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TERMINOLOGY

PGD preimplantatie genetische diagnose (PGT-M en SR)

> autosomale dominante/recessieve en X-gebonden ziekten - monogeen (PGT-M)
> chromosomale translocaties (Robertsoniane/reciprocal) (PGT-SR)

Methoden voor de identificatie van gezonde v. ongezonde embryo's in een vruchtbare populatie
(65%; Verpoest et al., 2009)

PGS preimplantatie genetische screening (PGT-A)
Methoden voor de identificatie van euploide embryo's in een onvruchtbare populatie
(Fragouli et al., 2008)

Zegers-Hochschild et al., ICMART 2017
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Handyside A, Winston R.

Pregnancies from biopsied human preimplantation embryos sexed by
Y-specific DNA amplification

Nature 19 April 1990
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PGT GESCHIEDENIS

1966 eerste prenatale karyotype op vruchtwater

1967 eerste chromosomale abormaliteit ontdekt in 1967
1968 eerste sexing door PGT op konijn blastocysten
1981 embryo biopsie

1990 PGT poollichamen bij mensen; sexing voor ALD

2001 HLA-typering

Voet, Vermeesch, Devriendt, Nat Genet 2016
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Prenatal genetic testing

Karyotype following amniotic fluid sampling”

First prenatal karyotype of
chromosomal abnormality®

Improvements in karyotyping
result in higher resolution

}_[

FISH® and QF-PCR* enable aneuploidy
detection in interphase nuclei

| Discovery of cfDNA in maternal plasma®®

First demonstration of non-invasive ;::renatal
diagnosis of the fetal rhesus status'®

Exclusion of a paternally inherited
PB-globin gene mutation in the fetus by
real-time R in maternal plasma'**

MLPA technology'! was reported and its
efficiency in trisomy detection was
demonstrated

aCGH provides a comprehensive, rapid,
genome-wide screening strategy for the
detection of DNA copy number
imbalances in fetuses™

The ‘holy grail® of prenatal genetic
testing: non-invasive fetal aneuploidy
detection from maternal plasma
becomes a realitﬂthanks to the
development of NGS5 technology®-**

A fetal genome is reconstructed using
parental genotype information®®

First fetal methylome is sequenced
from the maternal plasma™

The first fetal transcriptome is
analysed from the maternal plasma™

WES?®* of an amniotic fluid sample
facilitates clinical diagnosis

Pre-implantation genetic testing

Exploration of the possibility
of PGD in animal models™

Viability of human embryos
following removal of polar body
or blastomere is proven®*s

First baby born following sex
selection of embryos following IVF
in a couple at risk of transmitting
adrenoleukodystrophy to male
offspring®

The first live births followin
selection against autosoma
recessive disorders (that is, cystic
fibrosis) as well as sex selection
by FISH on single blastomeres®**’

To overcome problems with ADO,
PCR amplification with fluorescently
tagged primers was implemented and
differently sized amplicons were
amplified on an individual cell®

PGD is used to ‘create’ offspring
that can serve as a donor in families
with severe blood disorders®

Genome-wide aneuploidg
detection becomes possible by the
development of single-cell aCGH**

Aneuploidy and translocation
detection by single-cell
sequencing of single blastomeres

123

Genome-wide haplotyping
(karyomapping) is used as a
generic method to select
against embryos carrying
Mendelian inherited disorders***

voor erfelijke nierziekten




NIEUWE TECHNIEKEN

b FISH Multiplex gPCR aCGH NGS
T Probe Reference DNA Test DNA DNA fragmentation and
WU (-\ library preparation
— ‘IKJEESﬂ2Si/’:) J0dre Ja
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Labelling 3 — Jre ¥ ROV
Primer 70D gy
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equencing
©Nochange @®DNAgain ®DNA loss
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I Denaturation 5 Duplication Mapping
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4 & 3
g 2 10 <
[ § b5
g 09 e
o Deletion Chr1 ChrZ* Chr3  Chr4 ...
[T Target
ALl arge Cycles Genomic position Counting statistics
I
Voet, Vermeesch, Devriendt, Nat Genet 2016
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WELKE TECHNIEK

