

determinações de riscos de recorrência dominante e recessiva. (BERTOLLO et al., 2013) 

Todo o processo passa pelo levantamento de informações, todo o histórico familiar, 
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estudo de heredograma, estimativa de riscos, exame físico, exames complementares, 

pesquisa de cariótipo e exames moleculares que podem concluir uma hipótese 

diagnóstica. (TELES, 2011, p.987) 

A complexidade do aconselhamento vai além dos princípios básicos de herança 

Mendeliana. Cabe a avaliação matemática de riscos, que pode considerar fatores como a 

penetrância reduzida, gravidez tardia, penetrância dependente da idade, homozigosidade 

etc. (YOUNG, 2007, p.3)  

O aconselhamento genético com DGPI (Diagnóstico genético pré-implantacional) 

pode passar por problemas éticos e jurídicos, assim como o próprio procedimento, 

tratando da questão de investigação e manipulação de embriões e por questões eugênicas. 

(TELES, 2011, p.987) 

Com relação ao objetivo do aconselhamento genético, em contraste com os 

exames do pré-natal, distinguem-se como programas de prevenção e abordagem com 

objetivo de autonomia. Programas de prevenção (triagem pré-natal) são voltados para a 

população como uma ferramenta acessível uma vez que há o objetivo de autonomia, a 

oferta é realizada de maneira pré-concebida, sendo assim, daria ao casal mais opções 

reprodutivas. Durante a história a triagem reprodutiva tornou-se uma preocupação, na 

qual é aplicado o contexto de opções de escolha reprodutiva, o que poderia levar a 

instrumentalização de decisões reprodutivas individuais, em detrimento ao coletivo 

(redução de custos) ou com objetivos eugênicos. (SIMÓN e RUBIO, 2018, p.168) 

Independente da situação qualquer casal deve realizar o aconselhamento genético, 

sendo este, recomendado como sempre antecedendo o diagnóstico genético pré-

implantacional. Durante o processo de aconselhamento e de acordo com a técnica 

empregada, este é passado por um comitê de ética que pode pronunciar-se contra ou a 

favor da realização procedimento. (POMPEU e VERZELETTI, 2015, p.88) 

Um estudo publicado na revista Fertility and Sterility avaliou o impacto, e a 

utilidade e verificou a relação entre o risco e os resultados de experiencias de pacientes, 

que foram submetidos ao diagnóstico genético pré-implantacional e que passaram pelo 

aconselhamento genético. (GOLDBERG-STRASSLER et al., 2016, p.370)  

Foram avaliados pacientes que possuíam aneuploidias, estes formados pela grande 

maioria, por pacientes com doenças monogênicas. Com base nos resultados obtidos foi 
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percebido um grande número de pessoas que já haviam se consultado anteriormente com 

o profissional responsável, por terem realizado um teste genético de portador 

anteriormente ao processo do diagnóstico genético pré-implantacional e do procedimento 

de FIV (Fertilização in vitro). Estes pacientes afirmaram ter tido uma melhor experiência 

no aconselhamento genético referente ao DGPI comparado ao aconselhamento realizado 

anteriormente. 

O estudo mostrou que parte dos pacientes que realizaram o aconselhamento 

genético voltado para o DGPI consideraram-no muito importante e informativo, os 

demais consideraram como algo de extrema importância e indicariam o aconselhamento 

para outros pacientes. O estudo mostrou que a procura por aconselhamento genético de 

maneira remota tem crescido e se tornado bastante acessível independentemente da 

localização geográfica do paciente. (GOLDBERG-STRASSLER et al., 2016, p.370) Foi 

constatado neste estudo que parte dos pacientes preferem que o aconselhamento ocorra, 

no caso, por telefone. 

Indicação e conduta do ponto de vista ético 

O critério de inclusão de pacientes para o teste genético pré-implantacional é 

avaliado por equipes multiprofissionais, envolvendo geneticistas, biologistas 

moleculares, citogeneticistas, profissionais de saúde mental, embriologistas e 

especialistas em reprodução humana. (CARVALHO et al., 2020) O discernimento da 

inclusão ou exclusão são dependentes também da legislação local assim como aprovação 

dos comitês de ética locais. (PIZZATO et al., 2017) 

De modo geral, o PGT (Preimplantation Genetic Testing – Teste Genético Pré-

implantacional) é recomendado quando o diagnóstico for tecnicamente viável e a precisão 

dos resultados for alta. (POMPEU e VERZELETTI, 2015, p.88) A maioria dos centros 

de FIV/PGT aceitam uma margem de erro de 1% a 3% nos testes, sendo devidamente 

monitorados e comunicados aos pacientes nos termos de consentimento e relatórios do 

procedimento. (CARVALHO et al., 2020) 

A exclusão de pacientes para o PGT deve ser considerada caso a mulher tenha 

sinais e sintomas de doenças autossômicas dominantes ou ligadas ao X, uma vez que isto 

pode vir a causar complicações médicas, desde a estimulação ovariana à gravidez. 

