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ANEUPLOIDIA

ANOMALIA CROMOSOMICA NUMERICA MOLTO FREQUENTE, CONSISTE NELLA PERDITA O 

ACQUISIZIONE DI UNO O PIÙ CROMOSOMI (AUTOSOMI E/O SESSUALI). 

È CAUSATA DALLA MANCATA DISGIUNZIONE O DALL’ANOMALA DISTRIBUZIONE DEI 

CROMOSOMI DURANTE LA MEIOSI (I O II) O LA MITOSI (MOSAICISMO).



IN QUESTO CASO DI STUDIO SI È VOLUTO DIMOSTRARE IL BENEFICIO DELL’USO DI TEST GENETICI 
PREIMPIANTO PER ANEUPLOIDIE (PGT-A) PER LA BUONA RIUSCITA DI UNA GRAVIDANZA IN 

PAZIENTI CON RPL (RICORRENTI ABORTI) E RIF (RICORRENTI MANCATI IMPIANTI), 

CONFRONTANDO I DATI CON UN GRUPPO DI CONTROLLO SOTTOPOSTO ANCH’ESSO A 

SELEZIONE EMBRIONALE (NO PGT-A) E FECONDAZIONE IN VITRO (IVF-ET).



TEST GENETICI PREIMPIANTO PER ANEUPLOIDIE 

I PGT-A SONO ESEGUITI ANALIZZANDO IL DNA DELL’OOCITA (GLOBULO POLARE) O 
DELL’EMBRIONE PER DETERMINARE E RICERCARE ANEUPLOIDIE. L’OBIETTIVO PRINCIPALE È QUELLO 
DI AUMENTARE I TASSI DI SUCCESSO DI GRAVIDANZA PER TRASFERIMENTO DI EMBRIONE E 

DIMINUIRE GLI ABORTI SOPRATTUTTO IN PAZIENTI RPL E RIF. GRAZIE ALL’AVVENTO DI NUOVE 
TECNOLOGIE GENOMICHE COME L’ARRAY-CGH E SEQUENZIAMENTI DI ULTIMA GENERAZIONE 

(NGS) BASATE SULL’AMPLIFICAZIONE DEL GENOMA I PGT-A SONO SEMPRE PIÙ USATI IN 

PRATICHE CLINICHE.

INOLTRE PUÒ ESSERE USATO AL POSTO DELLA BIOPSIA TRAMITE FISH IN CASI DI IVF, VISTO CHE 

QUESTO TEST PRESENTA MOLTE LIMITAZIONI.



ARRUOLAMENTO PAZIENTI

PAZIENTI DI 35-42 ANNI ARRUOLATI TRA SETT. 2017 E GIUGNO 2018 (KATO LADIES CLINIC)

CRITERI DI ESCLUSIONE: ANOMALIE STRUTTURALI O NUMERICHE IN UNO O ENTRAMBI I GENITORI, 

ANOMALIE UTERINE CONGENITE, AZOOSPERMIA, PRESENZA SINDROME ANTIFOSFOLIPIDICA 

(APS)

14 RPL=>NO PRECEDENTI NASCITE VITALI, 2 O + ABORTI DI CUI ALMENO UNO CAUSATO DA 

EMBRIONI ANEUPLOIDI (GRAVIDANZA TRAMITE  IVF-ET)

18 RIF=>3 O + FALLITI IMPIANTI DOPO IVF-ET O DOPO TRASFERIMENTO DI BLASTOCISTI

2556 GRUPPO DI CONTROLLO=>NO PGT-A



STEP SPERIMENTAZIONE

1) MINIMA STIMOLAZIONE OVARICA CON CLOMIFENE CITRATO (50 MG/GG) E OVULAZIONE 

INDOTTA TRAMITE SPRAY NASALE (BURSELINA) -> DOPO 35H RACCOLTA DEGLI OVOCITI

2) FECONDAZIONE OVOCITI TRAMITE ICSI

3) CULTURA EMBRIONI IN EMBRIOSCOPIO PER 5-7 GG (BLASTOCISTI VALUTATA TRAMITE IL 

SISTEMA GARDNER)

4) BIOPSIA DEL TROFOECTODERMA 

5) WGA E ARRAY-CGH

6) TRASFERIMENTO BLASTOCISTI (EUPLOIDI, MOSAICO, ANEUPLOIDI)







FOLLOW-UP CRESCITA EMBRIONI

RIF= 10 NEONATI SANI

RPL=7 NEONATI SANI

NO ANOMALIE CONGENITE 

UN EMBRIONE SOSPETTO MOSAICO IMPIANTATO NEL PROTOCOLLO RIF=>NEONATO SANO

UN EMBRIONE SOSPETTO MOSAICO IMPIANTATO NEL PROTOCOLLO RPL=>NEONATO SANO



CONCLUSIONI

LO STUDIO DIMOSTRA CHE L’USO DI PGT-A IN PAZIENTI RPL INCREMENTA I SUCCESSI NELLA 

BUONA RIUSCITA DELLA GRAVIDANZA E RIDUCE IL RISCHIO DI ABORTO. I BENEFICI DI PGT-A NON 

SONO RITROVATI IN PAZIENTI RIF.