Method Duration of Complexity Equipment Reagent  Resolution Prosand Cons
test cost cost
CGH 12=¥2h Medium Medium Low Low Low cost
Skilled
Labor intensive
Array CGH 12=24 h Medium Medium Medium Medium Robust
Scalable
Digital PCR 8h Medium Medium Lowr Low Low cost
Scalable
Rapid
Polar body analysis only
Real-time guantitative 4h Medium Medium Lowr Low Low cost
PCR Mot scalable without
additional equipment
Multiple cell samples only
SMP microarray 16=72 h High High Medium High Genome-wide analysis
Quantitative and marker
analysis
Parental origin
Mexi-generation 15 h High High Medium Low Scalable with multiplexing
sequUencing
Handyside FS 2013
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BRIGHTcore

BRussels Interuniversity Genomics High Throughput core

- What we are Who we are What we do Infrastructure Partners
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1978
natuurlijke
cyclus IVF

Daily sc Mail [
And here she is...

THE LOVELY
LOUISE

1960 3 1986 1996 2002
menotropines oy highly purified recombinant FSH longacting
clomifeen citraat menotropines recombinant FSH

no pituitary 1980 1999 j :’E;m\
suppression GnRH agonist GnRH antagonist
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OVARIEEL HYPERSTIMULATIESYNDROOM

« karakteristieken

- capillaire permeabiliteit die leidt tot een vloeistofverschuiving van intravasculair naar derde

ruimte
- hemoconcentratie/intravasculaire uitdroging
- oligurie

- uitbreiding van de eierstokken met risico op torsie

« mediérende factoren

- VEGF: wordt afgescheiden als gevolg van hCG; stimulatie van VEGFR2 leidt tot OHSS

- renine-angiotensinesysteem; angiotensine II verhoogt de vasulaire doorlaatbaarheid van de
vasculaire structuur
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« een bolus van GnRH veroorzaakt een
endogene piek in LH

 VEGF-vrijgave uit de corpora lutea

minimaal
e nadelen 2 — 4 weeks
GnRH agonist
luteolyse
: : hCG of AGONIST
niet van toepassing op patiénten met
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TECHNIEKEN: EMBRYOLOGIE

PB
Female pronucleus
Male pronucleus

'.-\ et . - S
Zygote 2-cell embryo 4-cellembryo 6- or 8-cell embryo

l l \l./
‘ ‘ PB1 and PB2 Blastomeres &

Trophectoderm cells |

CR— R —— il g

Voet, Vermeesch, Devriendt, Nat Genet 2016
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TECHNIEKEN: VITRIFICATIE

vitrificatie (verglazing)

» hoog gehalte aan cryoprotectant
» snel invriezen, snel ontdooien

» wordt gecombineerd met collaps (het
verwijderen van het vocht)

ot

\ Freeze Vitri ./
\ Sol.  Sol. Z N Y
N = (Freezing) (VitrifiCation)
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« alle geidentificeerde mutaties kunnen worden getraceerd op het niveau van één
cel.

- verhoogde diagnostische efficiéntie door
- haplotypering
- volledige genoomanalyse

« analyse van het polymorfisme van enkelvoudige nucleotiden (SNP)

- next generation sequencing

- hoge therapeutische efficiéntie
«  OHSS vrije kliniek

- vitrificatie
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ESHRE PGT CONSORTIUM DATA I-XV

« Opgericht in 1997;
« Verslagen 1997-2015

« 71 centra die
rapporteren:;

« 56800 cycli

« 9138 geboren
kKinderen
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ESHRE PGD consortium I-XV

30000
25000
20000
15000 W ESHRE PGD
consortium I-XIII
10000 B XIV-XV

5000

De Rycke et al., 2017
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AUTOSOMAAL RECESSIEVE AANDOENINGEN

Sl

Beta-thalassemie
mucoviscidose
sikkelcelanemie

SMA spinale musculaire atrofie (Werdnig-Hoffman disease)
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AUTOSOMAAL DOMINANTE AANDOENINGEN

