
Προεμφυτευτικός Γενετικός Έλεγχος 
(Preimplantation Genetic Testing, PGT)
Αυξάνοντας τις πιθανότητες  
μιας επιτυχούς εγκυμοσύνης



ΠΡΟΕΜΦΥΤΕΥΤΙΚΗ ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΔΙΑΓΝΩΣΗ
Τεχνολογία αιχμής για την ανίχνευση γενετικών 
βλαβών σε έμβρυα που προκύπτουν από εξωσωματική 
γονιμοποίηση (IVF) πριν την μεταφορά τους στη  
μήτρα, με στόχο την αύξηση των ποσοστών επίτευξης 
κύησης και την μείωση των αποβολών και των 
ποσοστών γεννήσεως νεογνών με γενετικά νοσήματα.

Ο Προεμφυτευτικός Γενετικός Έλεγχος χρησιμοποιείται 
με επιτυχία για πάνω από 25 χρόνια από υπογόνιμα 
ζευγάρια που υποβάλλονται σε διαδικασία εξωσωματικής 
γονιμοποίησης για την αύξηση των πιθανοτήτων επίτευξης 
κύησης.

Κατά τη διαδικασία του Προεμφυτευτικού Γενετικού 
Ελέγχου, η γυναίκα υποβάλλεται σε ένα κανονικό  
κύκλο εξωσωματικής γονιμοποίησης. Κατά τη διάρκεια 
της ανάπτυξης των εμβρύων στο εργαστήριο, λίγα 
κύτταρα αφαιρούνται με βιοψία από κάθε έμβρυο 
και ελέγχονται για γενετικές βλάβες. Με τον τρόπο 
αυτό, μόνο τα φυσιολογικά έμβρυα επιλέγονται για 
εμβρυομεταφορά, αυξάνοντας τις πιθανότητες μια 
επιτυχούς κύησης.

3.Πραγματοποιείται βιοψία 
κατά την οποία λαμβάνεται ένα 
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Ο Προεμφυτευτικός Γενετικός Έλεγχος μπορεί να πραγματοποιηθεί για:
Ποιους αφορά Όφελος

Διάγνωση 
Ο γενετικός έλεγχος  
πραγματοποιείται με 
σκοπό τη μείωση του 
κινδύνου γέννησης 
ενός παιδιού με μια 
κληρονομική  
γενετική βλάβη

Προεμφυτευτική  
Γενετική Διάγνωση
Μονογονιδιακών 
νοσημάτων
(Preimplantation 
Genetic Testing for 
Monogenic Disorders 
PGT-M)

Η διάγνωση μονογο-
νιδιακών νοσημάτων 
στο έμβρυο μπορεί να 
πραγματοποιηθεί πριν 
την εμφύτευση έτσι 
ώστε να μειωθεί ο  
κίνδυνος μιας παθολογι-
κής εγκυμοσύνης

 Ζευγάρια με πιθανό κίνδυνο μετάδοσης 
ενός σοβαρού γενετικού νοσήματος στους 
απογόνους. Συστήνεται για: 
• Φορείς φυλοσύνδετων νοσημάτων
• Φορείς μονογονιδιακών νοσημάτων 

(αυτοσωμικά υπολειπόμενα, αυτοσωμι-
κά επικρατή)

Μείωση του κινδύνου παθολογικής εγκυμοσύνης 
ή/και γέννησης ενός παιδιού με  
κληρονομούμενο γενετικό νόσημα

Προεμφυτευτικός 
Γενετικός Έλεγχος 
για δομικές χρωμο-
σωμικές ανωμαλίες 
(Preimplantation 
Genetic Testing 
for Structural 
Rearrangements, 
PGT-SR)

Η διάγνωση μη ισοζυγι-
σμένων χρωμοσωμικών 
ανακατατάξεων στα 
έμβρυα πραγματοποιεί-
ται πριν την εμβρυομε-
ταφορά αυξάνοντας την 
πιθανότητα επίτευξης 
κύησης

