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Al rescate de las células esenciales

Las técnicas de reproduccién asistida de alta complejidad (TRA)
han permitido que muchas mujeres y parejas logren el embarazo y un
recién nacido vivo.

Hablamos de la fecundacién del ovocito fuera del cuerpo de la
mujer, previa obtencién de los gametos, lo cual nos permite obte-
ner embriones para su posterior transferencia a la cavidad uterina.
Una herramienta de la ciencia que va desde los embriones gene-
rados en condiciones de cultivo in vitro para su posterior transfe-
rencia, hasta aquellos que no son transferidos y presentan carac-
teristicas determinadas para ser conservados mediante técnicas de
crio-preservacién (Vitrificacién) y ser posteriormente transferidos
en forma diferida.

Capitulo aparte dedicaremos a esta modalidad, asi como a la ovo-
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donacién, que sin dudas se ha convertido en la gran estrella del campo
de la fertilidad asistida.

Multiples factores

Las tasas de embarazo exitoso por tratamiento de fertilidad de
alta complejidad (FIV e ICSI) oscilan entre un 30 y 35 por ciento,
segiin consignan diferentes publicaciones. Estas tasas son variables y
dependen de multiples factores, entre los mds relevantes se encuentra
la calidad de los gametos (ovocitos / espermatozoides) ya que la pro-
babilidad de tener un embrién sano estd directamente relacionada con
las caracteristicas de los mismos.

Otras condiciones que influyen en las tasas de embarazo son las
condiciones de laboratorio, los medios de cultivos, las incubadoras,
los catéteres de transferencia, y obviamente el factor humano (biélo-
gos, médicos, entre otros); en suma, todo el equipo de profesionales
intervinientes y los elementos tecnolédgicos que forman parte de ese
tratamiento. Queda claro entonces que el éxito de un tratamiento estd
supeditado a un sinnimero de factores.

Obviamente la medicina reproductiva sigue avanzando y brin-
dando estrategias y herramientas que pueden aumentar las tasas de
embarazo. Este es el caso de los estudios genéticos que se pueden
realizar al embrionario antes de ser transferido, como el test genético
preimplantacional (PGT). Otro estudio que se puede recomendar
en determinadas situaciones, como por ejemplo: falla recurrente de
implantacién, es también el de receptividad endometrial, que permi-
te evaluar la expresién génica en la ventana de implantacién endo-
metrial y predecir el momento éptimo para realizar la transferencia
embrionaria.

Pero como ya dijimos, un factor determinante para predecir y es-
timar tasas de éxito es la calidad de los gametos, tanto de los esperma-
tozoides como de los ovocitos. En los articulos iniciales hemos visto
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la incidencia del factor masculino, por lo cual en este capitulo nos
focalizaremos en la calidad ovocitaria.

Definiendo al Ovocito

Para decirlo de un modo sencillo, el Ovocito o como se lo conoce
popularmente, el évulo, es la célula sexual que contiene la mitad de los
cromosomas de un embrién (la otra mitad estd en el espermatozoide).

Aunque es una estructura increiblemente pequena (mensurable
en micrémetros, micrones o micras, es decir, en milésimas partes de
milimetros) resulta detectable a través del microscopio o lupa este-
reoscépica. Contiene en su interior estructuras (organelas) que son
fundamentales para su buen funcionamiento y para la formacién del
futuro embrién.

Estas estructuras pueden sufrir alteraciones y comprometer la cali-
dad del ovocito y por ende la calidad del embrién. Uno de los factores
de prondstico mds determinantes a la hora de hablar de calidad es la
edad de la paciente, la cual comienza a declinar a partir de los 35 afos,
haciéndose cada afo mds evidente. Cuantos mds afos tiene el ovocito
la probabilidad de lograr embriones de buena calidad va disminuyen-

do.

Asi podemos visualizarlo en los siguientes gréficos:

Griéfico estadistico de
tasas de embarazo por

edad.
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Tasa de embarazo segin
edad de la mujer en
tratamiento de fertilidad.
Fuente: Registro Argentino
de Fertilidad Asistida
(2003-2014).