(CARVALHO et al., 2020) Assim como também deve ser cuidadosamente considerada 
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caso um dos parceiros tenha condições físicas ou psicológicas graves. (PIZZATO et al., 

2017) 

O PGT-A (Teste genético pré-implantacional específico para Aneuploidias) é 

recomendado a casais AMA (Advanced Maternal Age – Idade materna avançada), RIF 

(Recurrent Implantation Failure – Falha de implantação recorrente), SMF (Severe Male 

Factor Infertility – Infertilidade grave do fator masculino) e RM (Repeated Miscarriage 

– Aborto espontâneo repetido). PGT-A   para RM sem causas genéticas não é 

recomendado. (CARVALHO et al., 2020) 

É recomendado em todos os casos, mas em especial aos casais RIF, RM e SMF, 

um cariótipo prévio, visto que o método de detecção de anormalidades desequilibradas 

pode ser diferente em casos de resultados anormais. (CARVALHO et al., 2020) 

A inclusão dos casais vai de acordo com a determinação de cada centro de 

tratamento, que varia conforme os critérios de avaliação das causas de infertilidade 

(número de abortos e idade limite, por exemplo). (PIZZATO et al., 2017) 

Para casais que já tem um filho com distúrbio genético ou maligno adquirido, com 

probabilidade de cura ou expectativa de vida prolongada por transplante de células-tronco 

de um irmão compatível com HLA (Human leukocyte antigen -Antígeno leucocitário 

humano) e que  já tentaram todas as outras possibilidades clínicas, é recomendada a 

seleção de embriões HLA compatíveis através do PGT, entretanto, deve-se considerar 

caso a criança tenha uma condição grave que a impeça de receber o transplante de células-

tronco. (POMPEU e VERZELETTI, 2015, p.88) 

O PGT para doenças mitocondriais fornece uma estratégia eficaz para o 

diagnóstico de variantes patogênicas do mtDNA (DNA mitocondrial) heteroplasmático. 

É necessário avaliar a variação da carga dessas variantes dentro dos embriões, já que o 

limite não é conhecido para variantes patogênicas particulares ou raras. Não é indicado 

em caso de homoplasmia ou em casos em que a variante é codificada pelo DNA nuclear, 

onde o teste será o mesmo que para outras doenças monogênicas. (CARVALHO et al., 

2020) 

É recomendado o PGT-SR (Teste genético pré-implantacional específico para 

rearranjos estruturais) somente quando a técnica aplicada for capaz de identificar todas 

as formas esperadas de rearranjo cromossômico. (POMPEU e VERZELETTI, 2015, p.88) 
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Os critérios de exclusão vão depender da tecnologia empregada (FISH, PCR quantitativo 

em tempo real (qPCR), métodos de teste abrangentes [hibridização genômica 

comparativa baseada em array (aCGH), array de polimorfismo de nucleotídeo único 

(SNP) ou sequenciamento de próxima geração (NGS)]). (PIZZATO et al., 2017) 

O PGT-M (Teste genético pré-implantacional específico para alterações 

monogênicas) não é recomendado na ocorrência de diagnóstico genético ou modo de 

herança incerto. Para evitar o teste pré-sintomático do parceiro com histórico familiar da 

doença relativo a transtornos de início tardio, como a doença de Huntington, é preferível 

o teste de exclusão ou revelação ao PGT. Em geral, é preconizado para variantes genéticas 

da linha germinativa patogênica com probabilidade de causar doenças altamente 

prejudiciais à saúde, que podem se manifestar na infância ou na idade adulta. 

