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Έχουμε τη τεχνογνωσία και την εξειδίκευση στον χώρο της Υγείας...
Το αξιοποιούμε για να κάνουμε τους στόχους σας πραγματικότητα!

Επικοινωνήστε μαζί μας για ένα ενημερωτικό ραντεβού... θα σας κοστίσει τίποτα

MEDICAL MANAGEMENTiTA
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ΑΡΘΡΟ ΑΝΑΣΚΟΠΗΣΗΣ
Διατροφογονιδιωματική: Πραγματικότητα και προοπτικές
Μαρία – Ασημίνα Γεωργίου, Γεώργιος Π. Πατρινός

ΑΡΘΡΟ ΓΝΩΜΗΣ
Διατροφογονιδιωματική: Μια εξελισσόμενη επιστήμη
Γεωργία Παπαδοπούλου, Γεώργιος Π. Πατρινός

ΑΡΘΡΟ ΑΝΑΣΚΟΠΗΣΗΣ
Η Νόσος της Νάξου: Ένα παράδειγμα ιδρυτικού φαινομένου κληρονομικών 
νοσημάτων
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ΟΔΗΓΙΕΣ ΠΡΟΣ ΣΥΓΓΡΑΦΕΙΣ

Tα άρθρα που δημοσιεύονται στο περιοδικό αποτελούν 
πνευματική ιδιοκτησία του περιοδικού και δεν επιτρέ-
πεται η ολική ή μερική αναδημοσίευσή τους χωρίς την 
έγγραφη άδεια του Εκδότη και του Διευθυντή Σύνταξης.
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ΑΠΟ ΤΟΝ ΕΚΔΟΤΗ

Tο επιστημονικό περιοδικό «Εξατομικευμένη Ια-
τρική» αποτελεί μια ελληνόγλωσση κρινόμενη 
περιοδική έκδοση που στοχεύει στην διάδοση 

της ιδέας και των αρχών, των μορφών και των μέσων 
της εξατομικευμένης ιατρικής, φαρμακογονιδιωματι-
κής και εξατομικευμένης θεραπείας, και στην επαύ-
ξηση και βελτίωση του διεπιστημονικού διαλόγου. Το 
περιοδικό καθιερώθηκε πρόσφατα στην χώρα μας και 
δέχεται και δημοσιεύει κλινικού και εργαστηριακού εν-
διαφέροντος ερευνητικές εργασίες και άρθρα ανασκό-
πησης στους τομείς την Γονιδιωματικής και της Εξα-
τομικευμένης Ιατρικής, περιλαμβάνοντας ενδεικτικά 
αλλά όχι αποκλειστικά την Φαρμακογονιδιωματική, τη 
γονιδιωματική πληροφορική, τη γονιδιωματική σπανί-
ων νόσων και Καρκίνου, την ψυχιατρική γονιδιωματι-
κή, την γονιδιωματική Δημόσιας Υγείας, την δεοντολο-
γία στη Γονιδιωματική και την οικονομική αξιολόγηση 
τεχνολογιών και θεραπειών με γονιδιωματικές συνι-
στώσες, παραμένοντας ανοικτό σε οποιεσδήποτε εξε-
λίξεις στους αντίστοιχους Κλάδους. Επιπρόσθετα, σκο-
πός του περιοδικού είναι να δημοσιεύει παρουσιάσεις 
συνεδρίων συναφών με το αντικείμενο της Γενετικής 
και Γονιδιωματικής του ανθρώπου και Εξατομικευμέ-
νης Ιατρικής, αφιερώματα σε αντίστοιχα εργαστήρια 
ελληνικών Πανεπιστημίων και ερευνητικών κέντρων 
που θέσει ή πράξει ασχολούνται με το αντικείμενο, ενώ 
επίσης φιλοξενεί συνεντεύξεις έγκριτων ερευνητών και 
ιατρών με έμπρακτη ενασχόληση στο πεδίο της Εξατο-
μικευμένης Ιατρικής και θεραπείας. Με όλα αυτά απο-
σκοπεί στο να δημιουργήσει ένα ελληνόφωνο βήμα 
προσβάσιμο σε όλους, ιδίως στους φοιτητές αλλά και 
στα αναγνωρισμένα μέλη της επιστημονικής κοινότη-
τας, όπου θα είναι εφικτή η διάδραση, ο  συντονισμός 
και οι συνέργειες σε εθνικό πλαίσιο.

Μετά την επιτυχή έκδοση του πρώτου τεύχους του 
περιοδικού την προηγούμενη χρονιά, αποφασίσαμε να 
αφιερώσουμε το πρώτο τεύχος του 2020 στο πεδίο της 
διατροφογονιδιωματικής. Η Διατροφογονιδιωματική ή 
αλλιώς Διατροφική Γονιδιωματική είναι ένας αναδυό-

μενος τομέας έρευνας που έχει στόχο να μελετήσει την 
αλληλεπίδραση της πρόσληψης θρεπτικών συστατι-
κών και αντίστοιχων παθολογικών καταστάσεων με το 
ανθρώπινο γονιδίωμα. Κατ’ αναλογία με τη φαρμακο-
γονιδιωματική που αποσκοπεί στην εξατομίκευση της 
χρήσης φαρμάκων, η διατροφογονιδιωματική επιδιώ-
κει να εξατομικεύσει τη διατροφή, και για το λόγο αυτό 
στα άρθρα που δημοσιεύονται οι αντίστοιχοι ορισμοί 
χρησιμοποιούνται κατ’ αντιστοιχίαν νοηματικά και όχι 
με βάση την κατ’ ειδήμονες δοκιμότητα και ευρύτητα 
χρήσης των όρων, αποσκοπώντας σε μια ευρέως κατα-
νοητή συνδυαστική ορολογία αντί των διαδεδομένων 
όρων που αναπτύσσονται συχνά στο κάθε ένα πεδίο. 

Σε αντίθεση με την φαρμακογονιδιωματική και την 
εξατομικευμένη θεραπεία, η έρευνα στο πεδίο της δι-
ατροφογονιδιωματικής είναι ακόμη σε πολύ πρώιμα 
στάδια και έτσι δεν είναι ακόμα ώριμη για κλινική χρή-
ση, δεδομένου ότι το επίπεδο των επιστημονικών γνώ-
σεων παραμένει ανεπαρκές για γενικευμένη εφαρμογή 
ενώ επιβάλλεται ευρεία αλλά και σε βάθος ερευνητική 
και κλινική σύμπραξη προκειμένου να παρασχεθεί ικα-
νοποιητική αξιολόγηση των στοιχείων, προς το συμ-
φέρον της επιστημονικής κοινότητας, των παρόχων 
διατροφογονιδιωματικών εξετάσεων αλλά και – κυρί-
ως – των πολιτών. Δυστυχώς, στις μέρες μας παρατη-
ρείται μια προσπάθεια προώθησης τέτοιου είδους δι-
ατροφογονιδιωματικών αναλύσεων στους πολίτες από 
ορισμένα ιδιωτικά εργαστήρια γενετικής ανάλυσης, 
και σε ορισμένες περιπτώσεις με τη χρήση του μοντέ-
λου προώθησης κατευθείαν στον καταναλωτή (Direct-
To-Consumer, DTC), χωρίς τη διαμεσολάβηση κάποιου 
επαγγελματία υγείας.

Έτσι λοιπόν, το πρώτο τεύχος του 2020 περιλαμβά-
νει άρθρα ανασκόπησης και γνώμης σχετικά με την δι-
ατροφογονιδιωματική, αποσκοπώντας έτσι όχι μόνο 
να συνοψίσει την υπάρχουσα γνώση στο πεδίο αλλά 
και να αναδείξει τα κυριότερα σημεία αντιπαράθεσης 
μεταξύ των ειδικών για την δυνητική ή άμεση κλινι-
κή εφαρμογή, ή όχι, της διατροφογονιδιωματικής στην 
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διαιτολογία και τη θεραπευτική και τις προϋποθέσεις 
που θα πρέπει να πληρούνται για να υπερπηδηθούν 
τα υπάρχοντα  εμπόδια ώστε να εφαρμοστεί η δια-
τροφογονιδιωματική στην κλινική πράξη ευρέως και 
ασφαλώς. Το περιοδικό περιέχει ακόμη την επισκόπη-
ση μιας συνεδρίας στο πρόσφατο 1ο Πανελλήνιο Συνέ-
δριο Εξατομικευμένης Ιατρικής που ενέπιπτε, και αυτή, 
στο πεδίο της Διατροφογονιδιωματικής, ενώ φιλοξενεί 
την συνέντευξη του Καθηγητή Λεωνίδα Φυλακτού, Γε-
νικού Εκτελεστικού Ιατρικού Διευθυντή του Ινστιτού-
του Νευρολογίας και Γενετικής της Κύπρου και Γενικού 
Διευθυντή της Σχολής Μοριακής Ιατρικής Κύπρου.

Ευχαριστώ θερμά για μια ακόμη φορά τον Δρ. Μα-
νούσο Ε. Καμπούρη, διευθυντή σύνταξης για την αμέ-

ριστη βοήθειά του στην επιμέλεια των άρθρων του ανά 
χείρας- ή οθόνης- τεύχους και, ασφαλώς, τους συγγρα-
φείς των άρθρων και ευελπιστώ ότι η ύλη του συγκε-
κριμένου τεύχους θα συμβάλλει στην καλύτερη, ακρι-
βέστερη και αντικειμενικότερη κατανόηση του πεδίου 
της διατροφογονιδιωματικής που πραγματεύεται.

Κλείνοντας, θα ήθελα να αφιερώσω το τεύχος αυτό 
στην εκλιπούσα Χριστιάνα Παυλίδη, η οποία αποτέ-
λεσε μέλος της ερευνητικής μας ομάδας και από τους 
πρωτοπόρους στο πεδίο της διατροφογονιδιωματικής 
στη χώρα μας, η οποία έφυγε από κοντά μας τόσο πρό-
ωρα και δεν πρόλαβε να συνεισφέρει όπως θα μπορού-
σε στο πεδίο αυτό από την θέση της ως Λέκτορας στο 
Πανεπιστήμιο Middlesex στην Αγγλία. 

Γεώργιος Παν. Πατρινός
Καθηγητής 

Πανεπιστήμιο Πατρών, Τμήμα Φαρμακευτικής
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Ελπιδοφόρες 
προσεγγίσεις 
για ανεύρεση  
θεραπείας για το AIDS

Μια ομάδα ερευνητών του Πανεπιστημίου 
του Πεκίνου προσπάθησε να θεραπεύσει 
έναν ασθενή από την HIV λοίμωξη τροπο-

ποιώντας τα βλαστοκύτταρα του ασθενούς με τη μέθο-
δο CRISPR, σύμφωνα με το διεθνές πρακτορείο ειδήσε-
ων  Associated Press (AP).

Το AP σημειώνει ότι ενώ η ομάδα δεν κατάφερε να 
θεραπεύσει τον ασθενή, η προσέγγισή φάνηκε ελπιδο-
φόρα και ασφαλής. «Είναι ένα πρώτο βήμα», λέει ο Carl 
June, καθηγητής της Ανοσοθεραπείας του Πανεπιστη-
μίου της Πενσυλβανίας.

Ο Hongkui Deng και οι συνεργάτες του από το Πεκί-
νο προσπάθησαν να επιχειρήσουν το ίδιο με ασθενείς 
από το Βερολίνο και το Λονδίνο, οι οποίοι θεραπεύθη-
καν αποτελεσματικά από τον ιό κατόπιν λήψης βλα-
στοκυττάρων με μεταλλάξεις στο γονίδιο CCR5 που 
τους κατέστησαν ανθεκτικούς στον ιό. To γονίδιο CCR5 
κωδικοποιεί μέλος της οικογένειας των υποδοχέων της 
χημειοκίνης, μιας διαμεμβρανικής πρωτεΐνης παρόμοια 
με τους υποδοχείς που είναι συζευγμένοι με την πρωτε-
ΐνη G. Αυτή η πρωτεΐνη εκφράζεται από Τ κύτταρα και 
μακροφάγα και είναι γνωστό ότι είναι ένας σημαντικός 
συν-υποδοχέας για τον ιό του HIV, για να εισέλθει στα 
κύτταρα-ξενιστές. Τα παραλλαγμένα αλληλόμορφα αυ-
τού του γονιδίου έχουν συσχετιστεί με την ανθεκτικότη-
τα στην λοίμωξη HIV.

Ενώ ήταν σε θέση να επιτύχουν μακροπρόθεσμη 
ενσωμάτωση αυτών των τροποποιημένων κυττάρων, 
το ποσοστό τους κυμαινόταν μεταξύ του 5 και 8% των 
κυττάρων του αίματος. Ένα υψηλότερο ποσοστό είναι 
απαραίτητο για να είναι μια θεραπεία επιτυχής, σύμφω-
να με τον June.

Αυτή η προσέγγιση διαφέρει από αυτήν του He 
Jiankui, που επικρίθηκε ευρέως από την επιστημονική 
κοινότητα, καθώς προσπάθησε να τροποποιήσει το γο-
νίδιο CCR5 σε δίδυμα θηλυκά έμβρυα για να τα κατα-
στήσει ανθεκτικά στον ιό HIV. Όμως, όπως επισήμαναν 
οι επιστήμονες, ήταν αβέβαιη η επιτυχία της προσέγ-
γισης και πιθανόν περιττή, καθώς υπάρχουν και άλλα 
μέσα πρόληψης. 

Η σύμπραξη των γιγάντων 
SkylineDX και Mayo Clinic και 
η επένδυση των 20 εκ. ευρώ

Επί δεκαετίες είναι γνωστό πως ασθενείς με την ίδια αρχική 
διάγνωση πιθανόν να εμφανίζουν διαφορετική απόκριση 
στην ίδια θεραπεία. Έτσι και οι συνιστώμενες θεραπείες για 

τον καρκίνο πρέπει να διαφέρουν κατά περίπτωση και να είναι 
εξατομικευμένες. Με τη σωστή και έγκαιρη εξατομικευμένη θε-
ραπεία ο ασθενής μπορεί να αποφύγει αρνητικά ενδεχόμενα 
λόγω λήψης μεγαλύτερης ή μικρότερης δόσης από την καταλλη-
λότερη, που σημαίνει μικρότερη νοσηλεία, λιγότερες επιπλοκές, 
μικρότερες ποσότητες φαρμάκων και καλύτερη ποιότητα ζωής 
εν τέλει.