Otro factor a tener en cuenta en lo que respecta al factor femenino
es la reserva ovidrica: todas las mujeres, desde su vida intrauterina dis-
ponen de células primordiales (foliculos) que dardn origen a los évulos
durante la edad reproductiva. En la pubertad, dentro del ovario se
encuentran entre 300.000 y 400.000 foliculos primordiales; cada uno
de ellos contiene en su interior una célula muy pequefa e inmadura
llamada ovocito primario, que tras madurar dard lugar a los futuros
ovocitos maduros “6vulos”. A lo largo de los ciclos ovulatorios, el na-
mero de los foliculos ird disminuyendo, finalizando los ciclos fértiles
llegada la menopausia con el cese de la ovulacién y en consecuencia la
menstruacion.

A diferencia del hombre que produce espermatozoides continua-
mente, el potencial reproductivo de la mujer lleva un camino descen-
dente partiendo de un niimero determinado de ovocitos. Pero como
ya dijimos, en lo que respecta a tratamientos de fertilidad también in-
cide el factor masculino ya que la existencia de alteraciones seminales
y de los espermatozoides zooides, como alteracién de la morfologia o
alteraciones del ADN espermitico (indice de fragmentacién de ADN
elevado o TUNEL aumentado), pueden disminuir las tasas de éxito.
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In vitro y microinyecciones

Para comprender el mecanismo de la fecundacién del ovocito en
condiciones de cultivo in vitro, previa obtencién de los gametos (ovo-
cito y espermatozoide), es necesario recordar una vez mds cudles son
los dos métodos de la fertilizacién asistida: la fecundacién in vitro
convencional (FIV) y la microinyeccién intracitoplasmdtica de un es-
permatozoide en el interior del ovocito, conocida como ICSI.

En la primera de éstas, cada ovocito maduro (MII) se coloca en
un medio de cultivo con una concentracién determinada de esper-
matozoides mdviles progresivos. La fertilizacion se da de manera es-
pontdnea, en tanto que cuando las caracteristicas seminales presentan
alteraciones, sobre todo en lo que respecta a concentracién y movili-
dad, el bidlogo evaluara realizar un ICSI, el cual consiste en introducir
un solo espermatozoide en el interior del citoplasma de cada ovocito.
El bidlogo selecciona en forma artesanal, en base a su experiencia, el
espermatozoide con mejor movilidad y morfologia, y luego lo inyecta
por medio de un micromanipulador en el interior del citoplasma del
ovocito. Una vez fertilizado el évulo, se observa la fecundacién que da
origen a un ‘pre embrion”, el cual se transfiere posteriormente dentro
del utero.

En el siguiente

gréfico se observa una
diferencia esquemdtica
entre ambas técnicas:
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Etapas de una técnica de alta complejidad

Con la paciente ya seleccionada, previamente estudiada y prepa-
rada en un dia determinado del ciclo, se realiza una hiperestimulacién
ovdrica controlada con medicacién. El objetivo en esta instancia es
reclutar y madurar el mayor niimero de foliculos posible, para luego
aspirarlos y recuperar de su interior los ovocitos maduros, que serdn
luego evaluados en el laboratorio de embriologia y seleccionados para
su posterior fertilizacién con el espermatozoide, esperando horas des-
pués la fecundacién, es decir la formacién del embrién.

Por lo tanto, lo que buscamos es una respuesta Suprafisioldgica”,
ya que fisiolégicamente en cada ciclo natural de la mujer solo un foli-
culo, el mds apto, serd el que crecerd y madurard hasta finalizar con la
expulsién del ovocito maduro. A lo largo de la estimulacién de cada
paciente, monitoreamos el crecimiento de los foliculos con ecografia
transvaginal de manera seriada. Cuando la paciente presenta foliculos
de mds de 17-18 mm se indica la maduracién folicular final con go-
nadotrofina coriénica humana, llamada HCG o con Andlogo Agonista
seglin corresponda.

Es decir, se completa la maduracién final, lo que permite su re-
cuperacién durante la aspiracidn, la cual se programa entre las 34-36
horas post maduracién folicular.

Aspiracién folicular

Se realiza una ecografia transvaginal cuyo transductor lleva mon-
tado una guia en la cual se introduce una aguja con la que se van
punzando y aspirando los foliculos. Este liquido folicular es analizado
en el laboratorio para identificar la presencia de los ovocitos. Es un
procedimiento ambulatorio.
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Recoleccién del semen

La muestra se obtiene por masturbacidn, sin el uso de lubricantes,
en un frasco estéril. Se recomienda una abstinencia sexual de 3-5 dias
y entregar la muestra al laboratorio de embriologfa dentro de la hora
de su recoleccién.