1. ADPKD autosomal dominant polycystic
kidney disease

2. CMT 1A en B Charcot Marie Tooth

3. FSHD fasciascapulohumeral muscular
dystrophy

4., HD Huntington disease
5. Exclusion Huntington

6. Marfan syndrome

/. Myotonic dystrophy (Steinert, DM1)
8. NF 1 en 2 neurofibromatosis

9. SCA spinocerebellaire ataxia

UNIVERSITEIT Universitair
BRUSSEL Ziekenhuis

VRIJE ( 10. TS tuberous sclerosis




X-GEBONDEN ANDOENINGEN

1. FRAXA fragile X syndroom

2. DMD en BMD Duchenne’s en Becker’s musculaire dystrofie
3. Kennedy ziekte/spinaal-bulbaire musculaire atrofie

4.  ALD adrenoleukodystrofie

5. WAS Wiskott-Aldrich syndroom

6. IP incontinentia pigmenti

7. Hemofilie A

|
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PGT VOOR ERFELIJKE NIERZIEKTEN

overzicht

3. gevallen

1. polycystische nierziekte
2.
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CASE REPORT

34-jarige vrouw

» Autosomale polycystische nierziekte (ADPKD)

» Hypertensie R/labetalol

» Familiegeschiedenis: zus, vader, vader, vaderlijke grootmoeder

» Leeftijd 9: hoge gestalte (p>p97)

» Leeftijd 12: EE en MPA 5 dagen per maand om de groei te vertragen
» 28 jaar: EUP R/salpingotomie

» Leeftijd 28: ontdekking ADPKD-mutatie bij ADPKD

Vanhove T, Christiaens C, Verpoest W, Nevens F, Makahli D,
Bammens B; submitted
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CASE REPORT

reproductieve behandeling

PGT-M

« PGT 1: rec FSH and ganirelix; 1 gezond embryo; onvoldoende kwaliteit voor
transfer

« PGT 2: hMG and ganirelix, freeze all, FRET

P1, Lou, ongecompliceerd

« PGT 3: hMG and ganirelix, freeze all, FRET

P2, Celle, cervicale dilatatie R/pessarium, verder ongecompliceerd
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HEPATOLOGIE

Kort na de bevalling: meer ongemakken hoog abdominaal
CT-volumetoename van 2825 ml naar 6845 ml
R/ somastatine analoog; gestopt

Levertransplantatie
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HEPATOLOGIE

Smitz et al., 2007

hMG significant hogere oestradiolniveaus in
tegenstelling tot recombinant
follikelstimulerend hormoon

Levercysten meest voorkomende extrarenale
manifestatie van APKD

Meer voorkomend bij vrouwen (oestrogenen)
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CASUS: B-O-R SYNDROME

ot (1o 0165 om (25 =05

van [ 23] 0120168 om 005 0ol

Eigen Selectie | Parameters | Dacelikse Monitoring | andere | Opmaak | BELRAP

23101124 2410112 25/01/2 26/01/2 27i01/2 28101/ 29101/ 3010114 3110114 01/02/2 0210212 0310212 0410214 05/02/4 D6I02/4 DTID2I] 08/02/2 0910214 10/02/4 11/02/4 12102/ 1310214 1410214 15102/ 16
00:00-4 00:00-5 00:00-7 00:00-2 00:00-2 00:00-2 00:00-7 00:00-4 00:00-4 00:00-2 00:00-4 00:00-4 00:00-7 00:00- 00:00-4 00:00-1 00:00-7 00:00-4 00:00-2 00:00-3 00:00-4 00:00-1 00:00-3 00:00-3 00

8 VERPOEST WILLEM

pickup (OPL-ACC) PoD {b|sROEN! 2100 opu [ + orul

FIET (ET)

ragistratie 1eg oké o sedatie e [ T

nota no ) man HiI freeze 3l sed freeze |all e's

contact i WAN [MAN b ANAD | AN hiAN [ AN

blogc-fax BIF EOK B4 84

eho-fax EIF E Ok E 0K E 0K

Transfer Parameters

transfert emhbryos geen
Cryo embryos 3 bla
total cryo embryos 3bla
Evalutie Harmanen

