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La reproduccion humana asistida se esta trasformando de modo vertiginoso, de la mano de la gendmica y de los nuevos avances en
deteccion de mutaciones recesivas de alta prevalencia. En la actualidad en un elevado porcentaje de mujeres y parejas deben recurrir a
éstas técnicas, incluso en algunos casos se vuelve imprescindible la contribucidon de donantes. El cribado genetico de mutaciones, se
define como la deteccion del estado de portador de una mutacion de un individuo siendo su nivel riesgo Iinicial como el del resto de la
poblacidon, para una determinada enfermedad, sin antecedentes personales o familiares de la misma.

analizar algunos aspectos relacionados con los ultimos avances tecnologicos que permiten detectar mutaciones para
enfermedades recesivas, abriendo la posibilidad de realizar una comparacion genetica (matching) de los paneles entre ambos miembros
de la pareja para conocer y reducir los riesgos de enfermedades transmisibles a la descendencia. ldentificando, a su vez, los limites
técnicos y legales de este recurso, la obligatoriedad o no de su utilizacion, asi como la intervencion de la autonomia del paciente.
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INDICACIONES MEDICAS?

El cribado de mutaciones patologicas en los tratamientos de reproduccion humana asistida, persigue proporcionar una mayor atencion y seguridad a la trasmision
genética de enfermedades a la descendencia.

La principal finalidad es conseguir una reproduccion segura, conforme el estado actual de la ciencia.

Su aplicacion esta indicada en tratamientos con gametos propios, y especialmente recomendada si se requiere el uso de gametos donados.

De acuerdo con las recomendaciones de las diferentes sociedades cientificas, la realizacidon de una prueba genética debe darse en un contexto que garantice un
adecuado asesoramiento genetico antes y despueés del estudio.

Las pruebas geneéticas disponibles, no evitan, ni predicen las mutaciones de novo.

Los trabajos publicados hasta la actualidad, avalarian el matching genético como la herramienta para evitar la coincidencia de dos mutaciones en un mismo gen, y
asi reducir el riesgo de afectacion, si bien en el momento actual ninguna normativa exige la realizacion de los mismos.

Consideracion del cribado desde la perspectiva del requisito ético, pudiendo considerarse una medida proporcional y razonable para reducir los riesgos de la futura

descendencia
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