Cuando no hay espermatozoides en el eyaculado (azoospermia),
los mismos pueden obtenerse, segtin el caso, mediante puncién epidi-
dimaria (PESA) o biopsia de testiculo (TESE). No en todos los casos
serd posible la recuperacién espermdtica, ya que existen condiciones en
las cuales no se producen espermatozoides.

Fecundacién
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FIV: inseminacién. Se incuban en medio de cultivo a cada ovocito
con una poblacién determinada de espermatozoides mdviles previa-
mente capacitados en el laboratorio.

ICSI: inyeccién intracitoplasmdtica de un dnico espermatozoide
con la ayuda de un micromanipulador.

Evaluacidon de fertilizacién

Se evidencia la fecundacién por la visualizacién al microscopio de
los prontcleos (PN) masculino y femenino, a las 16 a 18 horas de la
inseminacién de los ovocitos. La tasa de fertilizacién ronda el 70%.
Esta tasa varia de acuerdo a las caracteristicas morfoldgicas de los ga-
metos, la edad, causa de infertilidad y factores variables del laboratorio
(temperatura, medios de cultivo, incubadoras).

Transferencia embrionaria

Los embriones son transferidos por via transcervical sin anestesia.
Se realiza bajo control ecogrifico por via abdominal para visualizar la
zona de descarga de la gota que corresponde al medio de cultivo que
contiene al embrién. Se utiliza un catéter blando que se introduce a
través del orificio cervical externo hasta 1,5-2 cm del fondo uterino
teniendo la precaucién de no tocar el fondo y que sea lo menos trau-
matica posible.

Los factores mas frecuentes de esterilidad

Un punteo de los factores mds frecuentes de esterilidad puede ser

util para visualizar por qué estos tratamientos resultan la mejor opcién.
FACTOR TUBOPERITONEAL

25-35% de las causas de esterilidad se deben a una afeccién

tuboperitoneal, por obstruccién, por adherencias pélvicas;
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hidrosalpinx (en el caso de hidrosalpinx se recomienda la sal-
pingectomia previo al FIV, es decir, retirar la trompa danada
o eventualmente desvincularla ya que se sabe que éste tiene
un efecto deletéreo sobre la implantacién); endometriosis, ci-
rugia pélvica previa, etcétera.

ENDOMETRIOSIS MODERADA O SEVERA
25 a 50% de las pacientes infértiles tienen endometriosis.

30 a 50% de las mujeres con endometriosis son infértiles.
Esta patologia puede alterar la calidad ovocitaria, la tasa de
fertilizacién y la implantacién.

FACTOR MASCULINO MODERADO A SEVERO
35 a 50% de los casos se deben a los hombres (el problema se
clasifica en varios grados dependiendo de la calidad esperma-
tica). En los casos de factor masculino severo se recomienda
realizar ICSI.

INSEMINACIONES INTRAUTERINAS FALLIDAS
Es discutible el niimero recomendado de IIU a realizar, ya que
depende de muchos factores pero, segtin cuenta la literatura,
se pueden realizar de 3 a 6 inseminaciones. Luego de esto, si
no se logra el embarazo se recomienda pasar a una técnica de
reproduccién asistida de alta complejidad.

DISMINUCION DE LA RESERVA OVARICA POR
CAUSAS FISIOLOGICAS, PATOLOGICAS O POR
EDAD REPRODUCTIVA AVANZADA
Segtin el tiempo de busqueda, la edad de la paciente y los
tratamientos previos.

ESTERILIDAD SIN CAUSA APARENTE (ESCA)
En aquellas pacientes y parejas que tras realizar diferentes es-
tudios de diagnéstico no se determiné una causa por la cual
no se estd logrando el embarazo y cuando ya se intenté el
embarazo por técnicas mds sencillas como relaciones sexuales
programadas, con o sin estimulacién de la ovulacién, y cuan-
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do ya se realizaron tratamientos de baja complejidad como
inseminaciones intrauterinas y aun asi el embarazo no se lo-

gra.