Cyolusdag [ 45 na pi

g 3 = - 3| &

E 2 2

25 24, :

L

foud

T T 0.6 I "
b =] =] o] =] 9 A, e 0.1 04 il
HCG p10 I [KWS Client Update Notific:
HCG pal [ —
|
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CASUS: B-O-R SYNDROME

D§ Overzicht cycli = O 3

Informatie apgehaald uit FileMaker - bij problemen Walter Meul contaciere
Opgelet bij wijzigingen in bewaartermijn (verlengen — verkorten): steeds correcte eindatum en beschikbaarheid in FileMaker opzoeke

Totaal ingevroren materiaal: 0 eicellen | 0 embryo's details

Fest ingevroren semen: Zie KW S Taken, Voorkeurlijsten, Andro beschikbare rietjes van donor

Datum OPU/ET Leeftid Type Semen COC MIl  Injec Cryo Fret#Dooi  Fret#ET Outcome
gselect 174573 - - FrET - - - - - - - - - - - 2 1 wanger AERTS TOM
select 173432 - - FIrET - - - - - - - - - - - 1 1 niet zwanger AERTS TOM
select 171053 1070272016 35 ICSI partner vers 15 13 13 7 1 6 - - - 3 - - Freeze All AERTS TOM
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M VUB een van de welmgc
itra ter wereld waar je terecht
1 voor een uitgebreid gamma
»-implantatie genetische dia-
ostiek (PGD) (waarbij bevruch-
ricellen worden getest op geneti-
1e afwijkingen voorze worden te-
ggeplaatst in de baarmoeder),
itzettend dankbaar.
atik de eerste vrouw ter wereld
n die met zekerheid wist dat
ijn kind niet met de verschrik-

tlijke neurologische aandoe-
ng tubereuze sclerose geboren
yuworden, hebik alleen maar te
anken aan de Brusselse artsen.
a de geboorte van een perfect
ezonde zoon, Ben (8), en de wel
rfelijk belaste Joe (6) — die wel-
chtnooitzalkunnensprekenen
oVendlen auns,t:sch is— wasﬂé

Mandy Baum met haar
man Philip en zoontjes
Ben (links) en Joe: dol-
gelukkig met de nieuwe
spruit, baby Samuel.

VRIJE
UNIVERSITEIT
BRUSSEL

heeft het
AZ-VUB herleid tot 0 procem In
Groot-Brittannié kon niemand
ons helpen...»

Dat dure huzarenstukje — een
PGD-behandeling, inclusief me-
dicatie, kost buitenlandse patién-
ten

Universitair
Ziekenhuis
Brussel

len(l door M.\lyse Bonduelle, kl|
niekhoofd van het Centrum Me-
dische Genetica, en Willem Ver-
poest, gynaecoloog in het Cen-
trum voor Reproductieve Ge-
neeskunde.

OMSTANDIG

«Begin maart 2004 is Mandy
Baum voor het eerst bij ons op
consultatie gekomen en ze is uit-
eindelijk zwanger geraakt bij de
derde poging in augustus
- ., 2005», vertelt dokter
2 Bonduelle. «Het is
inderdaad een
omstandige
procedure
geweest,

zich liet testen op
tubereuze sclerose

maar het ging dan ook om een i‘

zeldzame ziekte. Elk onderzoek }

vergt sowieso een paar maanden |

tijd, omdat de techniek ons niet

toelaat veralgemeningen te ma- |

ken. We moeten geval per geval
bekijken en beginnen dustelkens
vanaf nul. Al is het belangrijkste
natuurlijk dat we uiteindelijk ge-
slaagd zijn in ons opzet.»

