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bUnidad de Gen �etica, Servicio de An�alisis Cĺınicos, Hospital Universitario de la Princesa, Madrid, España
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eSociedad Española de Fertilidad, España
fInstituto Europeo de Fertilidad, Madrid, España
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Resumen
Con el fin de mejorar la atención y el seguimiento de la pareja con alteraciones en la
reproducción, varias asociaciones cient́ıficas y expertos han desarrollado las recomenda-
ciones espećıficas para el estudio gen �etico en la evaluación de los trastornos de la
reproducción.
Siempre se debe garantizar un asesoramiento gen �etico apropiado a la pareja, tanto antes
como despu �es del estudio gen �etico. Las pruebas gen �eticas se han clasificado como pruebas
altamente recomendables, recomendables u opcionales, según su resultado modifique el
pronóstico. La indicación de las pruebas gen �eticas en la mujer con alteraciones en la
reproducción se ha clasificado sobre la base de la historia cĺınica personal y familiar y
puede abarcar el cariotipo en sangre perif �erica, el estudio molecular del gen CFTR (cystic
fibrosis transmembrane conductance regulator), de X fr�agil, del factor II, del factor V y de
AEBM, AEFA y SEQC. Publicado por Elsevier España, S.L. Todos los derechos reservados.
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