Coémo saber si el tratamiento resulté exitoso

Se realiza una determinacién en sangre de la hormona HCG su-
bunidad B cualitativa o cuantitativa a los 14 a 16 dias de la aspira-
cién folicular 6 12 dias posterior a la transferencia embrionaria. Es
de preferencia la medicidén cuantitativa, ya que se puede realizar un
seguimiento seriado para evaluar su aumento en siguientes determi-
naciones. Luego se lleva a cabo una ecografia transvaginal: se indica
aproximadamente a las 2 semanas del test de embarazo positivo.

Sea cual sea el resultado final en cada caso, lo cierto es que la
medicina reproductiva sigue avanzando en el rescate de las células
esenciales, aquellas de donde surge la vida, brindando estrategias y
herramientas que pueden aumentar las tasas de embarazo a un nivel
que pocos pueden llegar todavia a imaginar.
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“Pero Doctor, ese hijo no seria mio!”

Estas palabras las escucho a menudo cada vez que les sugiero a
mis pacientes realizar un tratamiento con gametos donados (ovocitos
donados). Entonces yo les explico que las personas sin duda son el re-
sultado de numerosos estimulos los cuales acttian todos ellos en forma
sinérgica determinando el nuevo ser. Entre estos factores encontramos
el ambiente, la incidencia de la familia, las vivencias, la alimentacidn,
determinando un tema del que se habla cada dia mds, la epigenética.
Es decir, que todos estos estimulos en su conjunto van moldeando a
la nueva persona.

Didlogo madre-embrién

En 2015 el Instituto Valenciano de Infertilidad (IVI) publicé que
los nifios nacidos por tratamientos de Ovo Donacién comparten mu-
chos rasgos fenotipicos con su madre gestante, independientemente
del origen del ovocito. Investigaciones iniciales realizadas en ratones
los alentaron a seguir indagando en esta linea al comprobar cémo el
ambiente uterino de los roedores era realmente capaz de modificar la
epigenética del embrién. En efecto, cada célula que constituye el em-
brién en sus primeros dias es pluripotencial, esto quiere decir que estas
células por si mismas son capaces de originar diferentes seres vivos
partiendo de un mismo embrién. Un claro ejemplo es la divisién de
un mismo embrién en los primeros dias de la gestacién dando origen
a mds de un individuo, tal es el caso de un embarazo gemelar donde
cada uno de esos bebés resulta un ser irrepetible pese a partir de un
mismo comun origen genético. Es decir que por mds que sean gemelos
son personas diferentes, con rasgos y modismos distintivos.

Posteriormente en el centro IVI de Esparia comprobaron algo sor-
prendente: la ‘comunicacidn’ entre gestante y embrién era suficiente
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para modificar el genoma del futuro bebé. Pioneros en esta linea de
trabajo fueron los doctores Felipe Vilella y Carlos Simdn (activos in-
vestigadores del IVI) quienes asi confirmaban la llamada ‘hipdtesis de
Barker’ que formul el epidemidlogo inglés David Barker en 1990 al
afirmar que “lo que sucede en el iitero materno es mds importante que lo
que sucede tras el nacimiento”.

La confirmacién de que la madre puede variar la informacién ge-
nética del hijo, incluso si el 6vulo es de una donante, fue publicada por
los investigadores espafioles en la prestigiosa revista Development en el
mes de setiembre de 2015 bajo el titulo “Hsa-miR-30-d, secreted by the
human endometrium, is taken up by the pre-implantation embryo and
might modify its transcriptome (Hsa-miR-30-d, secretado por el endome-
trio humano, es absorbido por el embrion de preimplantacion y podria
modificar su transcriptoma).” !

Algo tan asombroso tiene una explicacién en verdad sencilla.

Y es que la transmisién de moléculas entre gestante y embrién se
produce antes de que éste se implante en el endometrio. Durante ese
periodo de tiempo la gestante secreta liquido endometrial con infor-
macién que es tomada por el embrién, modificando asi su desarrollo.
Una de las hipétesis mds perseguidas y fascinantes en el campo de la
genética reproductiva: la existencia de comunicacién entre la madre
gestante y su embridn, previo al momento de ser implantado en el