Η Ολλανδική εταιρία διαγνωστικής SkylineDx, θέτοντας ως 
στόχο την παροχή κατάλληλων και εύχρηστων γενετικών ερ-
γαλείων στους γιατρούς για αποτελεσματικότερο θεραπευτικό 
προγραμματισμό και με την προέκταση της εξατομίκευσης, ανα-
κοίνωσε σε ενθουσιώδεις τόνους τη συνεργασία της με την Mayo 
Clinic προς την ανάπτυξη νέων διαγνωστι-
κών εξετάσεων για 
τη βελτίωση της 
κλινικής πράξης και 
της λήψης αποφά-
σεων για τους ασθε-
νείς με μελάνωμα.

Η εταιρεία δήλω-
σε ότι δανείζει την 
τεχνογνωσία της για 
ανάπτυξη ενός αλγο- ρίθμου - που εφευρέ-
θηκε και συντάχθηκε από τον δερματολόγο Alexander Meves της 
Mayo Clinic – βάσει του οποίου διευκολύνεται ο προσδιορισμός 
των παραγόντων κινδύνου που σχετίζονται με τη μετάσταση. Ο 
Meves και οι συνεργάτες του δημοσίευσαν αρχικά τα ευρήματά 
τους στο Journal of Clinical Oncology το 2015 και παρουσίασαν 
τα νέα στοιχεία τους στην ετήσια συνάντηση της Αμερικανικής 
Ακαδημίας Δερματολογίας το 2018 στο San Diego. 

«Η επικύρωση του αλγορίθμου θα διευκόλυνε την κλινική πρά-
ξη ως προς την επιλογή της κατάλληλης θεραπευτικής προσέγγι-
σης με βάση τον κίνδυνο της εξέλιξης της νόσου για τον εκάστο-
τε ασθενή» δήλωσε η Skyline. 

Εκτός από αυτή τη νέα συνεργασία, η Skyline έχει εστιάσει σε 
μεγάλο βαθμό στην ανάπτυξη εξετάσεων για την πρόβλεψη βέλ-
τιστων θεραπειών και για τους ασθενείς με πολλαπλό μυέλωμα, 
καθώς χρηματοδότηση 20 εκατομμυρίων ευρώ (21,9 εκατομμύ-
ρια δολάρια) έχει παρασχεθεί από τον ιδιώτη επενδυτή Aat van 
Herk και θα χρησιμοποιηθεί για την πραγματοποίηση κλινικών 
δοκιμών με σκοπό την πρόβλεψη χωρίς βιοψία του κινδύνου 
μεταστάσεων στους λεμφαδένες σε περίπτωση  μελανώματος.

NEWSΕΠΙΣΤΗΜΟΝΙΚΑ ΝΕΑ
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Η ψυχική υγεία των υποψηφίων διδακτορικών 
ερευνητών απαιτεί προσοχή επειγόντως

Το άγχος και η κατάθλιψη στους μεταπτυχιακούς 
φοιτητές φαίνεται πως παρουσιάζει επιδείνωση. 
Η ψυχική υγεία της νέας γενιάς ερευνητών επι-

βάλλει συστηματική παρατήρηση και επανασχεδια-
σμό της τρέχουσας ερευνητικής κουλτούρας και ηθών.

Πριν από δύο χρόνια, ένας φοιτητής εξέφρασε το 
αίτημα να παράσχουν τα πανεπιστήμια ένα ήσυχο 
δωμάτιο για «κλάμα» όταν οι πιέσεις κατά τη διάρκεια 
της εκπόνησης της μεταπτυχιακής μελέτης γίνονται 
συντριπτικές. Την εποχή εκείνη, 29% των 5.700 ερω-
τηθέντων ανέφεραν την ψυχική τους υγεία ως τομέα 
ανησυχίας, ενώ μόλις οι μισοί από αυτούς είχαν προ-
σφύγει στην παροχή βοήθειας για τη διαχείριση του 
άγχους ή της κατάθλιψης που μπορεί να επιφέρει η 
διδακτορική έρευνα. Ωστόσο, τα πράγματα φαίνεται 
να χειροτερεύουν.

Ερωτηθέντες σε πρόσφατη δημοσκόπηση 6.300 
μεταπτυχιακοί φοιτητές από όλο τον κόσμο αποκάλυ-
ψαν ότι είναι γενικά ικανοποιημένοι από την εμπειρία 
τους στην έρευνα σε ποσοστό 71%, αλλά ότι περίπου 
το 36% είχε αναζητήσει βοήθεια για τη διαχείριση 
του άγχους ή της κατάθλιψης που σχετίζονται με το 
διδακτορικό τους. Αυτά τα ευρήματα έρχονται να 
προστεθούν σε αυτά μιας άλλης έρευνας με 50.000 
ερωτηθέντες μεταπτυχιακούς φοιτητές στο Ηνωμένο 
Βασίλειο. Οι ερωτηθέντες σε αυτήν την έρευνα, που 
πραγματοποίησε ο οργανισμός Advance HE, ένας 
οργανισμός ανώτερης εκπαίδευσης που εδρεύει στο 
York του Ηνωμένο Βασίλειο, ήταν επίσης θετικοί όσον 
αφορά την ερευνητική τους  εμπειρία, αλλά το 86% 
αναφέρει σημαντικά επίπεδα άγχους.

Πώς γίνεται οι μεταπτυχιακοί φοιτητές να είναι 
ικανοποιημένοι, αλλά ταυτοχρόνως να χρειάζονται 
περισσότερη βοήθεια για τόνωση της ψυχικής τους 
υγείας; Το ένα πέμπτο των ερωτηθέντων δήλωσε ότι 
είναι θύμα εκφοβισμού και το ένα πέμπτο ανέφερε 
επίσης ότι υφίσταται κάποια ενόχληση ή διάκριση.

Μπορούν τα πανεπιστήμια να αναλάβουν πιο απο-
τελεσματική δράση; Αναμφίβολα. Από τους ερωτη-
θέντες που ανέφεραν ανησυχίες, το ένα τέταρτο δή-
λωσε ότι το ίδρυμά τους είχε παράσχει υποστήριξη, 
αλλά το ένα τρίτο δήλωσε ότι έπρεπε να ζητήσουν 
βοήθεια αλλού.

Όλο και περισσότερο, σε πολλές χώρες, η επιτυχία 
της σταδιοδρομίας είναι μετρημένη από δείκτες όπως 
δημοσιεύσεις, αναφορές, χρηματοδότηση, συμμετο-
χές σε συνέδρια και, τώρα, αν η έρευνα ενός ατόμου 
έχει θετικό αντίκτυπο στους ανθρώπους, την οικο-
νομία ή το περιβάλλον. Οι θέσεις απασχόλησης στην 
πρώιμη σταδιοδρομία τείνουν να είναι επισφαλείς. 

Οι περισσότεροι σπουδαστές ξεκινούν την έρευνα 
για το διδακτορικό δίπλωμά τους ως το πρώτο θεμέ-
λιο μιας ακαδημαϊκής σταδιοδρομίας, επιλέγοντας 
αυτή τη σταδιοδρομία εν μέρει λόγω της ελευθερίας 
και της αυτονομίας να ανακαλύπτουν και να εφευρί-
σκουν και της ικανοποίησης που αυτό προσφέρει. Η 
κακή ψυχική υγεία είναι, τουλάχιστον εν μέρει, συ-
νέπεια της υπερβολικής εστίασης στην εκπλήρωση 
απαιτήσεων βασισμένων σε δείκτες εκ μέρους των 
χρηματοδοτών, των ακαδημαϊκών ιδρυμάτων, των 
περιοδικών και των εκδοτών.

Πολλά έχουν γραφτεί για το πώς να αναδιαρθρωθεί 
το σύστημα και να βρεθεί ένας δοκιμότερος τρόπος 
ορισμού την επιτυχίας στην έρευνα, συμπεριλαμβα-
νομένης της προώθησης των πολλών μη ακαδημαϊ-
κών σταδιοδρομιών που είναι ανοικτές στους ερευ-
νητές. Αλλά η αλήθεια είναι ότι το σύστημα συνεχίζει 
να καθιστά τους νέους ερευνητές ευάλωτους και πολ-
λές φορές χρήζοντες βοηθείας. 

Η ερευνητική κοινότητα πρέπει να προστατεύει και 
να ενισχύει την επόμενη γενιά ερευνητών με συστη-
ματική αλλαγή της παρούσας ερευνητικής κουλτού-
ρας, αλλιώς θα καταστεί απωθητική για υποψήφιους 
και  νέους ερευνητές. 
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Οι γενετικές εξετάσεις μπορούν να καθοδηγήσουν τη χορή-
γηση φαρμακευτικής αγωγής μετά από επεμβάσεις καρδιάς

Μια ερευνητική μελέτη έδειξε ότι οι γενετικές εξετά-
σεις μπορούν να βοηθήσουν σημαντικά στην κα-
θοδήγηση της χορήγησης φαρμάκων μετά από μία 

επέμβαση καρδιάς. Η πρωτογενής διαδερμική στεφανιαία 
επέμβαση (primary percutaneous coronary intervention, 
PCI), παλαιότερα γνωστή ως αγγειοπλαστική, είναι μια δι-
αδικασία όπου ένα μπαλόνι εισάγεται σε ένα πεφραγ-
μένο αιμοφόρο αγγείο και διαστέλλεται για να επι-
τευχθεί η μείωση της απόφραξης. Η πρωτογενής 
PCI είναι η επείγουσα χρήση της διαδικασίας σε 
άτομα που έχουν υποστεί καρδιακή προσβολή.
Με επικεφαλής τον J Jurriën ten Berg από το Νοσο-
κομείο St. Antonius στο Nieuwegein της Ολλανδί-
ας, οι ερευνητές της μελέτης POPular Genetics συ-
νέκριναν μια στρατηγική καθοδήγησης  βασισμένη 
στο γονότυπο για την επιλογή αντιαιμοπεταλιακών 
φαρμάκων μετά από PCI, με τυπική θεραπεία χορή-
γησης είτε τικαγρελόρης είτε πρασουγρέλης, που 
είναι ισχυρά αντιαιμοπεταλιακά φάρμακα. 
Μετά την πρωτογενή PCI, συνταγογραφούνται συχνά 
αναστολείς αιμοπεταλίων μαζί με την ασπιρίνη. «Οι 
τρέχουσες κατευθυντήριες γραμμές ευνοούν τους 
πιο ισχυρούς αναστολείς αιμοπεταλίων τικαγρελόρη 
και πρασουγρέλη έναντι της κλοπιδογρέλης, επειδή 
αυτά τα φάρμακα είναι πιο αποτελεσματικά για την 
πρόληψη επεισοδίων θρόμβωσης», γράφουν οι συγ-
γραφείς. «Ωστόσο, αυτή η μεγαλύτερη αποτελεσματικότη-
τα των φαρμάκων οδηγεί σε μεγαλύτερο κίνδυνο αιμορρα-
γίας».

Η δημοσίευση των αποτελεσμάτων έγινε στο New England 
Journal of Medicine. Η μέθοδος καθοδηγούμενης θεραπεί-
ας «έχει ως αποτέλεσμα λιγότερα αιμορραγικά επεισόδια», 
δήλωσε ο Classens. «Αποδείξαμε ότι ο προσδιορισμός των 
γονότυπων είναι εύκολος και δίνει γρήγορα αποτελέσμα-
τα.»

Στη μελέτη χρησιμοποιήθηκε το Spartan Rx, ένα in-vitro 
διαγνωστικό τεστ βασισμένο σε PCR, το οποίο παρέχεται 
δωρεάν στους ερευνητές από την Spartan Bioscience του 
Καναδά. Το νοσοκομείο St. Antonius χρησιμοποίησε επίσης 
το σύστημα StepOnePlus Real-time PCR.

Περίπου το 30% των Καυκάσιων ασθενών εμφανίζουν 

ανεπαρκή απόκριση στην κλοπιδογρέλη, λόγω απώλειας 
λειτουργίας του CYP2C19. «Σε ασθενείς που φέρουν αλ-
ληλόμορφα συσχετιζόμενα με απώλεια λειτουργίας του 
γονιδίου, η κλοπιδογρέλη έδειξε παρόμοια αποτελεσμα-
τικότητα σε σύγκριση με τους ισχυρότερους αναστολείς 
της PY12» (δηλ τικαγρελόρη και πρασουγρέλη), δήλωσε ο 

Claassens.

Προηγούμενες μελέτες είχαν υποδείξει ότι οι γενετικές εξε-
τάσεις του CYP2C19 θα μπορούσαν να βοηθήσουν στην 
καθοδήγηση των φαρμακευτικών αποφάσεων, αλλά «δεν 
είναι γνωστό εάν οι ασθενείς που υποβάλλονται σε PCI 
επωφελούνται από την γονοτυπικά καθοδηγούμενη επιλο-
γή των από του στόματος αναστολέων της οικογένειας των 
υποδοχέων P2Ytk των αιμοπεταλίων». 
Οι ερευνητές με έδρα τις την Ολλανδία, το Βέλγιο και την 
Ιταλία, εξέτασαν την κλινική εικόνα σε βάθος 12 μηνών, συ-
μπεριλαμβανομένου του θανάτου από οποιαδήποτε αιτία, 
την καρδιακή προσβολή, το εγκεφαλικό επεισόδιο και την 
σοβαρή αιμορραγία, ελέγχοντας 2.488 ασθενείς, εκ των 
οποίων 1.242 ανήκαν στην ομάδα θεραπείας με γονοτυπι-
κή καθοδήγηση και 1.246 στην ομάδα της τυπικής θερα-
πείας. 