PENDELEN

«Gelukkig voor onze buitenland- :

se patiénten kan het grootste deel

van de behandeling afgewerkt | ;

worden in hun thuisland», aldus
dokter Verpoest. «Het eerste ge-

L L T L —

sprek en enkele voorbereidende
testen gebeuren uiteraard in het

pendelen volstaatom de PGD-
behandehng toteen goed ein-
lnl'll QSEnIS

r

e .
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F_Iv-leidi Claes doorbrak

dodelijke ketting in familie met behulp van embryoselectie

‘Erfelijke borstkanker
eindigt hier, bij mij’

Van %:ootmoeder op moeder op dochter trok erfelijke
anker een dodelijk spoor door Heidi Claes’ familie.

| borst

Embryoselectie op de aanwezigheid van het borstkanker-
gen heeft het echter mogelijk gemaakt het te doorbreken.

Onlangs werd het eerste kindje zo geboren, haar dochter.

e .

In een hoek van de zonnige kamer ligt het
drie- maanden oude meisje te slapen.
Nietsver d over de hoogoplopend
politieke discussie die de geboorte van kind-
jes zoals zij losweekte in Nederland. Via
genetische, diagnose gezonde embryo's
selecteren die geen drager zijn van ernstige

“erfelijke ziektes zoals borstkanker stuitte er

op zwaar protest. De oppositie waarschuw-
de al snel voor de gevaren van een koehan-
delin embryo's.

Geconfronteerd met de loodzware familie-
geschiedenis die Heidi Claes meesleept,
krijgt het debat een heel andere schakering.
Realistischer, menselijker, grijzer. Haar
grootmoeder kreeg rond haar 45ste borst-
kanker, ze overleed toen ze 54 was.De
meeste van haar zussen wachtte eenzelfde
lot. Heidi's moeder was 35 toen ze ook bij
haar de tumor ontdekte.

Meer dan toeval, vermoedde haar moeder,
en ze liet een erfelijkheidsonderzoek uitvoe-
ren. Haar vrees werd waarheid: ze was dra-
ger van het erfelijke borstkankergen BRCAL
Als een van de ouders drager is, lopen doch-
ters een kans op twee om ook drager te zijn.
En 80 procent kans dat ze borstkanker ont-
wikkelen. Plots bepaalden verontrustende
statistieken ook het leven van Heidi en haar
russen.

“Mama heeft het ons meteen verteld”, ver-
relt de jonge vrouw opvallend rustig. “Ik

DOOR NATHALIE CARPENTIER / FOTO FILIP CLAUS

dacht toen aan

] jn tantes, maar stond er
nog niet bij stil

dit ook mij raakte.” Ze

wachtte tot haar 25ste tot ze zich zelf liet

testen. Denkend dat uitstel je nog even de
mentale vrijheid geeft om geen patiénte te
zijn. Een tijdelijke viucht, weet ze. “Ze hoef
den me de resultaten van de genetische test
eigenlijk niet te vertellen. Ik wist in mijn
binnenste al dat ik drager was."

Als je het risico

op borstkankef==+

voor je kindje

van 80 tot 10
rocent kan
erleiden, dan

doe je dat toch

Bewust richtte ze haar blikopalles watwel
goed liep in haar leven. Ze ging elk jaar op
controle,ondernam zoveel mogelijk ter pre-
ventie. Ook haar moeder deed dat, liet haar
twee borsten amputeren, kreeg zware che-
motherapie, maar het was te laat, de tumor
was uitgezaaid. Ze overleed vier jaar gele-
den. Een onontkoombaar harde blik in de

spiegel. Of Heidi nu wou of niet, na de test

kleurden alle beslissingen anders. En vooral
de vraag: nam ze kinderen?

De dilemma’s waren groot. Kon ze haar
kinderen aandoen wat ze zelf had meege-
maakt, dat ze hun moeder jong zouden ver-
liezen? Ze overwoog zelfs haar twee borsten
meteen na de zwangerschap te laten ampu-
teren. “Als ik kinderen heb, wil ik er ook nog
zijn als ze trouwen.” Maar ook wat als haar
kinderen ook drager zouden zijn?

Een onaangename bedenking die ze
ergens ver wegstopte. En de kinderwens
bleef. dan nog een opdoffer: spontaan
zwanger worden lukte niet, ze hadden een
in-vitrofertileitsbehandeling (ivf) nodig.
Een geljt bij een ongeluk, zo bleek.