1. “Durante la implantacién del embrién, el blastocisto interactiia con el endometrio y lo regula, y el liquido
endometrial secretado por el epitelio endometrial nutre al embrién. Aqui, proponemos que los microARN
maternos (miARN) podrian actuar como modificador transcriptémico del embrién preimplantacional. El
perfil de microarrays reveld que seis de 27 miARN maternos especificos se expresaron de manera diferencial

en el epitelio endometrial humano durante la ventana de implantacién, una breve fase de receptividad
endometrial al blastocisto, y se liberaron en el liquido endometrial. Investigaciones posteriores revelaron que
hsa-miR-30d, cuyos niveles de expresion estaban regulados positivamente de manera mds significativa, se
secretaba como una molécula asociada a exosomas. El hsa-miR-30d libre y asociado al exosoma fue internali-
zado por embriones de ratén a través del trofectodermo, lo que result en una sobreexpresion indirecta de genes
que codifican ciertas moléculas involucradas en el fendmeno de adhesion embrionaria murina: Itgh3, Itga7 y
Cdh5. De hecho, este hallazgo fue apoyado por evidencia in vitro: el tratamiento de embriones murinos con
miR-30d resultd en un aumento notable en la adhesion de embriones. Nuestros resultados sugieren un modelo
en el que los miARN del endometrio materno actiian como modificadores transcriptémicos del embridn

preimplantacional.” Abstract del articulo tomado de https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/26395145/
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utero, dando lugar a modificaciones en el genoma del futuro bebé. La
madre puede, pues, modificar la informacién epigenética del hijo, aun
cuando el évulo es de una donante.

Independientemente del origen de los ovocitos durante los trata-
mientos de fertilidad, el futuro bebé serd el resultado de un sinndmero
de estimulos partiendo todos ellos desde la vida intrauterina.

En «Un mundo feliz», la cldsica novela distopica de Aldous Huxley,
se planteaba un mundo donde todos los seres humanos eran concebi-
dos en laboratorios, los cuales previos a su creacién eran subdivididos
por clases sociales y sus funciones futuras dentro de la sociedad. De
este modo la humanidad no tenfa conflictos y, como menciona iréni-
camente el titulo, todos eran felices”.

¢Cémo entraria este pensamiento tomando en cuenta los descu-
brimientos de la genética y la epigenética actual?

Luego del nacimiento la accién del ambiente sigue actuando so-
bre el desarrollo de la persona y su epigenética. Como bien sefiala el
pediatra argentino Abel Albino, la importancia de la nutricién es esen-
cial en los primeros afios de desarrollo psicointelectual y la estructura
de la personalidad. Es un ambiente feliz lo que genera nifios y ninas
felices. Los seres humanos somos el resultado de la suma de estimulos
presentes desde antes de la implantacién del embrién en un vientre y
una vez en él. Pocos podrian poner en duda que hoy lo que prevalece
es el factor humano, por lo tanto, hoy no se podria cumplir la ficcién
escrita por Huxley en los afos “30 del siglo pasado. Sencillamente,
porque los seres humanos somos tnicos e irrepetibles.

:Qué es exactamente la Ovo donacién?
La donacién de ovocitos o (como se conoce popularmente) de
6vulos es el procedimiento por el cual una mujer dona sus évulos a

otra persona para su posterior fertilizacién en un laboratorio de repro-
duccién con un espermatozoide con el fin de obtener la formacién de
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un embrién, es decir lograr la fecundacién (entendiendo como fecun-
dacién el proceso por el cual dos gametos: évulo y espermatozoide, se
fusionan con el fin de formar un ‘embrién” cuyo genoma deriva de am-
bos gametos), el cual luego serd transferido al atero de su futura madre
o como se dice en la jerga reproductiva transferido al ttero receptor.

Dicha técnica se realiza en Argentina hace mds de 20 anos, y en el
mundo desde los afios 80, permitiendo a muchas personas, mujeres,
hombres y parejas poder lograr el objetivo tan preciado de ser padres,
consiguiendo un embarazo cuando no pueden utilizarse los propios
6vulos.

En lo que respecta a la muestra de semen que se utiliza para ferti-
lizar los ovocitos, la misma puede ser de su propia pareja (homdloga)
o se puede recurrir a muestras de semen de Banco (heterdloga) en
aquellos casos que por diferentes razones no se pueda utilizar el semen
propio o porque se trate de un tratamiento monoparental (una sola
persona) o en parejas de unién igualitaria.

:En quién estd indicada la Ovo Donacién?