Της Σταυρούλας Σιαμόγλου
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ΑΡΘΡΟ ΑΝΑΣΚΟΠΗΣΗΣ

Η ανάδειξη της εξατομίκευσης της θεραπείας με βάση 
τη γενετική πληροφορία έχει διεγείρει το ενδιαφέρον 
της επιστημονικής κοινότητας. Πολλοί θεωρούν την 
εξατομικευμένη θεραπεία μια πολλά υποσχόμενη 
προσέγγιση αναφορικά με την βελτίωση της δημό-
σιας υγείας, στο μέλλον. Εντούτοις, η εξατομικευμένη 
θεραπεία βρίσκεται σε πρώιμο στάδιο και συνεπώς η 
εφαρμογή της παρουσιάζει αρκετούς περιορισμούς. 
Είναι ανησυχητικό το κατά πόσο αυτή η προσέγγιση, 
θα μπορούσε ενδεχομένως να διαιωνίσει την ανομοι-
ογένεια της ιατροφαρμακευτικής περίθαλψης ανά 
τον κόσμο. Ακόμη, η εξατομικευμένη θεραπεία είναι 
πιθανόν να υποβαθμίσει την κοινωνικο-οικονομική 
σημασία παραγόντων που καθορίζουν τη θεραπεία 
μιας συγκεκριμένης ομάδας ασθενών ή εθνολογικών 
ομάδων. Δεδομένης της παγίωσης της εξατομικευ-
μένης θεραπείας στην ιατρική πράξη, προκύπτει το 

ερώτημα ως προς το αν μια τέτοια χρήση θα απει-
λούσε την κυριότητα των προσωπικών δεδομένων, 
την ιδιωτικότητα και την εμπιστευτικότητα, στοιχεία 
που μπορούν με τη σειρά τους να επηρεάσουν την 
απασχόληση και τα ασφαλιστικά δικαιώματα των εν-
διαφερομένων. Επικροτώντας την  προσπάθεια που 
καταβάλλουν κάποια κράτη για την αντιμετώπιση αυ-
τών των ηθικών και κοινωνικών διλημμάτων θα ήταν 
ορθό να παροτρυνθούν και άλλες χώρες να ακολου-
θήσουν το παράδειγμα αυτό. Ωστόσο, το ανερχόμε-
νο πεδίο της εξατομικευμένης ιατρικής, απαλλαγμέ-
νο από τους πιθανούς ηθικοκοινωνικούς κινδύνους, 
παραμένει μια πρόκληση για την ανθρωπότητα. Η 
επισήμανση των παραπάνω διλλημάτων αποτελεί το 
εφαλτήριο για να γίνει η γονιδιωματική και εξατομι-
κευμένη θεραπεία, μια μέθοδος  «πανάκεια» για την 
σύγχρονη ιατρική.

ΠΕΡΙΛΗΨΗ
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Τεύχος 1 • Ιανουάριος - Απρίλιος 2020

Εισαγωγή 

Καθώς το υπάρχον σύστημα υγείας συνεχίζει να εξελίσ-
σεται ως προς την πολυπλοκότητα και την εξειδίκευση 
του , η εξατομικευμένη θεραπεία (ΕΘ) κερδίζει έδαφος 
στην υγειονομική περίθαλψη και στο επιστημονικό γί-
γνεσθαι (1,2). Η ΕΘ αποτελεί μια αναδυόμενη προσέγγι-
ση που χρησιμοποιείται στη χαρτογράφηση ασθενειών 
και την πρόληψη, συνυπολογίζοντας γενετικές και περι-
βαλλοντικές παραμέτρους, καθώς και τον τρόπο ζωής. 
Μερικές από τις σημαντικότερες συνεισφορές της στο-
χευμένης γονιδιωματικά θεραπείας είναι η κατανόηση 
της μεταβλητής δράσης των φαρμάκων μεταξύ διαφο-
ρετικών ατόμων, καθώς και η θεραπεία του άσθματος 
και του διαβήτη (3). Υπάρχουν διάφοροι λόγοι για τους 
οποίους, η ΕΘ έχει χαρακτηριστεί ως «το νέο πρότυπο 
υγειονομικής περίθαλψης». Ο πρωταρχικός λόγος είναι 
ότι η ΕΘ πρόκειται να ανατρέψει την αποτυχία ενός συ-
στήματος υγείας που αψηφά την ατομικότητα. Μέσα 
από την εξατομίκευση της ιατρικής περίθαλψης σύμ-
φωνα με τη γενετική σύσταση του κάθε ατόμου αναμέ-
νεται ότι η πρακτική αυτή θα μπορούσε να ελαττώσει 
τη συχνότητα εμφάνισης των δυσμενών αντιδράσεων 
στα φάρμακα (adverse drug reaction, ADR), ενώ παράλ-
ληλα θα βελτιωθεί η έκβαση της θεραπείας. Αποτέλε-
σμα αυτών θα είναι να συνδράμει η ΕΘ στον περιορισμό 
του κόστους της ιατρικής περίθαλψης και στην ενίσχυ-
ση της σταθερότητας του συστήματος υγείας.

Ιστορική αναδρομή και ανάπτυξη
Η έννοια της εξατομικευμένης θεραπείας εισήχθη από 
τον Arno Motulsky στις αρχές της δεκαετίας του 1950, 
ως απόρροια παρατήρησης και ερμηνείας σημαντικών 
διαφορών στην επίδραση των φαρμάκων μεταξύ δια-
φορετικών ατόμων (4). Το συγκεκριμένο συμπέρασμα 
οδήγησε στην εμφάνιση της φαρμακογονιδιωματικής, 
ενός από τους πιο γνωστούς θεραπευτικούς κλάδους 
με βάση το γονιδίωμα. Όταν αργότερα, η Genset SA 
(πλέον υπάγεται στην Merck Serono) και η εταιρεία 
Abbott Laboratories συνεργάστηκαν σε ένα τεράστιο 
ερευνητικό σχέδιο φαρμακογονιδιωματικής σημειώθη-
κε σημαντική πρόοδος. Μέσω αυτής της συνεργασίας, η 
Genset συνέταξε έναν ιδιόκτητο χάρτη υψηλής πυκνό-
τητας δεικτών του ανθρώπινου γονιδιώματος και ταυ-
τοποίησε τους δείκτες και τα γονίδια που σχετίζονται με 
αποκρίσεις στη χορήγηση ειδικών οδηγιών φαρμάκων. 
Σύμφωνα με αυτά τα αποτελέσματα η Abbott ανέπτυ-
ξε διαγνωστικά συστήματα για την κλινική εξέταση της 
ανταπόκρισης των ασθενών σε συγκεκριμένα φάρμα-
κα. Αυτό αποτέλεσε ορόσημο και οποιαδήποτε άλλη 

φαρμακευτική εταιρεία που θέλει να ενταχθεί στον το-
μέα της φαρμακογονιδιωματικής, πρέπει να το λαμβά-
νει υπόψη της (4).

Η ολοκλήρωση του Προγράμματος Ανθρώπινου Γονι-
διώματος το 2003 και η ανακάλυψη περιοχών στο DNA 
που περιλαμβάνουν σύντομες επαναλήψεις αλληλουχι-
ών βάσεων (τεχνολογία CRISPR), προκάλεσε την εντύ-
πωση πως η ΕΘ θα σημείωνε ανελικτική πορεία, έπει-
τα από αυτό. Όμως, 21 χρόνια αργότερα η προσδοκία 
αυτή διαψεύστηκε εξαιτίας πολλών κοινωνικών και δε-
οντολογικών προκλήσεων, κυρίως αμφισβητήσεων (5). 
Μπορούμε όμως να προβλέψουμε ότι η ΕΘ μεταλλάσ-
σεται ώστε να προληφθούν βλάβες και να μεγιστοποιη-
θούν τα οφέλη για τους πάσχοντες. Το σχήμα 1 συνοψί-
ζει τις πιθανές προκλήσεις αλλά και τα πλεονεκτήματα 
της ΕΘ. 

Η επιδίωξη μορφολογικών και λειτουργικών 
βελτιώσεων στον άνθρωπο 
Η ΕΘ κατέχει ένα ελκυστικό προτέρημα: Μετατοπίζει 
το επίκεντρο της υγειονομικής περίθαλψης από τη δια-
χείριση των ασθενειών στην αποτελεσματική πρόληψη 
τους. Επί του παρόντος, ο προγεννητικός και  μεταγεν-
νητικός έλεγχος επιτρέπει στους γονείς να αντιληφθούν 
τη γενετική προδιάθεση των παιδιών τους σε ασθένει-
ες. Στις Ηνωμένες Πολιτείες της Αμερικής, σχεδόν όλες 
οι εγκυμονούσες γυναίκες υπόκεινται σε δοκιμασία 
συλλογής μητρικού ορού για τον εντοπισμό γενετικών 
ασθενειών όπως των νευρωνικών ελαττωμάτων σωλη-
νώσεων, του συνδρόμου Down και της τρισωμίας 18. 
Η ΕΘ δύναται να παρέχει την πρόληψη των ασθενειών 
και συνεπώς να μειώσει το κόστος, τις παρεμβάσεις των 
επαγγελματιών υγείας και να προάγει τη γενική ευημε-
ρία για τον άνθρωπο (6).

Η πρόληψη των νόσων μέσω των γενετικών εξετά-
σεων μπορεί να ταξινομηθεί σε δύο κατηγορίες. Μια 
πρόληψη γενικά αποτρέπει τις κλινικές εκδηλώσεις μιας 
γενετικής νόσου σε ένα άτομο ενώ, μια παρεμποδίζει 
την κληροδότηση ενός ελαττωματικού γονιδίου στην 
επόμενη γενιά (7). Ωστόσο, η εφαρμογή της ΕΘ θέτει 
δύο ερωτήματα: Τι πρέπει να επιδιώκει να επιτύχει το 
τέστ γενετικής ευαισθησίας και ποια είναι τα κριτήρια 
για την εν λόγω επιτυχία; 

Για παράδειγμα μέσω του προγεννητικού και μετα-
γεννητικού ελέγχου οι γονείς και τα μέλη της οικογέ-
νειας του εμβρύου μπορούν να παρεμβαίνουν στις 
αποφάσεις αναπαραγωγής ακόμη και για να διακοπεί η 
κύηση, όταν στα αποτελέσματα του γονοτυπικού ελέγ-
χου εντοπισθεί γενετική ανωμαλία (6). Τα παραπάνω 
εγείρουν προβληματισμούς αναφορικά με το κατά πό-
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σον είναι ηθικό να  στερείται η ζωή ατόμων, όπως ένα 
έμβρυο, που δεν κατέχουν καμία ικανότητα λήψης απο-
φάσεων, βασιζόμενοι σε μία υπολογισμένη πιθανότητα. 
Η παρεμπόδιση της ύπαρξης τέτοιων εμβρύων πρωτί-
στως, καταργεί την ενδεχόμενη εύρεση θεραπείας των 
ασθενειών από τις οποίες πάσχουν.

Στον αντίποδα, η γονοτυπική πρόληψη μπορεί επίσης 
να παρέχει τα μέσα για τη «παραποίηση» του ανθρώπι-
νου γονιδιώματος προκειμένου να επιτευχθούν κοινω-
νικές αναβαθμίσεις (8). Παρόλο που υπάρχει ήδη ένα 
ευρύ φάσμα πρακτικών κοινωνικής βελτίωσης, όπως 
π.χ. πλαστικές χειρουργικές επεμβάσεις και χρήση στε-
ροειδών στον χώρο του αθλητισμού η γονιδιωματική 
και εξατομικευμένη θεραπεία ανοίγει την πόρτα σε 
απεριόριστες ευκαιρίες για βιολογικούς εξωραϊσμούς. 
Οι γονείς θα μπορούσαν, αξιοποιώντας την τεχνολογία, 
να ενισχύσουν τη νοημοσύνη του εμβρύου ή να ανα-
διαμορφώσουν κάποια χαρακτηριστικά του προσώπου 
του εμβρύου με γνώμονα τις αισθητικές προτιμήσεις 
τους. Θα μπορούν, λοιπόν, να «προσαρμόζουν» τα παι-
διά τους με βάση τις προσωπικές τους αξίες, αντιλήψεις 
και πρότυπα. Πρέπει, παρ’ όλα  αυτά, να καταστεί σαφές 
ότι οι έννοιες του «ελαττώματος» και της «τελειότητας» 
ερμηνεύονται διαφορετικά από το κάθε άτομο, γεγονός 
που μετατοπίζει το επίκεντρο της ηθικής ευθύνης από 
την καθαρή τύχη ή για άλλους την απόφαση του Θεού 
(αναλόγως την προσωπική πεποίθηση), αποκλειστικά 
στους ίδιους τους γονείς, καθώς τα παιδιά τους θα γί-
νουν οι αποδέκτες των προσωπικών  αποφάσεων τους.

Μεταξύ των υπαρχόντων  εργαλείων ιατρικού ελέγ-
χου, ο γενετικός έλεγχος μπορεί να μας πληροφορήσει 
ενδελεχώς, σχετικά με την κατάσταση υγείας ενός ατό-
μου. Η αξιολόγηση των αποτελεσμάτων των εξετάσεων 
από τους επαγγελματίες υγείας και τους ασθενείς είναι 
υψίστης σημασίας γιατί μπορεί να αλλάξει άρδην ολό-
κληρη την κοσμοθεωρία του ατόμου για τη μελλοντική 
του ζωή, είτε θετικά είτε αρνητικά. 