4 o - & —

Universitair
Ziekenhuis
Brussel

“lemand in het ziekenhuis zei dat ze bij ivf
in het Universitair Ziekenhuis Brussel ook
kondenzorgen datonskindje geen drager
van het gen was. Ze konden de gezonde
embryo’s selecteren en enkel die terug-
plaatsen.”

Heidi aarzelde geen moment. “Na al die
jaren van ellende leek dat bericht zelfs bijna
een goed voorteken. “Als je het risico op
borstkanker voor je kindje van 80 tot 10 pro-
cent kan herleiden, dan doe je dat toch?”

Maar hoever ga je daarin? “Ik heb me die
vraag toen nooit gesteld. Ik dacht vooral:
waarom niet? Maar ik vind ook datdit niet
voor alles moet kunnen."

Je kan de redenering ver doortrekken.
“Als, iedereen die drager is hetzelfde zou

doen, dan zouden er veel minder mensen
lijden aan kanker. Maar wil je ook een’
samenleving zonder enige zieke, zonder
enige rolstoelpatiént? Dat wil ik ook niet.”
Ze denkt na. “Maar ook nu blijft dat scena-
rio nog ver weg. Mijn dochtertje kan ook |
nog altijd borstkanker krijgen. Alleen
heeft ze vandaag wel hetzelfde risico als
elk ander gezond kind: 10 procent.”

“Als dit destijds voor mijn moeder moge-
lijk was geweest, had ze het ook gedaan. 1k
weet nog hoe verdrietig ze was toen ze
wist dat wij ook drager waren, dat zij het
had doorgegeven. Ze werd verteerd door
schuldgevoel.” Ze kijkt naar haar dochter.
“Ik heb die kans met twee handen gegre-
pen. Enik heb er geen spijt van.

Verpoest PGT voor erfelijke nierziekten
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‘we chose to have a second child anyway’

Verpoest PGT voor erfelijke nierziekten



PGT VOOR ERFELIJKE NIERZIEKTEN

overzicht

1.
2.

4. studieresultaten: PGT voor polycystische nierziekten
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PKD STUDY

Factors influencing the clinical outcome of preimplantation genetic testing for polycystic kicdney disease.

Berckmoes et al., Hum Reprod 2019



PREIMPLANTATION GENETIC TESTING FOR POLYCYSTIC KIDNEY DISEASE.

« Autosomal dominant polycystic kidney disease (ADPKD) is caused by a mutation in the PKD1-gene
or PKD2-gene.

« PKD1 and PKDZ2 are required for male reproductive system development and homeostasis (Nie &
Arend 2013; Nie & Arend 2014).

 Male ADPKD patients have an increased risk for infertility due to cyst formation in the reproductive
tract and/or structural abnormalities of the spermatozoa (Okada et al. 1999, Torra et al. 2008, Vora
et al. 2008, Kanagarajah et al. 2011).

« Women affected with ADPKD have no specific fertility problems.
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ONDERZOEKSVRAGEN

1) Wat zijn de succespercentages voor koppels die PGT voor PKD
uitvoeren?

2) Is er een verschil in reproductieve uitkomst tussen koppels met de
vrouw met ADPKD en koppels met de man met ADPKD?

Verpoest PGT voor erfelijke nierziekten
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FIGURE 1 FLOWCHART SHOWING THE INTAKE AND DROPOUT
OF PATIENTS WITH POLYCYSTIC KIDNEY DISEASE IN THE
PREIMPLANTATION ...

PGT request for PKD for 65 couples

stop for 6 couples due to:
* unknown mutation or causative gene (n = 4)
e choice for other reproductive option (n = 2)

pre-clinical work-up for 59 couples:

* 44 couples with molecular genetic report

® |5 couples with causative gene identified
through linkage analysis

stop for 5 couples due to:

® spontaneous pregnancy (n = 2)

 additional health problems (n = 1)

# choice for other reproductive option (n = 2)

—| cycles scheduled in 2017 for 9 couples

| 101 cycles for 45 couples |
[

| 917 oocytes submitted to ICSI |
|

| 704 fertilized oocytes |

10 cycles without biopsy due to poor quality
of the embryos

91 cycles to biopsy for 43 couples:

