
 
 
 

ΠΡΟΓΡΑΜΜΑ ΔΙΑ ΒΙΟΥ ΜΑΘΗΣΗΣ ΑΕΙ ΓΙΑ ΤΗΝ 
ΕΠΙΚΑΙΡΟΠΟΙΗΣΗ ΓΝΩΣΕΩΝ ΑΠΟΦΟΙΤΩΝ ΑΕΙ 

(ΠΕΓΑ) 
 

 

 

«Οι σύγχρονες τεχνικές βιο-ανάλυσης στην υγεία, τη 

γεωργία, το περιβάλλον και τη διατροφή» 

 

 

 
 



• μονογονιδιακά 

• χρωμοσωματικά 

• πολυπαραγοντικά 

Γενετικά νοσήματα του ανθρώπου 

Κατηγορίες 



Νοσήματα κληρονομούμενα με μενδελικό τρόπο  : ~4000 
 
Από αυτά, τα ~3300 οφείλονται σε μεταλλάξεις σε ~2000 γονίδια 

≥50%  αυτοσωματικά επικρατή 

~35%  αυτοσωματικά υπολειπόμενα 

≤10%   συνδεδεμένα με το χρωμόσωμα Χ  

 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?db=OMIM 



Αγνώστου φύλου 

Αριθμός ατόμων του ίδιου φύλου 

Άτομο προσβεβλημένο 

Άτομο ετερόζυγο για αυτοσωμική ασθένεια 

(ή χαρακτηριστικό) 

Φορέας υπολειπόμενου χαρακτήρα συνδεδεμένου 

με το χρωμόσωμα Χ 

Index case 

Αποβιώσαν άτομο 

Θάνατος στην προγεννητική περίοδο 

Αποβολή Αυθόρμητη αποβολή ή  

γέννηση νεκρού εμβρύου 

Άτομο υιοθετημένο από την οικογένεια 

Άτομο υιοθετημένο, εκτος οικογένειας 

ΣΥΜΒΟΛΑ ΓΕΝΕΑΛΟΓΙΚΩΝ ΔΕΝΔΡΩΝ 



ΣΥΜΒΟΛΑ 

Γάμος 

Εξώγαμη διασταύρωση 

Διαζύγιο 

Γάμος μεταξύ στενών συγγένων 

Μονοζυγωτικά δίδυμα 

Διζυγωτικά δίδυμα 

Δίδυμα άγνωστης ζυγωτίας 

Αρίθμηση ατόμων σε γενεαλογικό 

δένδρο 

Χωρίς απογόνους 



Ορολογία 
Συγγένεια πρώτου, δεύτερου, τρίτου βαθμού - Συγγενείς εξ αίματος: ζευγάρια με 

προγόνους από κοινού 

Μεμονωμένη περίπτωση: εάν υπάρχει μόνο ένα προσβεβλημένο μέλος στην 

οικογένεια / εάν αποδειχθεί ότι η διαταραχή οφείλεται σε νέα μετάλλαξη = σποραδική 

περίπτωση 

Αρμοστικότητα: η επίδραση που έχει μία διαταραχή στην αναπαραγωγή 

Ψευδοαυτοσωματικοί γενετικοί τόποι 

Ετερόζυγο, ομόζυγο, ημίζυγο άτομο 

Συγγενής διαταραχή (εμφανίζεται κατά τη γέννηση / Γενετική διαταραχή (οφείλεται σε 

γενετικά αίτια) 

Υπολειπόμενη κληρονόμηση (συνήθως μεταλλάξεις απώλειας λειτουργίας) 

Επικρατής κληρονόμηση 

 Πλήρως επικρατές νόσημα (ομόζυγοι/ετερόζυγοι: ίδια βαρύτητα) 

 Ατελώς επικρατές νόσημα (ημιεπικρατές) 



Αυτοσωματική επικρατής κληρονόμηση 

Ο ένας γονέας είναι προσβεβλημένος 

Μη προσβεβλημένο άτομο 
 

Προσβεβλημένο άτομο 

50% πιθανότητα να προκύψει 
προσβεβλημένο παιδί 

50% πιθανότητα να προκύψει 
μη προσβεβλημένο παιδί 



Αυτοσωματική υπολειπόμενη κληρονόμηση 

Και οι δύο γονείς είναι φορείς 

Μη προσβεβλημένα άτομα 
 
Φορείς 
 

Προσβεβλημένα άτομα 

Μη προσβεβλημένο άτομο                    Φορείς                  Προσβεβλημένο άτομο 
 25% πιθανότητα        50% πιθανότητα  25% πιθανότητα 