Γενετικές διακρίσεις, άνιση πρόσβαση στην 
υγεία και κοινωνική ανισορροπία
Η ευνοιοκρατία των παρεχόμενων υπηρεσιών υγείας 
και η ανισοκατανομή των πόρων για την υγειονομική 
περίθαλψη, αποτελούν τις κύριες προκλήσεις για τα 
συστήματα υγείας, σε πολλές χώρες (9). Διαπιστώθη-
κε, ότι η ανεπάρκεια στον τομέα υγείας που διέπει τους 
αγροτικούς πληθυσμούς συνδέεται άρρηκτα, με κοι-
νωνικο-οικονομικούς παράγοντες, όπως η ένδεια και 
η αδυναμία πρόσβασης στο σύστημα υγείας (10). Σε 
διεθνή κλίμακα, ο αποκλεισμός των παραγκωνισμένων, 
λόγω φτώχειας, πληθυσμών εξακολουθεί να εγείρει 

έντονο σκεπτικισμό. Μέχρι το 2017, καταγράφεται ότι 
τουλάχιστον το ήμισυ του πληθυσμού δεν είχε πρόσβα-
ση σε βασικές υπηρεσίες υγειονομικής περίθαλψης ενώ 
η στήριξη των ιατρικών αποφάσεων στην  ΕΘ μπορεί 
να επιδεινώσει περαιτέρω το ζήτημα. Τα εργαλεία της 
ΕΘ, όπως η φαρμακογονιδιωματική, χρησιμοποιούν μια 
πρακτική διαστρωμάτωσης, που σημαίνει ότι χωρίζεται 
ένας πληθυσμός σε διαφορετικές υποομάδες, όπως θε-
τικά ανταποκρινόμενοι σε ένα φάρμακο και αρνητικά 
ανταποκρινόμενοι (11). Άρα, η ΕΘ δεν είναι τόσο εξα-
τομικευμένη όσο θα αναμέναμε. Ο διαχωρισμός των 
κοινωνικών ομάδων, που ήδη παρατηρείται. δύναται 
να διαιωνισθεί με το μοντέλο διαστρωμάτωσης της ΕΘ, 
που αφορά την ανάπτυξη φαρμάκων, βασισμένων στα 
ιδιαίτερα χαρακτηριστικά της εκάστοτε φυλής. Για πα-
ράδειγμα, το φάρμακο BiDil (Δινιτρικός Ισοσορβίτης/ 
Υδραλαζίνη) αποτελεί το πρώτο φάρμακο αυτής της κα-
τηγορίας που εγκρίθηκε από τον Οργανισμό Τροφίμων 
και Φαρμάκων (Food and Drug Administration, FDA) και 
διατέθηκε στο εμπόριο για τη θεραπεία της καρδιακής 
ανεπάρκειας μεταξύ των Αφροαμερικανών (12). Τέτοιες 
πρακτικές μπορούν να υπονομεύσουν τη σημασία της 
επίδρασης των κοινωνικο-οικονομικών παραγόντων 
στην υγεία των ανθρώπων. Οι διαφορές στην υγεία με-
ταξύ ετερόκλητων κοινωνικών συνόλων, Οι σε αμιγώς 
γενετικούς και βιολογικούς παράγοντες, διότι οι κοινω-
νικές ανισότητες, όπως η φτώχεια και η πρόσβαση στη 
στέγαση και στην εκπαίδευση διαδραματίζουν καίριο 
ρόλο στην υγεία σε ατομικό επίπεδο. 

Εξάλλου, η ιδέα της διαστρωμάτωσης κρίνεται ασύμ-
φορη για την φαρμακευτική βιομηχανία. Από τη βιομη-
χανική σκοπιά, η υποδιαίρεση ενός πληθυσμού σε μι-
κρότερες ομάδες δεν αποτελεί κίνητρο για τις εταιρίες 
να επενδύσουν οικονομικούς πόρους, χρόνο και ενέρ-
γεια στην ανάπτυξη φαρμάκων που στοχεύουν κατ’ αρ-
χάς ένα μικρό ποσοστό ασθενών. Από επιχειρηματικής 
άποψης, είναι λογικό να παρασκευάζονται φάρμακα 
για τις επικρατέστερες πληθυσμιακά ομάδες ασθενών, 
κρίνοντας τις μειοψηφικές ομάδες ανά ασθένεια ως λι-
γότερο επικερδείς περιπτώσεις και άρα καθιστώντας 
τις ως «θεραπευτικά ορφανές» ομάδες (13). Παρά την 
εφαρμογή της πολιτικής προώθησης των «ορφανών 
φαρμάκων» μέσω π.χ. των φορολογικών εκπτώσεων, 
σε πολλές χώρες η χορήγηση τους παραμένει περιορι-
σμένη όπως για παράδειγμα στην Κίνα και την Ινδία. Ο 
περιορισμός στη χρήση των συγκεκριμένων φαρμάκων 
έγκειται ακόμη, στην αδρή κοστολόγησή τους και την 
ανεπάρκεια των επιστημονικών δεδομένων (14). 

Η ΕΘ ακόμη, μπορεί να αυξήσει τον κίνδυνο των 
γενετικών διακρίσεων από τους εργοδότες και τις 

Είμαστε έτοιμοι να αποδεχτούμε την γονιδιωματική ως βάση  για την εξατομίκευση της θεραπείας;  
Παρελθόν, παρόν, προκλήσεις και μελλοντικές συστάσεις, σελ. 7-13
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ασφαλιστικές εταιρείες. Ένα τέτοιο παράδειγμα είναι 
ότι ενώ το 2008 στις Ηνωμένες Πολιτείες εφαρμόστη-
κε η νομοθετική πράξη «Genetic Information Non-
discrimination Act» (GINA), που ήρθε να αντιμετωπίσει 
το ζήτημα, οι Αμερικάνοι εργοδότες διατηρούν ακόμη 
το δικαίωμα να ζητούν τους ιατρικούς φακέλους του 
προσωπικού. Εάν όμως οι δοκιμές γενετικής ευαισθη-
σίας καταστούν υποχρεωτικά μέρος των ιατρικών αρ-
χείων των εργαζομένων, μελλοντικά αυτό ίσως εγείρει 
το φόβο χρήσης των αποτελεσμάτων εναντίον τους 
και ναρκοθέτησης της επαγγελματικής τους σταδιο-
δρομίας. Μια ακόμη παράλειψη της πράξης GINA εί-
ναι ότι δεν αναφέρεται στις γενετικές διακρίσεις στην 
ασφάλιση ζωής, αναπηρίας, και μακροχρόνιας περί-
θαλψης (15).

Η ανισότητα της πρόσβαση στις υπηρεσίες υγείας 
ήταν ανέκαθεν ένα σημαντικό ζήτημα. Η ορθή εφαρ-
μογή της ΕΘ θα μπορούσε να αποτελέσει ανάχωμα στο 
ζήτημα αυτό και να επιφέρει την ισότητα, έναν από τους 
βασικούς πυλώνες της κοινωνικής σταθερότητας. Έτσι 
λοιπόν, είναι αδήριτη η ανάγκη η ΕΘ να εφαρμοστεί ως 
ένα εργαλείο καταπολέμησης του προβλήματος και όχι 
διαιώνισής του.

Δημοσιοποίηση δεδομένων, ιδιωτικότητα, 
εμπιστευτικότητα 
Η επεξεργασία μεγάλου όγκου δεδομένων σε κλινι-
κούς χώρους έχει αρχίσει να αποκτά μεγάλη σημασία. 
Αξιοσημείωτο είναι ότι η παγκόσμια αγορά των ανα-
λύσεων δεδομένων μεγάλου όγκου υπηρεσιών υγείας, 
αναμένεται να αυξηθεί από 5,5 δισεκατομμύρια δολά-
ρια το 2016 σε 9,5 δισεκατομμύρια δολάρια το 2023, 
στις Ηνωμένες Πολιτείες, με ετήσιο ρυθμό ανάπτυξης 
(compound annual growth rate, CAGR) 11,5%. Η εμ-
φάνιση της ΕΘ προκαλεί εκθετική αύξηση στον όγκο 
των κλινικών δεδομένων που συλλέγονται γι’αυτό  και 
τα τελευταία χρόνια πολλές εταιρείες ανταγωνίζονται 
το μερίδιό τους σε αυτήν την κερδοφόρα αγορά. Παρ’ 
όλα αυτά το ενδιαφέρον έχει στραφεί στην πρόσβαση 
στα δεδομένα του γονιδιώματος, την ιδιωτικότητα και 
την εμπιστευτικότητα. Τα ερωτήματα που τίθενται εί-
ναι: Ποιος μπορεί να ελέγξει την πρόσβαση σε γονιδι-
ωματικές πληροφορίες; Ποιος πρέπει να επωμιστεί την 
ευθύνη για τη διατήρηση της υγείας ενός ατόμου αν η 
γονιδιωματική πληροφορία δεν είναι προσβάσιμη στον 
αρμόδιο συνταγογράφησης; 

Τον Μάιο του 2016, η Ευρωπαϊκή Ένωση εφάρμοσε 
το Γενικό Κανονισμό Προστασίας Δεδομένων (General 
Data Protection Regulation, GDPR), το κυριότερο νομι-
κό μέσο για την προάσπιση των προσωπικών δεδομέ-

νων, το οποίο συγκεκριμένα στο άρθρο 34 διατυπώνει 
ότι τα γενετικά δεδομένα πρέπει να θεωρούνται ως 
προσωπικά και συνεπώς να προστατεύονται από τον 
κανονισμό. Τα γενετικά δεδομένα μπορούν να παρα-
χωρηθούν σε άλλους, μόνο με τη συναίνεση του κατό-
χου τους και έπειτα από συμφωνία μεταξύ του φορέα 
παροχής γενετικών πληροφοριών και του παραλήπτη. 
Παρά το γεγονός ότι ο κανονισμός GDPR δεν είναι αλάν-
θαστος (16), η Ε.Ε. έχει κάνει εξαιρετική δουλειά επί του 
θέματος. Παράλληλα όμως, σε πολλές χώρες εκτός Ε.Ε., 
η εφαρμογή της νομοθεσίας περί προστασίας προσω-
πικών δεδομένων, κρίνεται ελλιπής, θέτοντας σε κίνδυ-
νο πολλά άτομα.

Από την άλλη πλευρά, είναι σημαντικό  να αναγνω-
ριστεί η σημασία της συγκαταλλογής δεδομένων, στη 
λήψη ιατρικών αποφάσεων. Ο Εθνικός Οργανισμός 
Φαρμακευτικής Ρύθμισης (National Pharmaceutical 
Regulatory Agency, NPRA) της Μαλαισίας έλαβε συνολι-
κά 13.675 αναφορές αρνητικής ανταπόκρισης σε φάρ-
μακα (Adverse drug reaction, ADR) το έτος 2015 οι οποί-
ες σημείωσαν 5,2 % αύξηση από αυτές του 2014. Στις 
ΗΠΑ, η Υπηρεσία για την Έρευνα και την Ποιότητα στην 
υγεία (Agency For Health Care Research and Quality, 
AHRQ), ανέφερε ευρήματα ADR σε περισσότερους από 
77.000 νοσήσεις και θανάτους ανά έτος. Αυτές οι στατι-
στικές μας επιβεβαιώνουν τη σημασία των γονιδιωμα-
τικών δεδομένων για τη εξαγωγή συμπερασμάτων από 
τον θεράποντα ιατρό και για τη συνταγογράφηση της 
θεραπείας. Όσο πιο ενήμερος είναι ο ιατρός σχετικά με 
την υγεία του ασθενούς, τόσο  πιθανότερο είναι να επι-
λεχθούν κατάλληλα φάρμακα για την αντιμετώπιση της 
νόσου. Το ερώτημα βέβαια που παραμένει είναι κατά  
πόσον ο ασθενής έχει πλήρη κυριότητα ως προς τις 
γενετικές του πληροφορίες και σε ποιο βαθμό μπορεί 
αυτή περάσει αυτόματα, με κανόνες αλλά χωρίς ανάγκη 
συναίνεσης του ενδιαφερομένου, σε άλλο άτομο (για 
παράδειγμα στην περίπτωση που το άτομο βρίσκεται 
σε κώμα).

Βρισκόμαστε ενώπιον μιας συγκυρίας όπου οι κλινι-
κές αποφάσεις απαιτούν αποδεικτικά στοιχεία, όμως οι 
ευθύνες της διατήρησης της υγείας βαραίνουν τον ίδιο 
τον ασθενή. Ένα εξίσου αμφιλεγόμενο σενάριο είναι 
η οικογενειακή φύση των γενετικών πληροφοριών. Τα 
αποτελέσματα οποιωνδήποτε γονιδιακών εξετάσεων 
δεν αφορούν μόνο το άτομο, αλλά και το οικογενειακό 
του περιβάλλον, λαμβάνοντας υπόψιν την κληρονομική 
σχέση των μελών της οικογένειας. Για παράδειγμα μια 
κόρη που σκοπεύει να κάνει ένα τεστ γενετικής ευαισθη-
σίας έλαβε ένα ιατρικό αρχείο με τα γενετικά δεδομένα 
του πατέρα της, σύμφωνα με το πρωτόκολλο του τεστ. 
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Δεδομένου ότι το δικαίωμα ενός ατόμου, ως προς την 
προστασία της ιδιωτικής του ζωής και αυτονομίας, είναι 
πρωταρχικής σημασίας, πρέπει να αναλογιστούμε αν η 
δράση της κόρης παραβίασε τα δικαιώματα του πατέρα 
της. Εάν ο πατέρας δεν αποκάλυπτε οποιοδήποτε από τα 
αρχεία του, πρέπει επίσης να σκεφτούμε πώς η ενέργεια 
αυτή θα μπορούσε να επηρεάσει την απόφαση της κό-
ρης αναφορικά με την κατάσταση της υγείας της. 

Συστάσεις
Υπό το πρίσμα των παραπάνω ηθικών και κοινωνικών 
προκλήσεων της ΕΘ, όπως αυτές συνοψίζονται στην Ει-
κόνα 1, τα παρακάτω αποτελούν μερικές από τις προ-
τεινόμενες λύσεις:

• Ανάπτυξη συνεχούς διαλόγου για την κατανόηση 
των πλεονεκτημάτων και των μειονεκτημάτων, των 
προσδοκιών και της εξελικτικής πορείας της ΕΘ στην 
υγεία.

• Προσδιορισμός των προσωπικών ενδιαφερόντων, 
των προοπτικών και των κινήτρων των φορέων της ΕΘ.

• Νομοθετικές παρεμβάσεις, που σχετίζονται με την 
προώθηση γενετικών τεστ, προς αποφυγή διάδοσης 
παραπλανητικών πληροφοριών στους καταναλωτές.

• Επένδυση στην έρευνα και την ανάπτυξη για την αξι-
ολόγηση της ενδεχόμενης μεροληπτικής πρόσβασης 
στην υγεία που προκαλείται από τη ΕΘ. 

• Επένδυση στην έρευνα για την καλύτερη κατανόη-
ση των περιορισμών των χρησιμοποιούμενων εργαλεί-
ων της ΕΘ. 

• Εκπαίδευση και ενημέρωση για τους επαγγελματίες 
στον τομέα της υγείας για το πότε πρέπει να προσθέ-
σουν τα γενετικά δεδομένα στις ιατρικές πληροφορίες 
των ασθενών τους.