Ασθενείς που είναι φορείς μιας ισοζυ-
γισμένης χρωμοσωμικής μετάθεσης και 
άρα έχουν κίνδυνο να παράγουν έμβρυα 
με αριθμητικές ή δομικές χρωμοσωμικές 
ανωμαλίες

Μείωση του κινδύνου μεταφοράς εμβρύων με 
χρωμοσωμικές ανισοζυγίες και του κινδύνου 
αποβολής

Έλεγχος  
ανευπλοειδιών 
Πραγματοποιείται με 
σκοπό την αύξηση του 
ποσοστού επιτυχίας 
της εξωσωματικής 
γονιμοποίησης

Προεμφυτευτικός 
Γενετικός Έλεγχος 
για Ανευπλοειδίες 
(Preimplantation 
Genetic Testing for 
Aneuploidies, PGT-A)

Επιτρέπει τον έλεγχο 
της χρωμοσωμικής 
σύστασης των εμβρύων 
ελέγχοντας και τα 23 
ζεύγη των  
χρωμοσωμάτων

Ζευγάρια που υποβάλλονται σε διαδικασία 
εξωσωματικής γονιμοποίησης και:
• Η ηλικία της μητέρας είναι άνω των 35 

ετών
• Έχουν πολλαπλές αποτυχημένες προ-

σπάθειες εξωσωματικής γονιμοποίησης
• Έχουν πολλαπλές αποβολές
• Υπογονιμότητα ανδρικού παράγοντα με 

κακή ποιότητα ή ποσότητα σπέρματος

Μείωση του κινδύνου μεταφοράς ενός 
 ανευπλοειδικού εμβρύου (π.χ. 45 ή 47 χρωμο-
σώματα αντί για τα 46 φυσιολογικά)



ΠΡΟΕΜΦΥΤΕΥΤΙΚΗ ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΔΙΑΓΝΩΣΗ 
ΜΟΝΟΓΟΝΙΔΙΑΚΩΝ ΝΟΣΗΜΑΤΩΝ (PGT-M)
Η διάγνωση μονογονιδιακών νοσημάτων στο έμβρυο 
μπορεί να πραγματοποιηθεί πριν την εγκυμοσύνη ώστε 
να μειωθεί σημαντικά ο κίνδυνος απόκτησης παιδιού που 
νοσεί. 
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Φυσιολογικό Φορέας Παθολογικό

Ο σχεδιασμός της εξέτασης πραγματοποιείται ξεχωριστά 
για τις συγκεκριμένες μεταλλάξεις που φέρει η κάθε 
οικογένεια. Για το λόγο αυτό ζητούνται δείγματα DNA του 
ζευγαριού και πιθανώς άλλων μελών της οικογένειας. Στη 
συνέχεια πραγματοποιείται μια εξειδικευμένη γενετική 
ανάλυση για την ταυτοποίηση της μετάλλαξης και τη 
διάγνωση κάθε εμβρύου ως φυσιολογικό ή παθολογικό.

Σε ποιες περιπτώσεις προτείνεται:

• Όταν και οι δυο γονείς είναι φορείς αυτοσωμικού 
υπολειπόμενου γενετικού νοσήματος (π.χ. μεσογειακή 
αναιμία)

•  Όταν ο ένας από τους γονείς είναι φορέας φυλοσύνδετου 
γενετικού νοσήματος (π.χ. Μυική Δυστροφία Duchenne)

• Όταν ο ένας από τους γονείς πάσχει από ένα αυτοσωμικό 
επικρατές γενετικό νόσημα (π.χ. νόσος του Huntington)

• Όταν ο ένας από τους γονείς φέρει  μια μετάλλαξη σε 
γονίδιο προδιάθεσης για την εμφάνιση κληρονομικού 
καρκίνου (π.χ. BRCA1 & 2)

• Ζευγάρια με παιδί ή  ιστορικό προηγούμενης κύησης με 
μονογονιδιακό νόσημα 

• Ζευγάρια που επιθυμούν την απόκτηση ενός παιδιού 
ιστοσυμβατού με προηγούμενο πάσχον παιδί της 
οικογένειας. Σε αυτή τη περίπτωση μπορούν να ελεγχθούν 
προεμφυτευτικά τα γονίδια ιστοσυμβατότητας HLA, ώστε 
να ταιριάζουν με αυτά του πάσχοντος παιδιού.



