
 

 

 

Η γενεηική (από ην αξραίν ειιεληθό γέλεζηο, πνπ ζεκαίλεη «πξνέιεπζε») είλαη ε επηζηήκε πνπ κειεηά 

ηνπο θιεξνλνκηθνύο κεραληζκνύο θαη ηε κεηαβιεηόηεηα κεηαμύ ηωλ αηόκωλ. Η ηαηξηθή γελεηηθή 

εθαξκόδεηαη ζηνπο πεξηζζόηεξνπο βηνινγηθνύο ηνκείο θαη θπζηθά ζηελ αλζξώπηλε πγεία. Ωο ηαηξηθή 

επηζηήκε, ε γελεηηθή εμεηάδεη ηνπο θιεξνλνκηθνύο παξάγνληεο ηωλ παζνινγηώλ κέζω ηεο κειέηεο ηωλ 

κνλνγνληδηαθώλ ή κελδειηθώλ αζζελεηώλ (ζπάληεο αζζέλεηεο πνπ πξνθαινύληαη από αιιαγέο ελόο 

γνληδίνπ), ηωλ ρξωκνζωκηθώλ αζζελεηώλ (αιιαγή ζηνλ αξηζκό ή ηε δνκή ηωλ ρξωκνζωκάηωλ) θαη, 

πξόζθαηα, αθόκε θαη ηωλ πνιπγνληδηαθώλ αζζελεηώλ, νη νπνίεο είλαη πην θνηλέο θαη πξνθαινύληαη από 

ζπλδπαζκό γελεηηθώλ θαη πεξηβαιινληηθώλ παξαγόληωλ 

Οι Μενδελικές αζθένειες θιεξνλνκνύληαη από ηε κία γεληά ζηελ επόκελε ζύκθωλα κε 

ζπγθεθξηκέλνπο λόκνπο, πνπ πεξηγξάθεθαλ ην 19º αηώλα από ην κνλαρό Gregor Mendel. Υπάξρνπλ 

ηξεηο βαζηθνί κεραληζκνί θιεξνλνκηθόηεηαο: απηνζωκηθή επηθξαηήο, απηνζωκηθή ππνιεηπόκελε θαη 

θπινζύλδεηε θιεξνλνκηθόηεηα. Τν γελεηηθό πιηθό καο νξγαλώλεηαη ζε ρξωκνζώκαηα, εθ ηωλ νπνίωλ 

ππάξρνπλ θαλνληθά 46 ζε θάζε άηνκν: 22 δεύγε απηνζωκηθώλ (πνπ αξηζκνύληαη από 1 έωο 22) θαη 2 

θπιεηηθά ρξωκνζώκαηα (δύν Φ ζηα ζειπθά άηνκα, έλα Φ θαη έλα Υ ζηα αξζεληθά άηνκα). Καζέλαο από 

καο θέξεη δύν αληίγξαθα θάζε γνληδίνπ, πνπ εληνπίδεηαη ζηα απηνζωκηθά ρξωκνζώκαηα όπνπ 

πξνθεηκέλνπ λα πξνθιεζεί κηα επηθξαηήο δηαηαξαρή (π.ρ. ν λαληζκόο ιόγω αρνλδξνπιαζίαο), αξθεί ε 

αιινίωζε ελόο αληηγξάθνπ ζπγθεθξηκέλνπ γνληδίνπ, ελώ γηα ηελ αλάπηπμε κηαο ππνιεηπόκελεο 

δηαηαξαρήο (π.ρ. ε κεζνγεηαθή αλαηκία θαη ε θπζηηθή ίλωζε), θαη ηα δύν αληίγξαθα ελόο ζπγθεθξηκέλνπ 

γνληδίνπ πξέπεη λα είλαη αιινηωκέλα. Τν πξόηππν θιεξνλνκηθόηεηαο είλαη πην ζύλζεην γηα ηηο 

θπινζύλδεηεο δηαηαξαρέο (π.ρ. Μπϊθή δπζηξνθία Duchenne), επεηδή νη γπλαίθεο κπνξνύλ λα είλαη 

πγηείο θνξείο, δεδνκέλνπ όηη έρνπλ έλα δεύηεξν ρξωκόζωκα Φ, αιιά κπνξνύλ λα γελλήζνπλ γηνπο πνπ 

λνζνύλ (αθνύ απηνί έρνπλ έλα κόλν ρξωκόζωκα Φ). 