Algunas mujeres pueden presentar problemas para reproducirse
con sus propios Gvulos. Esto puede ser debido a una ausencia o insu-
ficiencia de sus ovarios como puede ocurrir por extirpacién quirdr-
gica, radio/quimio terapia, o por diferentes situaciones que afectan
el nimero y calidad de sus 6vulos como ocurre en el agotamiento
ovdrico fisiolégico por edad (menopausia) o porque se produce un
agotamiento temprano de la reserva ovdrica por diferentes causas, por
ejemplo genéticas, inmunoldgicas o idiopdtica como es el caso de la
Insuficiencia Ovdrica Temprana.

También pueden recurrir a un tratamiento de donacién de ovo-
citos aquellas mujeres que tras varios tratamientos de Fertilidad FIV/
ICSI con évulos propios no logran el embarazo, por nombrar sola-
mente las causas mds frecuentes que indican este tratamiento.
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:Hasta qué edad puede recibir una donacién
la paciente llamada receptora?

A medida que aumenta la edad de la mujer, los riesgos obstétricos
y perinatales se incrementan (diabetes gestacional, hipertensién indu-
cida por el embarazo, preeclampsia, desprendimiento de placenta nor-
moinserta, restriccién de crecimiento intrauterino, parto prematuro,
etc.) por este motivo, se considera la edad limite de 51 anos para reci-
bir 6vulos donados, previa evaluacién de cada caso. Asi lo establecen
las normativas del Ministerio de Salud, en cuanto a lo que respecta a la
Ley de cobertura, en la resolucién 1044/2018 publicada en el Boletin
Oficial, Ley N° 26.862.

:Qué requisitos debe cumplir
la paciente llamada donante?

Tener entre 18 y 29 afios, aunque el Comité de Opinion «Fer-
tility» de los Estados Unidos en 2013 recomendé que la edad
sea de entre 21 y hasta 34 anos.

No es una recomendacién excluyente tener hijos sanos ya
que pueden donar mujeres sin haber tenido hijos.

No tener antecedentes de ninguna enfermedad.

Indice de Masa Corporal (BMI de 18.5 hasta 29).

No tener mds de 10 kilos de sobrepeso, ni estar muy por
debajo de tu peso ideal.

No tener chip hormonal.

El DIU y la ligadura de trompas de Falopio no contraindican
donar ovocitos.

Evaluacién psicolégica de la donante.

Estudios: dosaje hormonal basal; hemograma, coagulo-
grama; funcién renal, glucemia, grupo y factor sanguineo,
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estudio genético (cariotipo); estudio molecular para la en-
fermedad fibrosis quistica (el comité de opinidn «Fertility»
2013 recomienda un minimo 29 mutaciones); electroforesis
de hemoglobina para descartar anemia falciforme, talasemia;
serologia (HIV, hepatitis B y C, sifilis); ecografia transvaginal
con recuento de microfoliculos para evaluacién de la reserva
ovarica.

:Qué estudios debe realizar
la paciente llamada receptora?

Debe tener un control ginecolégico completo y actualizado que
incluya la prueba de Papanicolaou y colposcopia, estudio mamario,
ecograffa transvaginal (todos estos del ultimo ano); también estudios
de laboratorio con:

Hemograma completo.

Grupo y Factor sanguineo.

Funcién hepdtica y renal.

Control tiroideo.

Serologias con Rubeola, Chagas, Toxoplasmosis, Citomega-
lovirus, HIV, Hepatitis B y C, Sifilis (de los tltimos 6 meses).
Histerosalpingografia.

ECG y riesgo.

Ecografia abdominal y renal.

:Qué estudios debe realizar la pareja
de la paciente llamada receptora?

En caso de utilizar semen propio, se solicitard un espermograma
completo para definir la técnica de fertilizacién mds adecuada (FIV
o ICSI) o para determinar si es necesario algtin estudio adicional a la
muestra de semen.
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Serologia: HIV, HbsAg (Hepatitis B), HCV (Hepatitis C),
VDRL (sffilis).

Grupo y Factor sanguineo.

Rutina de laboratorio.

Cariotipo, (estudio genético para descartar alteraciones cro-
mosémicas de nimero o estructura). No normatizado, se
puede solicitar estudios génicos para descartar y pesquisar la
presencia de mutaciones recesivas. Entre las mds frecuentes se
destaca la Fibrosis quistica (FQ).