ΠΡΟΕΜΦΥΤΕΥΤΙΚΗ ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΔΙΑΓΝΩΣΗ  
ΜΗ ΙΣΟΖΥΓΙΣΜΕΝΩΝ ΧΡΩΜΟΣΩΜΙΚΩΝ 
ΑΝΑΚΑΤΑΤΑΞΕΩΝ (PGT-SR)
Η διάγνωση χρωμοσωμικών ανακατατάξεων στο έμβρυο 
μπορεί να πραγματοποιηθεί πριν την κύηση, βελτιώνοντας 
έτσι της πιθανότητες επίτευξης μιας υγιούς εγκυμοσύνης.
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Ποιους αφορά

Αφορά ασθενείς που φέρουν ισοζυγισμένες χρωμοσωμικές 
ανακατατάξεις, που μπορεί να οδηγήσουν στην δημιουργία 
εμβρύων με αριθμητικές ή δομικές χρωμοσωμικές 
ανωμαλίες. Την πιθανότητα πραγματοποίησης PGT-SR θα 
πρέπει να σκεφτούν γονείς που έχουν ένα παιδί ή είχαν 
εγκυμοσύνη με χρωμοσωμική ανωμαλία ή που είναι φορείς:

• Αναστροφής

• Αμοιβαίας μετατόπισης

• Ροβερτιανής μετατόπισης

• Ελλείμματος ή ενός διπλασιασμού

Οι χρωμοσωμικές ανακατατάξεις μπορεί να είναι 
κληρονομικές ή να προκύψουν εκ νέου (de novo). Πολλοί 
άνθρωποι είναι φορείς ισοζυγισμένων ανακατατάξεων 
αλλά δεν το γνωρίζουν μέχρι την στιγμή που προσπαθούν 
να κάνουν παιδί. Οι φορείς έχουν κίνδυνο να δημιουργήσουν 
έμβρυα με μη φυσιολογικό αριθμό χρωμοσωμάτων, κάτι το 
οποίο συνήθως δεν επιτρέπει την επίτευξη εγκυμοσύνης. 
Ο έλεγχος PGT-SR επιτρέπει την ταυτοποίηση εμβρύων 
με φυσιολογική ποσότητα χρωμοσωμικού υλικού που 
είναι πολύ πιθανότερο να οδηγήσουν σε φυσιολογική 
εγκυμοσύνη και γέννηση ενός υγιούς παιδιού.



ΠΡΟΕΜΦΥΤΕΥΤΙΚΟΣ ΓΕΝΕΤΙΚΟΣ ΕΛΕΓΧΟΣ 
ΓΙΑ ΑΝΕΥΠΛΟΕΙΔΙΕΣ (PGT-A)
Εφαρμόζεται για τον εντοπισμό χρωμοσωμικών ανωμαλιών 
που έχουν προκύψει εκ νέου (de novo) στο έμβρυο. 
Κύριος στόχος του ελέγχου είναι η αύξηση των ποσοστών 
επιτυχίας της εξωσωματικής γονιμοποίησης, περιορίζοντας 
την επίδραση παραγόντων που σχετίζονται με την 
υπογονιμότητα, όπως είναι η προχωρημένη αναπαραγωγική 
ηλικία της μητέρας.

Το εργαστήριο μας χρησιμοποιεί το πλήρες σύστημα 
προεμφυτευτικού γενετικού ελέγχου με μικροσυστοιχίες 
συγκριτικού γενωμικού υβριδισμού (aCGH) της εταιρίας 
Agilent Technologies.