• Εξασφάλιση της εμπιστοσύνης του κοινού στα γο-
νιδιωματικά δεδομένα και αυστηρή τήρηση της εμπι-
στευτικότητας τους.

• Αύξηση της διαφάνειας των κυβερνητικών υπηρεσι-
ών, με επεξήγηση στο κοινό για τα επιστημονικά δεδο-
μένα πίσω από τις αποφάσεις που αφορούν τη γονιδιω-
ματική διάσταση της εξατομικευμένης ιατρικής. 

Συμπεράσματα
Η εφαρμογή της ΕΘ στη λήψη κλινικών αποφάσεων, 
μπορεί να δημιουργήσει ηθικές και κοινωνικές τρι-

βές. Ωστόσο, πιο ρεαλιστικό και ορθό θα ήταν να μην 
ανασταλεί η εφαρμογή της, έως ότου τελειοποιηθεί. 
Η προσεγγιση παρουσιάζει πολλά πλεονεκτήματα 
που θα μπορούσαν να φέρουν επανάσταση στο σύ-
στημα υγείας. Είναι επιτακτική λοιπόν η ανάγκη του 
άμεσου προσδιορισμού των πιθανών προβλημάτων 
και η λήψη προληπτικών μέτρων για την αποφυγή 
τους κατά την εφαρμογή της ΕΘ. Με την ενεργό πρό-
βλεψη και αντιμετώπιση των προβληματισμών, σχε-
τικά με την εξατομικευμένη θεραπεία, θα επιτευχθεί 
ένα καλύτερο και πιο δίκαιο σύστημα υγείας. 

Εικόνα 1. Οι προκλήσεις της γονιδιωματικής και 
εξατομικευμένης ιατρικής

Επιδίωξη της ανθρώπινης βελτίωσης βάσει των κοινωνι-
κών αξιών

Άμβλωση ενός γενετικά «ελαττωματικού» εμβρύου 
στερώντας του την ευκαιρία για ζωή

Ευγονική και γονιδιωματική αλλοίωση για την κοινωνι-
κή βελτίωση

Ανισότητα στην υγεία

Η προώθηση της ΕΘ μπορεί να εντείνει την ανισότητα 
στον τομέα της υγείας

Παραμέληση θεραπειών λόγω φυλετικών διακρί-
σεων και χαμηλότερων απολαβών σε μικρότερους 
πληθυσμούς

Γενετικές διακρίσεις στην εργασία

Κίνδυνος για ανεργία

Διακρίσεις στην κοινωνική ασφάλιση.

Ζητήματα προστασίας προσωπικών δεδομένων

Κίνδυνος παραβίασης και κατάχρησης προσωπικών 
γονιδιωματικών δεδομένων

Είμαστε έτοιμοι να αποδεχτούμε την γονιδιωματική ως βάση  για την εξατομίκευση της θεραπείας;  
Παρελθόν, παρόν, προκλήσεις και μελλοντικές συστάσεις, σελ. 7-13
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ethical and social risks

In the recent years, individualized therapy has raised 
the interest of the scientific community. Many con-
sider individualized therapy modalities to be a 
promising approach to improving public health in 
the future. However, individualized therapy is at an 
early stage and therefore its application is subject to 
several limitations. It is therefore an issue whether 
this multi-faceted approach could potentially per-
petuate the heterogeneity of health care around the 
world. Furthermore, individualized therapy is likely 
to downgrade the significance of factors socio-eco-
nomic that determine the treatment of a particu-
lar group of patients or ethnic groups. Given the 
consolidation of individualized therapy in medical 

practice, the question arises as to whether such use 
would threaten the ownership of personal data, pri-
vacy and confidentiality, which may in turn affect 
the employment and social security rights of inter-
ested parties. Τhe effort made by some countries 
and healthcare systems to address these ethical and 
social dilemmas, should to encourage other coun-
tries to follow their example. However, the emerg-
ing field of personalized medicine, free of potential 
ethical, legal and social risks, remains a challenge for 
humanity. Acknowledging it, is the starting point for 
regulating and accepting genomics and individual-
ized therapy, which may to become a “panacea” for 
modern medicine.

ABSTRACT

Are we ready to accept genomics and individualized 
therapy? Past, present, challenges and future directions

Maria-Despina Tsatsaroni, Zoe Kordou, George P. Patrinos
University of Patras, School of Health Sciences, Department of Pharmacy, Labora-

tory of Pharmacogenomics and Individualized Therapy, Patras, Greece
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Διατροφογονιδιωματική: 
Πραγματικότητα και προοπτικές

Μαρία – Ασημίνα Γεωργίου, Γεώργιος Π. Πατρινός
Πανεπιστήμιο Πατρών, Σχολή Επιστημών Υγείας, Τμήμα Φαρμακευτικής, Εργαστήριο 

Φαρμακογονιδιωματικής και Εξατομικευμένης Θεραπείας, Πάτρα

ΑΡΘΡΟ ΑΝΑΣΚΟΠΗΣΗΣ

Κατευθυντήριες γραμμές πάνω στη διατροφή είναι 
γενικά γνωστές, αδιαμφισβήτητα χρήσιμες, ωστό-
σο περιορισμένα και απρόβλεπτα αποτελεσματικές 
όταν απευθύνονται σε όλους, ανεξαιρέτως βιολογι-
κών ιδιαιτεροτήτων. Η συχνότητα εκδήλωσης νό-
σων σχετικών με την διατροφή, όπως η παχυσαρκία, 
ο σακχαρώδης διαβήτης τύπου 2 και καρδιολογικές 
δυσλειτουργίες, αποτελούν έναυσμα για μια βαθύ-
τερη  μελέτη και για την πρόταση μιας κατάλληλης, 
εξατομικευμένης διατροφής αντί της τρέχουσας 
πρακτικής «μία  διαιτητική προσέγγιση για όλους». 
Έρευνες της τελευταίας δεκαετίας, κυρίως ανάμεσα 

σε δίδυμα άτομα, έχουν καταφέρει να καλύψουν 
κάποια κενά στη γνώση της γενετικής προδιάθεσης 
για επιβαρυμένες βιοαποκρίσεις σε δεδομένα τρό-
φιμα, ωστόσο χωρίς επαρκή ισχύ για διαγνωστική 
ή θεραπευτική αξιοποίησή τους. Η διαπίστωση ότι 
η μικροχλωρίδα του εντέρου και το γονιδίωμά της, 
όχι μόνο διαφέρουν εξαιρετικά έντονα ανάμεσα 
στα άτομα, αλλά επίσης έχουν ρόλο σε πληθώρα 
βιολογικών αποκρίσεων σε συστατικά τροφής, ίσως 
αποτελεί ένα νέο κομμάτι του παζλ της εξατομικευ-
μένης διατροφής, που η επιστήμη της διατροφογο-
νιδιωματικής καλείται να λύσει εν καιρώ. 

ΠΕΡΙΛΗΨΗ

Εισαγωγή
Η παχυσαρκία, σύμφωνα με τον Παγκόσμιο Οργανι-
σμό Υγείας, ορίζεται ως η μη φυσιολογική ή υπέρ-
μετρη συσσώρευση λίπους που μπορεί να αποβεί 
βλαβερή για την υγεία. Αποτελεί ένα από τα πιο συ-
νήθη και σύνθετα προβλήματα υγείας παγκοσμίως, 
με ιδιαίτερα έντονη παρουσία στις Ηνωμένες Πολι-

τείες της Αμερικής [1, 2]. Η έκταση και η εμμονή του 
φαινομένου καθιστά  εμφανές το γεγονός ότι, καμία 
διατροφική αγωγή δεν είναι επαρκώς αποτελεσμα-
τική για όλους. Βεβαίως, η κατανάλωση θερμίδων, η 
παρουσία ή απουσία σωματικής άσκησης και η μετα-
ξύ τους ισορροπία, αποτελούν  παράγοντες στην αν-
θρώπινη φυσιολογία. Είναι, άλλωστε, γενικά ευρέως 

* Αντεπιστέλλων Συγγραφέας
Γεώργιος Π. Πατρινός, Πανεπιστήμιο Πατρών, Σχολή Επιστημών Υγείας, Τμήμα Φαρμακευτικής, Πανεπιστημιούπολη, Ρίο, 265 
04, Πάτρα, Τηλέφωνο Επικοινωνίας: 2610-962339, Fax: 2610-969955, Email: gpatrinos@upatras.gr 
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αποδεκτή η άποψη ότι η καθιστική ζωή και η πλού-
σια σε κορεσμένα λιπαρά και θερμίδες διατροφή του 
σύγχρονου ανθρώπου, απέχουν πολύ από τις πρωτό-
γονες συνθήκες, στις οποίες το ανθρώπινο γονιδίωμα 
«προσαρμόστηκε» μέσω της φυσικής επιλογής, ώστε 
να λειτουργεί υγειώς [3]. Εν τέλει, το γενετικό υπόβα-
θρο, ακόμα και του κάθε ατόμου διακριτά, αποτελεί 
το έδαφος στο οποίο καλλιεργούνται αυτές οι συνή-
θειες. 

Η διατομική μεταβλητότητα της ανταπόκρισης σε 
συστατικά των τροφών και της επιρρέπειας στην πα-
χυσαρκία, αποτελεί το βασικό αντικείμενο του τομέα 
της Διατροφογονιδιωματικής. Η μεταβλητότητα αυτή 
έγκειται στις γενετικές παραμέτρους όλων των πα-
ραγόντων που σχετίζονται με την επεξεργασία τρο-
φής, την όρεξη και την αίσθηση κορεσμού. Συνεπώς, 
ουσιαστικά, η Διατροφογονιδιωματική (Nutritional 
genomics/ Nutrigenomics) μπορεί να οριστεί ως η με-
λέτη της αλληλεπίδρασης των τροφών με το γενετικό 
προγραμματισμό κάθε ατόμου [4].

Ερευνητικά εναύσματα
Ένα από τα σοβαρότερα γενετικά, μεταβολικά νοσή-
ματα, οφειλόμενο σε μετάλλαξη μίας πρωτεΐνης, της 
PAH, ανακαλύφθηκε το 1934 από τον Νορβηγό Dr. 
Asbjørn Følling [5]. Η Φαινυλκετονουρία (PKU), όπως 
αργότερα ονομάστηκε, προκαλεί συσσώρευση του 
αμινοξέος φαινυλαλανίνη στο αίμα, λόγω αδυναμίας 
μετατροπής της σε τυροσίνη και οδηγεί σε μόνιμη νο-
ητική καθυστέρηση και συμπεριφορικές διαταραχές. 
Η θεραπεία είναι συμπτωματική και περιλαμβάνει εφ’ 
όρου ζωής διατροφή εξαιρετικά πτωχή σε φαινυλα-
λανίνη, από τη βρεφική κιόλας ηλικία. 

Ακολούθησαν και άλλοι σταθμοί στην πορεία ανα-
κάλυψης γενετικών νόσων συσχετιζόμενων με την 
τροφή, όπως το εύρημα έλλειψης του ενζύμου λακτά-
ση σε ασθενείς με δυσανεξία στην λακτόζη, συστα-
τικό κυρίως γαλακτοκομικών προϊόντων, τα οποία οι 
ασθενείς πρέπει να αποφεύγουν [6]. 

Με την ολοκλήρωση της διεθνούς επιστημονικής 
έρευνας Human Genome Project,  τον Απρίλιο του 
2003 (https://www.genome.gov/human-genome-
project), όχι μόνο παρουσιάστηκε για πρώτη φορά 
ολόκληρη η αλληλουχία του ανθρώπινου γονιδιώ-
ματος, αλλά τέθηκαν οι βάσεις για την πληρέστερη 
από ποτέ μελέτη γενετικών πολυμορφισμών. Ακο-
λούθησαν και άλλες διεθνείς επιστημονικές έρευνες, 
περιλαμβανομένων των The International HapMap 
Consortium, Human Variome Project και του 1000 

Genomes Project Consortium [http://hapmap.ncbi.
nlm.nih.gov, https://www.humanvariomeproject.
org/, https://www.internationalgenome.org/]. Τα 
ερευνητικά ενδιαφέροντα περιλάμβαναν την κατα-
γραφή και μελέτη γενετικών μεταλλάξεων και απλο-
τύπων και την κλινική σημαντικότητά τους, κυρίως 
μέσω των μελετών συσχέτισης γονιδιωματικού εύ-
ρους - GWAS (Genome Wide Association Study) [7]. 
Αυτός ο νέος, μεγάλης κλίμακας όγκος πληροφοριών 
άνοιξε το δρόμο για τον προσδιορισμό των προοπτι-
κών της Διατροφογονιδιωματικής. 

Το μακροπρόθεσμο ερώτημα ήταν αν η εξατο-
μικευμένη διατροφή, προσαρμοσμένη με βάση τη 
γνώση του DNA του ατόμου, δύναται να αποτρέψει 
ή ακόμα και να θεραπεύσει νόσους σχετιζόμενες με 
την διατροφή, όπως η παχυσαρκία και ο σακχαρώδης 
διαβήτης τύπου 2.

Ο ρόλος της Γενετικής στην παχυσαρκία
Τα αποτελέσματα έρευνας από το Harvard ήταν πολ-
λά υποσχόμενα, καθώς σε αυξημένη πρόσληψη σακ-
χαρούχων αφεψημάτων, φάνηκε πιο ακριβής η συ-
σχέτιση γενετικής προδιάθεσης και του δείκτη μάζας 
σώματος σε Ευρωπαίους άντρες και γυναίκες [8]. 

Ο βαθμός επίδρασης του γενετικού υλικού στην εμ-
φάνιση παχυσαρκίας μελετήθηκε σε αρκετές έρευνες, 
κυρίως μεταξύ μονοζυγωτικών και ετεροζυγωτικών 
διδύμων, μεταξύ ζευγών βιολογικών γονέων – απογό-
νων και μεταξύ σχέσεων υιοθεσίας, ώστε όχι μόνο να 
μελετηθεί η γενετική επίδραση, αλλά και να διακρι-
θεί από την περιβαλλοντική [9, 10]. Μία μεταανάλυση 
τέτοιων ερευνών, παρουσιάζει το τελικό εκτιμώμενο 
εύρος του βαθμού επίδρασης γενετικών παραγόντων 
στην ανάπτυξη παχυσαρκίας ως 30-70% [11]. 