QUESTO AFFERMA IL FATTO CHE ANOMALIE CROMOSOMICHE NUMERICHE SONO UNA DELLE 

CAUSE PRINCIPALI DI ABORTI.

LA COMBINAZIONE DI PGT-A E DEI METODI CONVENZIONALI DI VALUTAZIONE E SELEZIONE 

DELLE BLASTOCISTI INCREMENTA I SUCCESSI NELLE GRAVIDANZE E RICHIEDE UN MINOR NUMERO 

DI CICLI DI ET.

IL MOSAICISMO PUÒ ESSERE UNA DELLE LIMITIAZIONI DEI PGT-A (ERRORI MITOTICI NELLE PRIME 

FASI DELLA CRESCITA EMBRIONICA).

LO STUDIO, INOLTRE, DIMOSTRA CHE NON CI SIANO RISCHI NELLA CRESCITA FISICA E 

COGNITIVA NEI BAMBINI NATI DA BLASTOCISTI SOTTOPOSTE A PGT-A.



RIASSUNTO ESTESO
QUESTO STUDIO SI PROPONE DI RICERCARE I BENEFICI DEI TEST GENETICI PREIMPIANTO PER LE ANEUPLOIDIE
(PGT-A) PER GARANTIRE UNA GRAVIDANZA DI SUCCESSO IN PAZIENTI CON RICORRENTI ABORTI (RPL) CAUSATI DA 
UN’ANEUPLOIDIA O CON RICORRENTI MANCATI IMPIANTI (RIF). NELLO STUDIO SONO STATI ARRUOLATE 32 
PAZIENTI SOTTOPOSTI A PGT-A (18 NEL RIF E 14 NEL RPL) E 2556 PAZIENTI COME GRUPPO DI CONTROLLO NON 
SOTTOPOSTI A PGT-A DURANTE LO STESSO PERIODO DI TRATTAMENTO DI FIV. TUTTE LE PAZIENTI SONO STATE 
SOTTOPOSTE A UN CICLO DI MINIMA STIMOLAZIONE OVARICA. NEL PROTOCOLLO RPL, IL TASSO DI NATI VIVI PER 
TRASFERIMENTO DI EMBRIONI (ET) E QUELLO PER PAZIENTE È PIÙ ALTO CON LA PGT-A (80,0% CIASCUNO) 
RISPETTO A QUELLI SENZA (0% CIASCUNO; P = 0,0050), E IL TASSO DI ABORTI SPONTANEI È PIÙ BASSO CON LA 
PGT-A RISPETTO A QUELLO SENZA (20,0% VS. 100,0%, P = 0,0098). NEL PROTOCOLLO RIF, NON CI SONO STATE 
DIFFERENZE SIGNIFICATIVE NEL TASSO DI NATI VIVI PER ET E NEL TASSO DI ABORTI SPONTANEI TRA I GRUPPI CON 
E SENZA PGT-A-90,0% VS. 69,2% (P = 0,2313) E 0% VS. 10,0% (P = 0,3297). NESSUNO DEI BAMBINI NATI HA 
PRESENTATO ANOMALIE A UNO STUDIO DI FOLLOW-UP A 1,5 ANNI. IN CONCLUSIONE, LA PGT-A NELLA RPL È 
VANTAGGIOSA PER MIGLIORARE IL TASSO DI NATI VIVI PER ET E QUELLO PER PAZIENTE NELLA FIV A CICLO
MINIMO DI STIMOLAZIONE; RIDUCE IL TASSO DI ABORTI SPONTANEI. INOLTRE, LA PGT-A POTREBBE ESSERE PIÙ
VANTAGGIOSA PER LA SELEZIONE DEGLI EMBRIONI RISPETTO AGLI ATTUALI GRADI MORFOLOGICI DELLE
BLASTOCISTI, CON CONSEGUENTE ANTICIPO DEL CONCEPIMENTO.
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