ΓΕΝΕΤΙΚΟΣ ΕΛΕΓΧΟΣ ΣΧΕΔΙΑΣΜΕΝΟΣ ΝΑ ΑΥΞΗΣΕΙ 
ΤΙΣ ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΕΠΙΤΥΧΟΥΣ IVF

Όλες οι γυναίκες έχουν κίνδυνο εμφάνισης χρωμοσωμικών 
ανωμαλιών στα έμβρυα τους, κίνδυνος ο οποίος αυξάνει 
σημαντικά όσο μεγαλώνει η ηλικία της γυναίκας, ανεξάρτητα 
από τον αριθμό των εμβρύων που παράγει.

ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑΤΑ

Για κάθε έμβρυο που ελέγχεται, το αποτέλεσμα του PGT-A 
θα είναι είτε «ευπλοειδικό», είτε «ανευπλοειδικό». Σε σπάνιες 
περιπτώσεις μπορεί να χρειαστεί γενετική συμβουλευτική 
για κάποιο/α από τα έμβρυα που ελέγχθηκαν.

ΟΦΕΛΟΣ

Αυξημένες πιθα-
νότητες επίτευξης 
εγκυμοσύνης

Δυνατότητα μεταφοράς ενός 
εμβρύου με μεγαλύτερη σιγουριά, 
μειώνοντας τους κινδύνους που 
σχετίζονται με δίδυμες ή τρίδυμες 
κυήσεις

Μειωμένος κίνδυνος 
αποβολής

Μειωμένος αριθμός κύκλων IVF 
που απαιτούνται μέχρι την επίτευξη 
κύησης, μειώνοντας, δυνητικά, τον 
χρόνο μέχρι την εγκυμοσύνη καθώς 
και το κόστος πιθανών επιπλέον κύ-
κλων εξωσωματικής γονιμοποίησης

Ο προεμφυτευτικός γενετικός έλεγχος με μικροσυστοιχίες 
συγκριτικού γενωμικού υβριδισμού μπορεί να ανιχνεύσει:

• Ανευπλοειδίες

• Ανευπλοειδίες χρωμοσωμικών περιοχών > 10Mb

• Μη ισοζυγισμένες μεταθέσεις.

Τα αποτελέσματα είναι διαθέσιμα σε λιγότερο από 24 
ώρες αν πρόκειται για φρέσκο κύκλο εξωσωματικής 
γονιμοποίησης ή σε 7-10 εργάσιμες ημέρες εάν τα έμβρυα 
θα καταψυχθούν.



ΠΡΟΕΜΦΥΤΕΥΤΙΚΟΣ ΓΕΝΕΤΙΚΟΣ ΕΛΕΓΧΟΣ
ΤΕΧΝΟΛΟΓΙΑ ΑΙΧΜΗΣ

Βήμα 1ο  
Οι μελλοντικοί γονείς μιλούν με ένα γενετιστή ο οποίος, αφού λάβει 
το ιατρικό ιστορικό, τους δίνει πληροφορίες σχετικά με τον έλεγχο, 
τις δυνατότητες και τους περιορισμούς αυτού ενώ απαντά σε όλες 
τις πιθανές ερωτήσεις που μπορεί να έχουν.
Βήμα 2ο  
Παραγματοποιείται εξωσωματική γονιμοποίηση και στην συνέχεια 
βιοψία των εμβρύων

  

Βήμα 3ο  
Οι βιοψίες μεταφέρονται στο εργαστήριο γενετικής όπου 
πραγματοποιείται η γενετική ανάλυση
Βήμα 4ο  
Αφού ολοκληρωθεί ο έλεγχος, τα αποτελέσματα αποστέλλονται 
στο κέντρο εξωσωματικής, όπου πραγματοποιείται μεταφορά των 
υγιών εμβρύων