Η ανακάλυψη των γονιδίων και των παραλλαγών 
τους που συνδέονται με την παχυσαρκία και τις συ-
σχετιζόμενες νόσους, προχώρησε σημαντικά με τις 
μελέτες συσχέτισης γονιδιωματικού εύρους. Το 2009 
συγκεκριμένη παραλλαγή του γονιδίου APOA2, ύστε-
ρα από μελέτη διάρκειας 10 ετών σε 3 διαφορετικούς 
πληθυσμούς, βρέθηκε να σχετίζεται με την μεγαλύτε-
ρη αύξηση του δείκτη μάζας σώματος (ΒΜΙ) σε αυξη-
μένη κατανάλωση κορεσμένων λιπαρών, σε σύγκριση 
με τις υπόλοιπες παραλλαγές [12].

Ο γενετικός τόπος που βρέθηκε να παρουσιάζει την 
μεγαλύτερη επικινδυνότητα εμφάνισης παχυσαρκίας, 
περιλάμβανε μεταλλάξεις στο γονίδιο FTO (fat mass 
and obesity associated) [13]. Σε ανασκοπήσεις των 
γνώσεων που έχουμε αποκομίσει από μελέτες συσχέ-
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τισης γονιδιωματικού εύρους, μέχρι το 2011, παρου-
σιάζεται πληθώρα γενετικών τόπων σχετιζόμενων με 
την παχυσαρκία [14, 15]. Αξίζει να αναφερθεί επίσης, 
ότι πολλά από τα γονίδια που αποδεδειγμένα σχετί-
ζονται με την παχυσαρκία, εκφράζονται σε σημαντι-
κό βαθμό σε περιοχές του εγκεφάλου σχετικές με την 
ρύθμιση της όρεξης και του ενεργειακού ισοζυγίου 
[16], ενώ άλλοι γενετικοί τόποι βρέθηκε ότι σχετίζο-
νται με την κατανομή του λίπους [17]. 

Γενετικά τεστ διαθέσιμα απευθείας στον 
καταναλωτή
Από τις αρχές του 2000 αναπτύχθηκαν αρκετές εταιρεί-
ες βασιζόμενες στο marketing φαινοτυπικής μετάφρα-
σης γενετικού προφίλ και «DNA-διατροφών», δηλαδή 
διατροφών προσαρμοσμένων στα γενετικά χαρακτη-
ριστικά κάθε ατόμου, απεσταλμένες απευθείας στον 
καταναλωτή [18, 19]. Τα «απευθείας στον καταναλωτή» 
γενετικά τεστ, παρείχαν στον ενδιαφερόμενο το γενε-
τικό του προφίλ και τη «μετάφρασή» του σε πρόβλεψη 
εμφάνισης μονοπαραγοντικών και πολυπαραγοντικών 
νόσων, όπως παχυσαρκία, σακχαρώδης διαβήτης τύ-
που 2 και καρκίνος ή σε συμβουλές διατροφής ή ακόμα 
και προβλέψεις συμβατότητας ρομαντικών συντρό-
φων. Mεταγενέστερη μελέτη [20], απέτυχε να εντοπίσει 
σημαντικές διαφορές στην απώλεια βάρους μεταξύ 
ατόμων που ακολουθούσαν την κατάλληλη για τον γο-
νότυπό τους διατροφή που παρείχαν τέτοιες εταιρείες 
και εκείνων που δεν την ακολουθούσαν, για το διάστη-
μα των πρώτων 3 μηνών. Ύστερα από 12 μήνες όμως, η 
πρόσληψη νατρίου στα άτομα που ακολουθούσαν την 
προσαρμοσμένη σε αυτούς διατροφή ήταν συγκριτικά 
μικρότερη, υποδεικνύοντας την μακροχρόνια αγωγή 
εξατομικευμένης διατροφής. 

Ωστόσο, σε μετα-ανάλυση του Πανεπιστημίου Πα-
τρών, που περιλάμβανε δεδομένα περίπου μισού εκα-
τομμυρίου ατόμων, βρέθηκε μηδενική ή βασισμένη 
σε ανεπαρκή δεδομένα συσχέτιση των γονιδίων που 
εξετάζονται από συγκεκριμένα γενετικά τεστ, με τον 
καταβολισμό θρεπτικών συστατικών και τον κίνδυνο 
εμφάνισης διατροφικά εξαρτώμενων δυσλειτουρ-
γιών [21]. Παρόμοια αποτελέσματα παρουσιάζονται 
και σε μελέτη του Πανεπιστημίου του Rotterdam. [22]

Η θέση των επιστημόνων και του Academy of 
Nutrition and Dietetics των Ηνωμένων Πολιτειών για 
τα «διαθέσιμα απευθείας στον καταναλωτή γενετικά 
τεστ» είναι επιφυλακτική και προτείνει χρόνο, εμβά-
θυνση και υπευθυνότητα [19, 21, 23, 24]. Επισημαίνεται 
ότι η πολυπλοκότητα των πολυπαραγοντικών, χρόνι-
ων νοσημάτων όπως τα καρδιαγγειακά, η παχυσαρ-

κία, ο σακχαρώδης διαβήτης τύπου 2 και ο καρκίνος, 
χρήζει περισσότερης γνώσης και εξειδίκευσης πάνω 
στην μετάφραση του γενετικού προφίλ, το οποίο όμως 
παραμένει ένα πολλά υποσχόμενο εργαλείο. Τέλος, ο 
αντίκτυπος αβάσιμης ερμηνείας του γονιδιώματός του 
στην ψυχολογία αλλά και στην ζωή του ενδιαφερόμε-
νου, σημειώνεται και θεωρείται ηθικά κατακριτέος από 
επιστήμονες ογκολόγους ο αντίκτυπος της αβάσιμης 
ερμηνείας του γονιδιώματός του στην ψυχολογία αλλά 
και στην ζωή του ενδιαφερόμενου,. [25].

Εντερικό μικροβίωμα ως νέος παράγοντας 
Το 1992, ο  Dr. Spector ξεκίνησε ένα ερευνητικό μη-
τρώο γονοτύπων και φαινοτύπων, Βρετανών εθελο-
ντών, το οποίο πλέον περιλαμβάνει περισσότερα από 
15.000 δίδυμα άτομα, μονοζυγωτικά και ετεροζυ-
γωτικά [26, https://twinsuk.ac.uk/about-us/what-is-
twinsuk/]. Βασικά αντικείμενα μελέτης των ερευνητών 
του TwinsUΚ ήταν η γενετική βάση των μηχανισμών 
της υγειούς γήρανσης, καθώς και πολύπλοκων νόσων, 
όπως καρδιαγγειακών, μεταβολικών, οφθαλμολογι-
κών και μυοσκελετικών. Το συμπέρασμα ότι η εμφά-
νιση παχυσαρκίας σχετίζεται σε ποσοστό έως 70% με 
τη γενετική πληροφορία, αποτέλεσε έναυσμα για μια 
σειρά μελετών ώστε να διαλευκανθούν οι υπόλοιποι 
αιτιολογικοί παράγοντες [27]. Μελέτες όπως το British 
Gut Project (http://britishgut.org/)  και το Predict1 
(https://joinzoe.com/studies/), σκοπό είχαν την κατα-
γραφή του εντερικού μικροβιώματος και την μελέτη  
της σχέσης της σύστασής του με μεταβολικές αποκρί-
σεις σε αυστηρά καθορισμένα γεύματα. 

Η μικροχλωρίδα του ανθρώπινου οργανισμού (μι-
κροβίωμα) είναι γνωστό ότι μετέχει στην άμυνα του 
οργανισμού και στις μεταβολικές του λειτουργίες. Η 
παρουσία αυτών των συμβιωτικών μικροοργανισμών 
στο σώμα μας είναι τόσο σημαντική, ώστε συχνά να 
θεωρείται ότι οριζόμαστε από δύο γονιδιώματα, το 
δικό μας και της μικροχλωρίδας μας. Σε μία έρευνα 
το 2006, παρουσιάστηκε σαφής συσχέτιση του εντε-
ρικού μικροβιώματος με την απώλεια σωματικού 
βάρους, με αύξηση της παρουσίας του βακτηριακού 
γένους Bacteroidetes κατά την απώλεια σωματικού 
βάρους [28]. Η σύσταση του εντερικού μικροβιώ-
ματός μας, φαίνεται λοιπόν, να επηρεάζεται από  
περιβαλλοντικούς παράγοντες, όπως η διατροφή, 
γεγονός που δυνητικά επιτρέπει την εξατομικευμέ-
νη τροποποίησή του, μέσω διατροφικών συνηθειών, 
ώστε να ευνοηθεί η απώλεια βάρους. Επιπρόσθετα, 
το γεγονός ότι το συλλογικό γονιδίωμα είναι όμοιο 
κατά 99,9% σε όλους τους ανθρώπους, ενώ το μι-
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κροβιακό γονιδίωμα του εντερικού μικροβιώματος 
μεταξύ ξενιστών διαφέρει κατά 80-90%, ίσως αποτε-
λεί έναν πολλά υποσχόμενο πεδίο για τις μελέτες της 
εξατομικευμένης ιατρικής και θεραπείας [29].

Προοπτικές
Η διατροφογονιδιωματική, δύναται και χρειάζεται να 
βελτιώσει την δημόσια υγεία. Αυτός ο τελικός στό-
χος ωστόσο, πρέπει να διεκπεραιωθεί με συμμάχους 
την ολοκληρωμένη γνώση, την επιστημονική ευθύνη 
και την τεχνολογική δυναμική. Ήδη, η μηχανική εκ-
μάθηση έχει αποτελέσει χρήσιμο εργαλείο μελετών 
πρόβλεψης ατομικών αποκρίσεων [30], χρήζει όμως 
βελτίωσης στους τομείς της επικυροποίησής της και 
των δυνατοτήτων που προσφέρει. Δυνητικό εργαλείο 
στην αξιοποίηση της γενετικά εξατομικευμένης δια-
τροφής, μπορεί να είναι και οι τηλεματικές διατρο-

φικές συμβουλές, μέσω εφαρμογών σε smartphones 
[31]. Η  πραγματική ανάγκη που μπορούν να ικανο-
ποιήσουν οι δυνατότητες της διατροφογονιδιωματι-
κής στην κατανόηση, την πρόβλεψη και την θεραπεία 
της παχυσαρκίας, των καρδιαγγειακών νόσων, του 
σακχαρώδους διαβήτη τύπου 2, ακόμα και μορφών 
καρκίνου που σχετίζονται με συστατικά τροφών, πα-
ρουσιάζονται σε μία ανασκόπηση του 2012 [32]. Σε 
καμία περίπτωση όμως, δεν πρέπει να υποτιμάται το 
ηθικό βάρος που φέρει η αποκρυπτογράφηση και δι-
άδοση της γενετικής πληροφορίας και ο ψυχολογικός 
και κοινωνικός αντίκτυπος αυτής της γνώσης. 

Αν και απέχουμε ακόμα από το όραμα της έγκυρης 
εφαρμογής της διατροφογονιδιωματικής, η σύγχρονη 
υλοποίηση της διδαχής του Ιπποκράτη: «Φάρμακο σας ας 
γίνει η τροφή σας και η τροφή σας ας γίνει φάρμακό σας» 
συνεχίζει να αποτελεί εφικτό στόχο της επιστήμης. 

Διατροφογονιδιωματική: Πραγματικότητα και προοπτικές, σελ. 14-18

KEY WORDS: Nutrigenomics, genetic predisposition, gut microbiome, nutrition, obesity

Nutrition guidelines are generally known, undoubt-
edly useful, yet limited and unpredictably effective 
when addressed to everyone, regardless of their bi-
ological and genetic background. The incidence of 
diet-related illnesses, such as obesity, type 2 dia-
betes and cardiac dysfunctions, dictate a more in-
depth study and suggest a proper, personalized diet 
instead of the current practice. Recent research stud-
ies, mainly among twins, have managed to fill some 

gaps in the knowledge of genetic predisposition to 
bio-responses to given foods, however without suf-
ficient power for diagnostic or therapeutic use. The 
finding that the gut microbiome and its genome not 
only differ enormously between individuals, but also 
play a role in a multitude of biological responses to 
food ingredients, may be part of a new piece of the 
personalized nutrition puzzle that nutrition science 
will need to resolve due in time.
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Διατροφογονιδιωματική:  
Μια εξελισσόμενη επιστήμη

Γεωργία Παπαδοπούλου, Γεώργιος Π. Πατρινός 
Πανεπιστήμιο Πατρών, Σχολή Επιστημών Υγείας, Τμήμα Φαρμακευτικής, Εργαστήριο 

Φαρμακογονιδιωματικής και Εξατομικευμένης Θεραπείας, Πάτρα

ΑΡΘΡΟ ΓΝΩΜΗΣ

ΛΕΞΕΙΣ ΕΥΡΕΤΗΡΙΟΥ: Διατροφικές Επιστήμες, Δίαιτα,  Διατροφογονιδιωματική, Μεταβολισμική

Η διατροφογονιδιωματική και η διατροφογενετική, 
δυο νέοι επιστημονικοί κλάδοι, έχουν δημιουργήσει 
προσδοκίες για νέες ευεργετικές εφαρμογές τους. 
Στο μέλλον πιθανόν να καταστούν θεμελιώδεις για 
την πρόληψη ή/και την συμπληρωματική θεραπεία 
σχετιζόμενων με την διατροφή ασθενειών, όπως η 
καρδιαγγειακή νόσος, οι μεταβολικές διαταραχές, 
οι χρόνιες φλεγμονώδεις διαταραχές και ο καρ-
κίνος. Ωστόσο, επί του παρόντος, το σύνολο των 
διατροφογονιδιωματικών δεδομένων δεν επαρκεί 

για να δικαιολογήσει την παροχή διατροφογονι-
διωματικών αναλύσεων. Ως εκ τούτου, απαιτείται 
περαιτέρω διερεύνηση του πεδίου ώστε να εκδο-
θούν συγκεκριμένα αποτελέσματα, επιστημονικά 
και κλινικά τεκμηριωμένα. Με αυτόν τον τρόπο, θα 
μπορέσει να δημιουργηθεί στο μέλλον το ανάλογο 
ρυθμιστικό πλαίσιο, που επιτρέποντας την διεξαγω-
γή μόνο των καλά τεκμηριωμένων διατροφογονιδι-
ωματικών αναλύσεων, θα προστατεύει το κοινό και 
θα κατευθύνει τους επιστήμονες υγείας. 