También existen paneles genéticos multigénicos que permiten
evaluar la portacién de diferentes genes alterados o ‘mutados” en am-
bos miembros de una pareja.

Muchos de estos genes pueden no presentar expresion clinica ni
fenotipica, especialmente aquellos genes recesivos, que no suelen dar
sintomas en los portadores pero que podrian transmitirse a la descen-
dencia y, si se combinan con una segunda copia alterada del mismo
gen, proveniente de la otra gameta, podrian causar un sindrome gené-
tico en el bebé.

Si estos paneles multigénicos identifican que ambos miembros de
una pareja comparten un mismo gen alterado, es posible evaluar gené-
ticamente los embriones con el fin de disminuir el riesgo de tener un
hijo afectado por dicho sindrome.

En caso de utilizarse semen donado, se realizard una entrevista
en el banco de semen para detallar las caracteristicas fenotipicas del
donante seleccionado.

:La donacién de gametos
ovocitos/semen es anonima?

La donacién de 6vulos es andnima, esto significa que la donante
no recibird ningtin tipo de informacién de la receptora, como asi tam-
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poco la receptora podrd obtener datos relacionados a la identidad de
la donante.

La receptora puede recibir informaciéon de la donante respecto a
caracteristicas fenotipicas y generales como: edad, grupo y factor san-
guineo, caracteristicas fisicas (color de cabello, de ojos, altura, peso) y
actividad (si trabaja, estudia, etcétera).

En algunos paises se puede aplicar un programa de identidad
abierta. Es el caso de:

Estados Unidos.

Dinamarca (desde 2012).

Argentina (desde 2015) aunque es opcional en determinados
centros de reproduccién y bancos de gametos.

Los genes también se expresan®

Cuando se interpreta una cancién conocer y leer las notas
musicales es tan importante como hacerlo con el ritmo adecua-
do. En la partitura, las notas musicales se colocan de forma se-
cuencial y diferentes marcas informan sobre el registro, la velo-
cidad o la intensidad con que se deben hacer sonar.

2. Tomado de https://genotipia.com

La secuencia de ADN
constituye las instrucciones
de nuestro organismo.

El epigenoma permite
interpretarlas.

IMAGEN: MEHMET PINARCL
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El genoma humano funciona de forma similar a una parti-
tura, en la que la secuencia de ADN contiene las instrucciones
para producir las proteinas y otros elementos funcionales, y los
mecanismos epigenéticos regulan cémo y en qué grado tienen
que expresarse.

Asi, si el genoma incluye la secuencia completa del ADN,
el epigenoma, se refiere al conjunto de elementos que regulan la
expresién de los genes sin alterar la secuencia de ADN.

Los mecanismos
epigenéticos son
como las marcas
que acompafan a
las notas en una
partitura.

:Qué hace la epigenética?

En esencia, todas las células del cuerpo humano contienen
el mismo material genético (o la misma partitura), si seguimos
comparando genética y musica. Sin embargo, todas ellas no ex-
presan los mismos genes.

Cada tipo celular, dentro de cada tejido, tiene un programa
genético diferente, de modo que Ginicamente se expresan los ge-
nes que necesitan. Por ejemplo, ademds de los genes encargados
de las funciones bésicas, las neuronas necesitan expresar todos
aquellos genes relacionados con emisién y recepcién de sefales
nerviosas. Estos genes, por el contrario, no son necesarios en
otros tipos celulares, como las células encargadas de almacenar
grasa. Los diferentes tipos celulares contienen la misma secuen-
cia de ADN. No obstante, su epigenoma es diferente.
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Ademds, cuando las células expresan los genes, necesitan
hacerlo en el momento y cantidad adecuada. ;Cémo? Uno de
los métodos por los que lo consiguen es a través de los mecanis-
mos epigenéticos.

Las marcas epigenéticas actian como
una memoria para la célula y son reversibles

Una de las caracteristicas del epigenoma es que no es estéti-
co y puede modificarse. A lo largo de nuestra vida, el epigenoma
registra las experiencias de la célula, asi como la influencia del
ambiente sobre las mismas.

Por lo tanto, el epigenoma es diferente en los distintos teji-
dos y tipos celulares del organismo, cambia a lo largo de la vida
o momento del desarrollo e incluso en los distintos estados de

salud.
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