(CARVALHO et al., 2020) 

Tratando-se de casos de Mosaicismo cromossômico, este que é o fenômeno onde 

as células embrionárias apresentam conteúdo cromossômico diferente entre si, as taxas 

variam de 15% a mais de 90% e sua prevalência é altamente relevante no contexto das 

PGTs. Uma vez realizada a PGT, é possível detectar embriões afetados ainda in vitro a 

fim de implantar somente os que não apresentam comorbidades genéticas, entretanto, 

existem brechas na legislação brasileira quanto a reprodução assistida incluindo, porém 

não limita, a detecção do mosaicismo e por este fator, cada clínica segue o seu protocolo 

e fica a critério dos pacientes e do médico o descarte, estudo ou transferência do embrião 

que apresenta esta característica. (PIZZATO et al., 2017) 

É atribuído ao aconselhamento genético guiar os futuros pais na escolha de quais 

embriões estarão aptos a serem transferidos após o DGPI, uma vez que de modo geral, 

todo embrião carregará uma porcentagem de risco de desenvolvimento de doenças 

genéticas. Em alguns casos a escolha é evidente, porém o profissional tem a 

responsabilidade de deixar os pacientes cientes de todos os riscos e possíveis resultados, 

cabendo aos pais tomar a decisão final. (HENS et al., 2013) 

O objetivo do DGPI é a saúde do bebê, contudo, as diferentes possibilidades de 

emprego do teste abrem uma discussão ética sobre sua aplicação e limites de uso do 

método. A regulamentação do método varia em nível mundial. No Brasil é permitida a 

genotipagem HLA para obtenção de células-tronco, porém não é permitida a escolha do 

sexo. (MENDES e COSTA, 2013) 
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Há questionamentos sobre seu uso no futuro, visando um melhoramento genético, 

tendo como resultado seres “perfeitos”. Abrindo uma janela para discussão sobre o que 

seria uma “criança perfeita”, qual seria o fator limitante na escolha das características 

preferidas pelos pais e como isso poderia afetar as próximas gerações. (MARAMBIO e 

ALCANTARA, 2018) Igualmente, deve ser questionado quais critérios precisam ser 

avaliados no diagnóstico desta “criança saudável”, já que uma criança portadora de um 

gene patogênico poderia não manifestar a doença, mas transmiti-la. (MENDES e COSTA, 

2013) 

RESULTADOS E DISCUSSÃO 

O Diagnóstico Genético Pré-implantacional que rastreia aneuploidias, a PGT-A, 

é uma das mais indicadas análises genéticas no Brasil, principalmente para pacientes com 

idade avançada, que apresentam maior tendência a gerarem blastocistos geneticamente 

alterados. (ALMEIDA; FILHO; SOARES, 2013) Um estudo realizado pela revista 

Fertility and Sterility aponta que pacientes que possuem apenas um blastocisto 

criopreservado para futura transferência embrionária, apesar do alto custo e grande 

chance de aneuploidia embrionária, ainda se beneficiam da realização da análise uma vez 

que esta está associada ao significativo aumento da taxa de gravidez clínica em mulheres 

de idade acima dos 35 anos que  já realizaram o procedimento anteriormente e que 

submeteram à transferência de um único embrião criopreservado. (ALEXIS; WENDY; 

DENNY, 2020, p.431)  

Através das informações que constam na Tabela I, pode se notar a relação entre a 

utilização do PGT-M e o aumento do diagnóstico de alterações genéticas ligada ao X, se 

comparado ao teste genético pré-implantacional utilizando apenas informações isoladas 

entre 2011 e 2017, como o histórico familiar e busca de portadores etc. 
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Fonte: adaptado de MORRIS et al, 2018, p.146 

 

Tabela I :PGT-M REFERRAL TYPE (% / Year) -Tabela de 

Referência 

 

 

CONSIDERAÇÕES FINAIS 

Através da análise genética de embriões, em adição à análise de classificação 

embrionária, é possível selecionar os que estão sujeitos a uma maior chance de 

implantação. Desta forma, através do diagnóstico pré-implantacional utilizando das 

técnicas de PGT-A, PGT-M e PGT-SR, podemos pressagiar possíveis doenças e 

transtornos que o feto poderia vir a ter, fornecendo melhores resultados bem como a 

possibilidade de uma vida mais saudável para a criança que irá nascer, preservando 

também a saúde do casal tentante e diminuindo a necessidade de aditivos gastos e 

estímulos hormonais, assim como estresse físico e emocional. 

 

  

 

Year 
Carrier 

Screening 

Family 

History 

Affected 

Child 

Family 

History & 

AffectedChild 

2011 7.69 53.85 23.08 15.38 

2012 19.35 54.84 9.68 16.13 

2013 29.03 38.71 25.81 6.45 

2014 36.73 34.69 20.41 8.16 

2015 44.44 22.22 25.40 7.94 

2016 49.12 22.81 24.56 3.51 

2017 43.75 31.25 9.38 15.63 
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