ΠΕΡΙΛΗΨΗ

Εισαγωγή
Στην μεταγονιδιωματική εποχή, καθώς η κοινωνία ακό-
μα εξοικειώνεται με τα ζητήματα που προέκυψαν από 
την αλληλούχιση τον ανθρώπινου γονιδιώματος, η σχέ-
ση μεταξύ γενετικής και διατροφής λαμβάνει εξέχουσα 
θέση. Πράγματι, τις τελευταίες δεκαετίες, η έρευνα στον 
τομέα της διατροφής μετακινήθηκε από την επιδημιο-
λογία και τη φυσιολογία στη μοριακή βιολογία και γε-
νετική [1,2]. Έτσι προέκυψαν δύο νέοι επιστημονικοί 
κλάδοι που αφορούν την διατροφή και το ανθρώπινο 

γονιδίωμα, η διατροφογονιδιωματική και η διατροφο-
γενετική.

Η διατροφογενετική ερευνά το σύνολο των γονιδίων 
ενός οργανισμού (whole genome), των οποίων η έκ-
φραση αλληλεπιδρά διάφορους διατροφικούς παράγο-
ντες. Οι παράγοντες αυτοί μπορεί να είναι είτε ένα συ-
νολικό διατροφικό σχήμα, είτε συγκεκριμένα συστατικά 
του. Επομένως, η διατροφογενετική επικεντρώνεται 
στη γονιδιακή έκφραση (gene expression) εξετάζοντας 
ολόκληρο το ανθρώπινο γονιδίωμα, ώστε να ανακαλύ-

* Αντεπιστέλλων Συγγραφέας
Γεώργιος Π. Πατρινός, Πανεπιστήμιο Πατρών, Σχολή Επιστημών Υγείας, Τμήμα Φαρμακευτικής, Πανεπιστημιούπολη, Ρίο, 265 
04, Πάτρα, Τηλέφωνο Επικοινωνίας: 2610-962339, Fax: 2610-969955, Email: gpatrinos@upatras.gr 
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ψει τις πολλαπλές, μικρές αλλαγές πιθανώς συνεργιστι-
κής φύσης, που συμβαίνουν σε γονιδιακό επίπεδο [3]. 
Επιπλέον, εξετάζει την πλήρη πορεία γονιδίων-πρωτε-
ϊνών-μεταβολιτών σε διατροφικό πλαίσιο [4]. Η διατρο-
φογονιδιωματική εντοπίζει τις συγκεκριμένες κληρονο-
μήσιμες ιδιαιτερότητες του κάθε ατόμου, δηλαδή τους 
συγκεκριμένους γονιδιακούς πολυμορφισμούς, που 
ευθύνονται για τις τυχόν θετικές ή αρνητικές επιδρά-
σεις διατροφικών συνηθειών [3]. Ειδικότερα, μελετά τις 
διαφορετικές φαινοτυπικές αποκρίσεις (π.χ. σωματικό 
βάρος, πίεση αίματος, χοληστερόλη πλάσματος ή επί-
πεδα γλυκόζης) σε μια συγκεκριμένη δίαιτα (π.χ. δίαιτα 
χαμηλής περιεκτικότητας σε λιπαρά ή μεσογειακή δί-
αιτα), σε σχέση με τον γονότυπο του κάθε ατόμου [5]. 
Συνεπώς, η φογονιδιωματική επικεντρώνεται στην ιδι-
αίτερη γενετική κατατομή του καθενός, προκειμένου να 
εξάγει συμπεράσματα για την ευεργετική ή όχι δράση 
συγκεκριμένων διατροφικών συνηθειών.

Σήμερα, είναι ευρέως αποδεκτό, ότι η αλληλεπίδρα-
ση μεταξύ γονιδιώματος και θρεπτικών συστατικών 
είναι ένας πολύπλοκος και αμφίδρομος μηχανισμός. Τα 
θρεπτικά συστατικά επηρεάζουν τα πρότυπα γονιδια-
κής έκφρασης, συμπεριλαμβανομένων των μετα-μετα-
φραστικών τροποποιήσεων και των μεταβολιτών [1]. 
Αντίστοιχα, ο γονότυπος του ατόμου καθορίζει συγκε-
κριμένες αποκρίσεις, κατά την πρόσληψη θρεπτικών 
ουσιών [6]. Έτσι, σε μοριακό επίπεδο, τα θρεπτικά συ-
στατικά μπορούν να θεωρηθούν ως  ή να μετατραπούν 
σε «μόρια σηματοδότησης» που μεταδίδουν σήματα 
κατευθύνοντας την συνολική λειτουργική συνιστώσα 
γονιδίου, πρωτεΐνης και μεταβολίτη, μέσω των κατάλ-
ληλων κυτταρικών μηχανισμών [2,7]. 

Ενόψει των ανωτέρω, γίνεται φανερό ότι η γονιδιω-
ματική αποτελεί ένα πολλά υποσχόμενο εργαλείο για 
το σχεδιασμό εξατομικευμένης διατροφής για την πρό-
ληψη των πλέον συχνών ασθενειών που συνδέονται με 
τη διατροφή [6]. Αντίστοιχα, ο τομέας της διατροφογε-
νετικής φαίνεται να είναι πολλά υποσχόμενος σχετικά 
με την ανακάλυψη γονιδίων που εμπλέκονται στις διαι-
τητικές αποκρίσεις. Επιπροσθέτως, ίσως  να έχει σημα-
ντικό ρόλο στη διασαφήνιση μεταβολικών μονοπατιών 
ενεχόμενων σε ορισμένες χρόνιες, σχετιζόμενες με τη 
διατροφή ασθένειες, όπως η παχυσαρκία, ο διαβήτης 
τύπου 2, οι καρδιαγγειακές παθήσεις, ο καρκίνος ή το 
μεταβολικό σύνδρομο  [8,9]. 

Μελέτες και ενδεικτικές εφαρμογές της 
διατροφογονιδιωματικής
Στο σημείο αυτό, αξίζει να αναφερθούν κάποια δεδο-
μένα από σύγχρονες διατροφογονιδιωματικές έρευνες, 

ώστε να γίνουν πιο κατανοητές οι πιθανές μελλοντικές 
εφαρμογές του πεδίου αυτού. Σήμερα είναι γνωστό ότι 
η βιοποικιλότητα μεταξύ των καλλιεργειών έξτρα παρ-
θένου ελαιόλαδου επηρεάζει την μεταβολική ομοιόστα-
ση. Ειδικότερα, οι ποικιλίες ελαιόλαδου που χαρακτηρί-
ζονται από υψηλή περιεκτικότητα σε πολυφαινόλες και 
λιπαρά οξέα ρυθμίζουν την έκφραση αρκετών mRNAs 
και miRNAs που εμπλέκονται σε διάφορες οδούς, και τε-
λικά μπορεί να έχουν ευεργετική επίδραση στην υγεία. 
Μέσω της διατροφογονιδιωματικής λοιπόν, ανοίγεται 
ένας νέος δρόμος για την ανακάλυψη νέων διατροφι-
κών βιοδεικτών για την διερεύνηση των θετικών επι-
δράσεων συγκεκριμένων ποικιλιών ελαιόλαδου στην 
υγεία και πιθανόν για την πρόληψη ορισμένων ασθενει-
ών, όπως η καρδιαγγειακή νόσος, οι μεταβολικές δια-
ταραχές και οι χρόνιες φλεγμονώδεις διαταραχές [10].

Αξίζει να σημειωθεί ότι στο μέλλον, ίσως να είναι δυ-
νατή η συνεισφορά της διατροφογονιδιωματικής στην 
διαχείριση της δίαιτας κατά την πρόληψη ή τη θεραπεία 
του καρκίνου, κάτι που υποδεικνύεται από τον μεγάλο 
αριθμό προκλινικών μελετών σχετιζόμενων με  φυσι-
κά συστατικά/φυτοχημικά [9]. Είναι γνωστό ότι ορι-
σμένα φυσικά συστατικά μπορούν να επηρεάζουν τις 
μεταγραφωματικές κατατομές και να δρουν ως μόρια 
σηματοδότησης [9]. Για παράδειγμα, έχουν συλλεχθεί 
στοιχεία σχετικά με τα εξατομικευμένα οφέλη της δι-
ατροφής που βασίζεται στην μεσογειακή δίαιτα, όσον 
αφορά την προστασία από τον κίνδυνο του καρκίνου 
του μαστού και την μείωση της πιθανότητας επανεμ-
φάνισής του. Πιο συγκεκριμένα, τα θρεπτικά συστατικά 
που περιέχονται στη μεσογειακή διατροφή επέδειξαν 
θετική επίδραση στους βιοδείκτες της φλεγμονής, της 
βλάβης του DNA, του οξειδωτικού στρες, οι οποίοι μπο-
ρεί να επηρεάσουν την εξέλιξη του καρκίνου του μα-
στού. Σε αυτήν την περίπτωση, η γενετική σύσταση του 
ασθενούς παίζει σημαντικό ρόλο, όχι μόνο στην προδι-
άθεση για καρκίνο του μαστού αλλά και στα οφέλη από 
τα στοιχεία της μεσογειακής διατροφής [11]. Ωστόσο, 
αξίζει να τονιστεί ότι το σύνολο των προκλινικών δε-
δομένων που υπάρχει σήμερα, όσον αφορά τα φυσικά 
συστατικά, δεν μπορεί να αξιοποιηθεί ακόμα κλινικά, 
επειδή υπάρχουν δυσκολίες στην εκτίμηση της επίδρα-
σης ενός συγκεκριμένου συστατικού στην ανάπτυξη 
κακοήθειας των κυττάρων [9]. Με περαιτέρω εφαρμογή 
διατροφογονιδιωματικών προσεγγίσεων ίσως θα μπο-
ρούσε να επιτευχθεί η αποκρυπτογράφηση του δικτύ-
ου αλληλεπίδρασης θρεπτικών συστατικών – γονιδίων 
που σχετίζονται με τον καρκίνο και ο καθορισμός των 
δόσεων διατροφικών συστατικών που έχουν προληπτι-
κές/θεραπευτικές ή επιβλαβείς επιδράσεις [9].
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Η διατροφογονιδιωματική μελλοντικά ίσως να μπορέ-
σει να συνεισφέρει και στην αγροτική ανάπτυξη, αφού 
θα μπορούσε να χρησιμοποιηθεί για να μελετηθούν 
μερικά οικονομικά χαρακτηριστικά παραγωγής όσον 
αφορά το κτηνοτροφικό κεφάλαιο, όπως η απόδοση 
των ζωοτροφών, ο όγκος των μεταβολικών αποβλήτων, 
η επιλογή των φυλών. Οι μεταγραφωματικές αναλύσεις 
οργανισμών, μέσω της νέας τεχνολογίας RNA-Seq, θα 
μπορούσαν να παρακολουθήσουν ταυτόχρονα τις πολ-
λαπλές αποκρίσεις γονιδίων στην διαιτητική παρέμβα-
ση και εν τέλει να οδηγήσουν στην καλύτερη κατανόη-
ση των μοριακών μηχανισμών όσον αφορά τις σχέσεις 
διατροφής-γονιδίου [12].

Υπο το πρίσμα των παραπάνω δεδομένων, γίνεται 
κατανοητό ότι η πρόοδος της διατροφογονιδιωματικής 
και των ομικών τεχνολογιών είναι αλματώδης [13], με 
αποτέλεσμα να γνωρίζουμε πολύ περισσότερα για τις 
αιτιακές σχέσεις διατροφής και υγείας από ό,τι στο πρό-
σφατο παρελθόν. Ωστόσο, επειδή το πεδίο της διατρο-
φογονιδιωματικής είναι καινούργιο και αρκετά σύνθε-
το, υπάρχουν δεοντολογικά ερωτήματα, σχετικά με τις 
εφαρμογές του στις σύγχρονες θεραπευτικές προσεγγί-
σεις. Κάποια από αυτά αφορούν την ύπαρξη επαρκούς 
επιστημονικού υποβάθρου και τεκμηριωμένων ερευ-
νητικών αποτελεσμάτων, την κατάλληλη εκπαίδευση 
των επαγγελματιών υγείας και ενημέρωση του ευρέος 
κοινού και τις συνέπειες στην δημόσια υγεία [2].

Παροχή διατροφογονιδιωματικών 
αναλύσεων
Τις τελευταίες δύο δεκαετίες, έχει δημοσιευθεί ένας με-
γάλος αριθμός μελετών, οι οποίες συσχετίζουν γονίδια 
με αρκετές διατροφογενείς ασθένειες. Επίσης, έχουν 
αρχίσει να διεξάγονται διατροφογονιδιωματικές ανα-
λύσεις, οι οποίες συνοδεύονται από εξατομικευμένες 
διαιτητικές συστάσεις. Σήμερα, ένας μεγάλος αριθμός 
ιδιωτικών εργαστηρίων σε αρκετές χώρες παρέχουν 
αναλύσεις διαφόρων γονιδιωματικών παραγόντων και 
ισχυρίζονται ότι οι παράγοντες αυτοί εμπλέκονται σε 
διατροφογενείς παθολογικές καταστάσεις [8]. Ειδικό-
τερα, με βάση τα αποτελέσματα των αναλύσεων, τα 
εργαστήρια προσφέρουν εξατομικευμένες συμβουλές 
προσαρμοσμένες στη γενετική κατατομή των ενδιαφε-
ρομένων, σχετικά με την ιδανική για αυτούς διατροφή 
που θα μπορούσε να βελτιώσει την υγεία τους και να 
αποτρέψει την εμφάνιση διαφόρων ασθενειών [13]. 
Μέχρι σήμερα, οι διατροφογονιδιωματικές εξετάσεις 
παρέχονται, ως επί το πλείστον, χρησιμοποιώντας το 
επιχειρηματικό μοντέλο άμεσης κατανάλωσης (DTC, 
direct-to-consumer) [5], το οποίο ορίζεται ως η πώληση 

γενετικών αναλύσεων που δεν περιλαμβάνει την άμεση 
συμμετοχή (συνταγογράφηση, εκτίμηση, παραπομπή) 
παρόχου υγειονομικής περίθαλψης [14]. Οι εταιρείες 
αυτές εξαπλώνονται παγκοσμίως και αναπτύσσονται 
ραγδαία, προσφέροντας τέτοιες αναλύσεις μέσω του 
διαδικτύου, των φαρμακείων και με οποιονδήποτε 
άλλο εμπορικό τρόπο [8].