Συνδεδεμένη με το χρωμόσωμα Χ επικρατής κληρονόμηση 



Συνδεδεμένη με το χρωμόσωμα Χ υπολειπόμενη κληρονόμηση 



1/2500 γεννήσεις στους Καυκάσιους, αυτοσωμική 
υπολειπόμενη 

q2= 1 / 2500 
q= 1 / 50 
p= 49 / 50 
2pq= 2x 49/50 x 1/50= 0,0392=~1/25 

Παχύρευστες κολλώδεις εκκρίσεις πνευμόνων 
και παγκρέατος 
 
Μολύνσεις 
Χρόνια ανεπάρκεια οξυγόνου 
Παγκρεατική ανεπάρκεια 
 
Μέση επιβίωση ~ 30 έτη 
 

Κυστική ίνωση 



Το γονίδιο και η πρωτεΐνη CFTR 

1480 aa 

Σύνδεση με ΑΤΡ 



βλέννα 

αεραγωγός 

Επιθηλιακά κύτταρα που 
επενδύουν τους 
αεραγωγούς των 
πνευμόνων 

Η πρωτεΐνη CFTR 

Κανάλι χλωρίου 

& σε επιθηλιακά κύτταρα άλλων οργάνων 



Η πρωτεΐνη CFTR 

αεραγωγός 

βλέννα 

Δημιουργείται κλινές ιόντων με υψηλότερη συγκέντρωση προς το εξωτερικό 



Η πρωτεΐνη CFTR 

αεραγωγός 

βλέννα 

Μεταφορά μορίων H2O προς το εξωτερικό και διατήρηση υγρής βλέννας 



Welsh, MJ and Smith, AE. Cystic 

Fibrosis. Scientific American. 273 (6): 52, 

1995. 

Υψηλή συγκέντρωση χλωρίου στον ιδρώτα 

Ευρήματα σε πνεύμονα και πάγκρεας 

Διάγνωση 



Κλωνοποίηση του γονιδίου που σχετίζεται με την κυστική ίνωση βάσει της 
χρωμοσωμικής του θέσης 

Χρωμόσωμα 7 

Κεντρομερές  

Τελομερές  

Πολυμορφικοί δείκτες 

~1500kb    ~250kb    

Υποψήφια 
γονίδια 

Γονίδιο CFTR 

Μεταλλαγές 
 
Αλληλούχηση 
 
Πρότυπο έκφρασης 
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Ενεργοποιείται από φωσφωρυλίωση και από τη διάσπαση του ΑΤΡ 



Στην κυστική ίνωση 

Έλλεψη 3bp 
 
Η πιο συχνή μεταλλαγή 
70% στους Ευρωπαίους 
 
 

1966 μεταλλαγές στην βάση δεδομένων  



F508 
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Macek et al 2002 



Mutation Type Count Frequency % 

Missense 786 39.98 

Frameshift 311 15.82 

Splicing 228 11.60 

Nonsense 162 8.24 

In frame in/del 39 1.98 

Large in/del 51 2.59 

Promoter 15 0.76 

Sequence variation 269 13.68 

Unknown 105 5.34 

Statistics by mutation type: 

 

 



Η CFTRΔF508 καταστρέφεται στο ER και δεν μεταφέρεται στην κυτταρική μεμβράνη 

N 

C 
R-domain 

Cl- 
εξωτερικό 

εσωτερικό 

Στην περιοχή σύνδεσης με το ΑΤΡ 

ΔF508  



 6 μεταλλάξεις κοινές σε όλες τις πληθυσμιακές ομάδες 



I 

Διαταραχές 
στην 

παραγωγή 

 

II 

Διαταραχές 
στην 

επεξεργασία 

 

III 

Διαταραχές 
στη ρύθμιση 

 

IV 
Διαταραχές 

στην 

αγωγιμότητα 

 

V 

Διαταραχές 
στην ποσότητα 

 

 



• Οκτώ μεταλλάξεις αντιστοιχούν σε ποσοστό 74% των συνολικών 
μεταλλαγών 
 

ΔF508del        53.4% 
621+1G>Τ       5.7% 
G524Χ             3,9% 
Ν1303Κ           2,6%  
2183ΑΑ>G      1,4% 
Ε822Χ             1.4% 
2789+5G>A    1.7%  
R1158Χ           1.0% 

Στην Ελλάδα έχουν ταυτοποιηθεί 83 μεταλλάξεις  

Διάγνωση 

Με ανάλυση αίματος και ταυτοποίηση αυξημένων επιπέδων τρυψινογόνου 
 
Γενετικό τεστ 
Είδος μεταλλαγής μπορεί να επηρεάσει βαρύτητα φαινοτύπου 
 
 