Το πρόγραμμα CHERISH, πνπ πεξηιακβάλεη δέθα νξγαληζκνύο νη νπνίνη ζπλεξγάδνληαη ωο 

δηεπηζηεκνληθή αλαηνιηθν-επξωπαϊθή θαη θεληξηθή αζηαηηθή εξεπλεηηθή θνηλνπξαμία, ζηνρεύεη ζηνλ 

πξνζδηνξηζκό ηωλ γελεηηθώλ αλωκαιηώλ πνπ πξνθαινύλ πλεπκαηηθή θαζπζηέξεζε (επίζεο γλωζηή 

ωο λνεηηθή πζηέξεζε). Γεληθά, ε λνεηηθή πζηέξεζε είλαη κία εηεξνγελήο θαηάζηαζε ηεο νπνίαο νη αηηίεο 

κπνξεί λα είλαη ηόζν γελεηηθέο όζν θαη πεξηβαιινληηθέο, αιιά αθόκε κε πξνζδηνξηζκέλεο ζε πνιινύο 

από ηνπο αζζελείο. Οη ρξωκνζωκηθέο αλωκαιίεο (κε ην ζύλδξνκν Down λα εκθαλίδεηαη ωο ε 

ζπρλόηεξε) κπνξνύλ λα αληρλεπζνύλ ζε πνζνζηό 25% ηωλ αζζελώλ κε ηε ρξήζε ηππνπνηεκέλωλ  

κεζνδνινγηώλ. Μηα λέα ηερληθή, γλωζηή ωο ζπγθξηηηθόο γνληδηωκαηηθόο πβξηδηζκόο κε κηθξνζπζηνηρίεο 

(array-Comparative Genomic Hybridization (CGH)) επηηξέπεη ηνλ πξνζδηνξηζκό «κηθξώλ» 

ρξωκνζωκηθώλ αλωκαιηώλ (κε αληρλεύζηκωλ κε ηελ ηππνπνηεκέλε αλάιπζε) ζε πξόζζεην πνζνζηό 

10-20% ηωλ αζζελώλ. 

Μεηαμύ ηωλ κνλνγνληδηαθώλ θιεξνλνκήζηκωλ κνξθώλ λνεηηθήο πζηέξεζεο, ην ζύλδξνκν εύζξαπζηνπ-

Φ είλαη ην πην θνηλό κε ζπρλόηεηα εκθάληζεο πεξίπνπ 1 ζηηο 4000 γελλήζεηο αξζεληθώλ αηόκωλ. 

Δπζηπρώο, έλαο αξηζκόο επηπξόζζεηωλ γνληδίωλ (κεξηθά από ηα νπνία είλαη αθόκα άγλωζηα) 

κπνξνύλ λα αιιάμνπλ ζε πεξηπηώζεηο λνεηηθήο πζηέξεζεο θαη έηζη, είλαη πνιύ δύζθνιν λα 

πξαγκαηνπνηεζεί κηα εκπεξηζηαηωκέλε κειέηε. 

Αρτικός ζηότος ηοσ προγράμμαηος CHERISH είλαη ε βειηίωζε ηεο γελεηηθήο δηάγλωζεο αζζελώλ 

κε λνεηηθή πζηέξεζε κε ζθνπό ηελ παξνρή άκεζνπ νθέινπο γηα ηελ εθηίκεζε ηνπ θηλδύλνπ 

επαλεκθάληζεο ζε νηθνγέλεηεο κε ηζηνξηθό λνεηηθήο πζηέξεζεο. Η ειπίδα καο είλαη όηη ζην κέιινλ, ε 

θαιύηεξε θαηαλόεζε ηωλ βαζηθώλ παζνγόλωλ κεραληζκώλ πνπ πξνθαινύλ ηε λνεηηθή πζηέξεζε ζα 

βνεζήζεη ηνπο εξεπλεηέο λα αλαπηύμνπλ λέεο ζεξαπείεο. 
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