¢ 70 cycles for PKDI for 31 couples

e 4 cycles for PKD! and second indication for 2 couples
® | cycle for PKD2 for 1 couple

® 3 cycles for PKD2 and second indication for 1 couple
® 11 cycles for ARPKD for 7 couples

¢ 2 cycles for ARPKD and second indication for 1 couple Be ermoeS Et a/- Human reprOd UCtion (2019)

BRUSSEL Ziekenhuis UNIVERSITY PRESS
Brussel
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FIGURE 2 FLOWCHART SHOWING THE DETAILS OF THE
CLINICAL CYCLES. CPR = CLINICAL PREGNANCY RATE; LBR =
LIVE BIRTH ...

91 PGT cycles with 584 embryos for biopsy

369 (63.2%) not genetically transferable embryos:
e 253 (46.4%) affected embryos

e 77 (14.1%) genetically abnormal embryos

® 39 (6.7%) embryos without diagnosis

215 (36.8%) genetically transferable embryos

no transfer or cryopreservation of 75 (34.9%)
embryos due to poor quality

transfer of 74 embryos no fresh transfer in 15 cycles, cryopreservation of 33 super-
in 53 cycles cryopreservation of 33 embryos| | numerary embryos in 16 cycles
I
warming and transfer of warming of 16 and transfer of
20 embryos in 20 FET cycles 14 embryos in 13 FET cycles
L |

CPR per ET: 52.8% CPR per FET: 57.6%
LBR per ET: 37.7% LBR per FET: 39.4%
I I
18 singleton and 2 twin 13 singleton live births
live births for 18 couples for 10 couples

Berckmoes et al. Human reproduction (2019)

BRUSSEL Ziekenhuis UNIVERSITY PRESS
Brussel
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e Onze gegevens vertegenwoordigen een groot aantal PGT-cycli voor PKD die in ons centrum
zijn uitgevoerd met goede reproductieve resultaten.

® Onze resultaten kunnen een waardevol hulpmiddel zijn om PKD-patiénten te adviseren
over hun reproductieve mogelijkheden.

Berckmoes et al. Human reproduction (2019)
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group A (male affected) | group B (female affected) P-value
couples 18 18
couples with documented male infertility status 12 4
female age (years) 35.2 32.3 <0.05
male age (years) 36.2 33.7 <0.05
cyclesto PGT 47 31
oocytes (mean/oocyte retrieval) ﬁ <0.01
sperm concentration (10%/ml) 19.5 56.1 <0.01
sperm motility 24.1 56.5 <0.01
fertilization rate (%) 72.1 83.0 <0.05
transferable embryos (mean/oocyte retrieval) 81 (1.6) 93 (3.0) <0.01
live birth delivery rate per embryo transfer (%) 27.0 42.9 <0.05

Universitair
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BRUSSEL Ziekenhuis
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Berckmoes et al. Human reproduction (2019)
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RESULTATEN: MULTIVARIATE LOGISTIC REGRESSION

Parameters Odds ratio 95% CI P-value
Female age 0.8743 0.770 — 0.993 0.032
Sex of affected partner 0.463 0.167 — 0.289 0.142

— alleen de leeftijd van de vrouw, die een bepalende factor is voor de uitkomst van de
behandeling,

werd geassocieerd met levend geboortecijfer.

Berckmoes et al. Human reproduction (2019)
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SAMENVATTING

preimplantatie genetische testing voor erfelijke nierziekten

1. elk type erfelijke aandoening kan worden geanalyseerd op het niveau van €én cel met
een hoge diagnostische en therapeutische efficiéntie op één celniveau

2. de medische achtergrond van de patiént is zeer belangrijk

3. een aantal ontwikkelingen hebben de diagnostische en therapeutische efficiéntie en
veiligheid van genetische tests voorafgaand aan de implantatie drastisch verbeterd

1. volledige genoomanalyse
2. OHSS gratis kliniek
3. vitrificatie

4. mannelijke ADPKD-patiénten zijn potentieel minder vruchtbaar...
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