Δεδομένου ότι σήμερα υπάρχουν πολύ περιορισμέ-
νες πληροφορίες, σχετικά με την κλινική εγκυρότητά 
των αναλύσεων αυτών, αντιμετωπίζονται με σκεπτικι-
σμό από την επιστημονική κοινότητα [5]. Η κατάσταση 
αυτή διαφέρει από τη φαρμακογονιδιωματική και τη 
γενετική εξέταση μονογονιδιακών διαταραχών, στην 
οποία οι συσχετισμοί γονότυπου-φαινότυπου είναι 
καλά τεκμηριωμένοι από εκτενείς μελέτες [15]. Επομέ-
νως, είναι απαραίτητη η διερεύνηση της εγκυρότητας 
των διατροφογονιδιωματικών αναλύσεων και ελέγχων 
με βάση τα διαθέσιμα επιστημονικά στοιχεία. Συγκε-
κριμένα, τα ερωτήματα που προκύπτουν σχετικά με τις 
διατροφογονιδιωματικές αναλύσεις αφορούν τα εξής: 
(α) αν τα γονίδια που εξετάζονται συνδέονται πράγματι 
με διατροφογονιδιωματικές σχέσεις με συγκεκριμένες 
παθολογίες/ασθένειες (β) αν υπάρχει σαφής κλινική 
τεκμηρίωση ώστε να δημιουργηθούν κατευθυντήριες 
οδηγίες, σχετικά με τη χρήση, ερμηνεία και συμβουλευ-
τική εφαρμογή βάσει των διαθέσιμων διατροφογονιδι-
ωματικών αναλύσεων (γ) αν τα επιστημονικά αποτελέ-
σματα και οι ενδείξεις επιβεβαιώνουν τη σχέση μεταξύ 
κάθε γονιδίου ή ομάδας γονιδίων και των διαφόρων 
διατροφικών νόσων, και της αντίστοιχης ομάδας τροφί-
μων (δ) αν η υπάρχουσα ερευνητική βιβλιογραφία θα 
μπορούσε να χρησιμοποιηθεί από επαγγελματίες υγεί-
ας για ιατρικούς διατροφογονιδιωματικούς ελέγχους 
και θεραπείες προ της έκδοσης κατευθυντήριων οδηγι-
ών ή και εκ παραλλήλου με αυτές [8].

Γίνεται κατανοητό, ότι ένας μεγάλος αριθμός επιστη-
μονικών δεδομένων που αφορούν την εξατομικευμένη 
διατροφή βασίζεται σε μελέτες χαμηλής επαναληψιμό-
τητας [5]. Συνεπώς, η θεωρητική βάση για την εξατομί-
κευση της διατροφής είναι ελλιπής διότι η γνώση είναι 
ακόμα αποσπασματική [8] και λίγες σχέσεις διατρο-
φής-γονιδίων έχουν διερευνηθεί για αιτιώδη συνάφεια. 
Επιπροσθέτως, υπάρχουν λίγες καλά σχεδιασμένες τυ-
χαιοποιημένες ελεγχόμενες μελέτες που αποδεικνύουν 
την αποτελεσματικότητα της εξατομικευμένης διατρο-
φής [5]. Επίσης, αξίζει να υπογραμμισθεί ότι οι διατρο-
φογονιδιωματικές αναλύσεις δεν έχουν λάβει ακόμα 
έγκριση από τον Οργανισμό Τροφίμων και Φάρμακων 
των ΗΠΑ [13,20]. Ως εκ τούτου, επί του παρόντος, το 
απαραίτητο κανονιστικό πλαίσιο λείπει, δεν υπάρχουν 
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Due to the development of two new disciplines, nu-
trigenomics and nutrigenetics, expectations have 
been raised for their new beneficial applications. In-
deed, in the future, they may lay the foundations 
for the prevention and the complementary treat-
ment of diet-related ailments such as cardiovascular 

disease, metabolic disorders, chronic inflammato-
ry disorders, and cancer. However, at present, nu-
trigenomic data is not sufficient to justify the of nu-
trigenomic tests. Therefore, further investigation of 
the field is needed to produce specific results, clin-
ically and scientifically documented and relevant, 
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συγκεκριμένες κατευθυντήριες οδηγίες, ούτε αξιόπι-
στες επιστημονικές αποδείξεις [5], και συνεπώς δεν θα 
πρέπει να παρέχονται ακόμη διατροφογονιδιωματικές 
συμβουλευτικές υπηρεσίες από εργαστήρια. 

Αναμφίβολα, πριν εφαρμοστεί συμβουλευτικά η δι-
ατροφογονιδιωματική, πρέπει να εξεταστούν κάποια 
στοιχεία αναλυτικότερα: τα γονίδια, το συνολικό δίκτυο 
εμπλεκομένων γονιδίων-πρωτεϊνών και η στρατηγική 
για τον προσδιορισμό της δράσης των θρεπτικών συ-
στατικών στην διαφορική έκφραση του ανωτέρω [2]. 
Επίσης, χρειάζεται να πραγματοποιηθούν καλά σχεδια-
σμένες παρεμβατικές μελέτες για να προσδιοριστεί με 
ακρίβεια η αποτελεσματικότητα και η σχέση κόστους-α-
ποτελεσματικότητας των εφαρμογών της διατροφο-
γονιδιωματικής. Αφού επιτευχθεί σημαντική αύξηση 
της επιστημονικής γνώσης, χρειάζεται να καθιερωθεί 
το ανάλογο ρυθμιστικό πλαίσιο που θα προστατεύει 
το κοινό και θα καθοδηγεί τους επαγγελματίες υγεί-
ας [5]. Είναι αναγκαίο λοιπόν, να δημιουργηθούν νέες 
πλατφόρμες αξιολόγησης, σύνθεσης και σύγκρισης 
δεδομένων, σχετικά με τις δοκιμές διατροφογονιδιω-
ματικής πριν αυτές γίνουν εμπορικά διαθέσιμες [16]. Οι 
οργανώσεις που προωθούν την συνεργασία ερευνητών 
από διάφορες χώρες, θα μπορούσαν να βοηθήσουν σε 
αυτό, προκειμένου να σχεδιαστούν κλινικές δοκιμές με 
αποτελεσματικό τρόπο, λαμβάνοντας πάντα υπόψη την 
βιοηθική διάσταση και τα κοινωνικά δεδομένα [2,17]. 
Συνεπώς, η προτεινόμενη αξιολόγηση των δεδομένων 
διατροφογονιδιωματικής και η σύνδεσή τους με κλινι-
κά δεδομένα και εφαρμογές πρέπει να διεξάγεται σε 

δυναμική βάση, με περιοδικές παύσεις για ελέγχους, 
με διαφάνεια, όπου η ύπαρξη και δυνητικά αντίκρουση 
συμφερόντων θα αποκαλύπτεται πλήρως από τα εμπλε-
κόμενα μέλη [16,18,19]. Μέσω των δράσεων αυτών, θα 
μπορούσε να ελαχιστοποιηθεί η πιθανότητα λανθασμέ-
νων χρήσεων ή/και καταχρήσεων διατροφογονιδιωμα-
τικών αναλύσεων και των υλικών ή άυλων προϊόντων 
που προκύπτουν ή επηρεάζονται από αυτές. Έτσι, θα 
καλλιεργηθεί καινοτομία με υπευθυνότητα, βασισμένη 
στην γνώση και σε βιώσιμα και αειφόρα επιχειρηματικά 
μοντέλα [16].

Συμπεράσματα
Συμπερασματικά, μια διεξοδική και συνεχής έρευνα για 
τη διατροφογονιδιωματική κρίνεται απαραίτητη, καθώς 
είναι ένα πολύ ελπιδοφόρο εργαλείο για την εξατομικευ-
μένη ιατρική. Οι αναλύσεις διατροφογονιδιωματικής δεν 
μπορούν ακόμη να διατεθούν ως εμπορική υπηρεσία 
από εργαστήρια στο ευρύ κοινό, καθώς επί του παρό-
ντος, η επιστημονική τεκμηρίωση είναι ανεπαρκής [5]. 
Πιθανόν, αποτελέσματα επιστημονικά και κλινικά τεκμη-
ριωμένα, με εφαρμογή στην καθημερινότητα απέχουν 
αρκετά και μπορούν να αναμένονται σε μεσοπρόθεσμη 
βάση. Επί του παρόντος, πρωτεύει η περαιτέρω διερεύ-
νηση του πεδίου από την πλευρά της βιοηθικής, της ια-
τρικής, της γενετικής, της διατροφολογίας, και, το σημα-
ντικότερο, από τη σύνθεση αυτών [2].  

Οι συγγραφείς δηλώνουν απουσία αντικρουόμενων 
συμφερόντων.
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so as to create a regulatory framework, which al-
lows only the conduct of well-documented nutrig-

enomic tests, while protecting the public and guid-
ing health scientists.
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Η Νόσος της Νάξου:  
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ΑΡΘΡΟ ΑΝΑΣΚΟΠΗΣΗΣ

Πολλές κληρονομήσιμες ασθένειες, επιπολλάζο-
νται σε απομονωμένους πληθυσμούς, όπως οι νη-
σιωτικοί, μια κατάσταση που στην Πληθυσμιακή  
Γενετική αποκαλείται Ιδρυτικό Φαινόμενο. Μια τέ-
τοια περίπτωση αποτελεί και η Νόσος της Νάξου, 
μια σπάνια υπολειπόμενη αυτοσωμική αρρυθμιο-
γόνος καρδιομυοπάθεια της δεξιάς κοιλίας (ARVC). 
Η νόσος αυτή, κατά κύριο λόγο, χαρακτηρίζεται 
από παλαμοπελματιαία κερατοδερμία, κατσαρά 
μαλλιά και καρδιολογικά προβλήματα, όπως αρ-
ρυθμίες αλλά και καρδιακή ανεπάρκεια. Τα φαινο-
τυπικά αυτά χαρακτηριστικά εκδηλώνονται από τα 
πρώτα χρόνια της ζωής του ασθενούς, με εξαίρεση 
την καρδιομυοπάθεια, η οποία συνήθως εμφανίζε-
ται κατά την εφηβεία. Ο αρχικός της εντοπισμός 
ήταν στο νησί της Νάξου όπου και επιπολάζεται 
λόγω γεωγραφικού περιορισμού, αλλά πλέον έχει 
υπερβεί τον γεωγραφικό φραγμό. Μια παραλλα-
γή της νόσου, το σύνδρομο Carvajal, παρατηρή-
θηκε σε περιοχές της Ινδίας και του Εκουαδόρ με 
μερικώς διαφοροποιημένες κλινικές εκδηλώσεις. 

Υπεύθυνες για την πρόκληση της νόσου είναι πλαι-
σιοτροποποιητικές μεταλλάξεις πρόωρης λήξης σε 
δυο γονίδια που κωδικοποιούν την πλακοσφαιρί-
νη και την δεσμοπλακίνη, πρωτεΐνες που εμπλέκο-
νται στην διακυτταρική προσκόλληση, ενεχόμενες 
έτσι στην ακεραιότητα του ιστού στο δέρμα και 
την καρδιά. Οι μεταλλάξεις αυτές, καθώς οδηγούν 
σε πρόωρο τερματισμό της μετάφρασης λόγω 
σχηματισμού κωδικονίου λήξης, παράγουν μει-
ωμένου μήκους πρωτεΐνη. Τα συμπτώματα της 
νόσου δεν είναι πάντα προειδοποιητικά. Ωστόσο, 
το επιβαρυμένο οικογενειακό ιστορικό αποτελεί 
πιθανό σημάδι πρόγνωσης. Για τον προσδιορισμό 
της βαρύτητας της νόσου, ο ασθενής υπόκειται σε 
καρδιολογικές εξετάσεις, οι οποίες κυρίως περι-
λαμβάνουν ηλεκτροκαρδιογράφημα (ECG), υπερη-
χοκαρδιογράφημα (ΤΤΕ) και καρδιακό μαγνητικό 
συντονισμό (CMR). Η θεραπεία έγκειται στην συ-
μπτωματική ανακούφιση των ασθενών με φαρμα-
κευτική αγωγή, ενώ σε προχωρημένο στάδιο της 
νόσου ακολουθείται επεμβατική αντιμετώπιση.
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Η Νόσος της Νάξου: Ένα παράδειγμα ιδρυτικού φαινομένου κληρονομικών νοσημάτων, σελ. 24-30

Εισαγωγή
Η νόσος της Νάξου περιγράφηκε για πρώτη φορά το 
1985, από τον καρδιολόγο Νίκο Πρωτονοτάριο σε περι-
στατικά που εμφανίστηκαν σε ορεινά χωριά της Νάξου, 
στο Φιλώτι, την Απείρανθο, τον Κόρωνο και τη Μονή [4, 
7-11, 16-18]. Πρόκειται για μία κληρονομική αυτοσωμι-
κή υπολειπόμενη μυοκαρδιοπάθεια της δεξιάς κοιλίας, η 
οποία κυρίως προσβάλλει τους νέους, προκαλώντας αιφ-
νίδιο θάνατο σε ηλικίες κάτω των 30 ετών. Η ετήσια θνησι-
μότητα της νόσου εκτιμάται σε 2,3%-3% [6, 23]. Tο γονίδιο 
που εμπλέκεται, κωδικοποιεί μία πρωτεϊνη απαραίτητη 
για την διατήρηση της σύνδεσης μεταξύ των κυττάρων 
και υφίσταται μία πλαισιοτροποιητική μετάλλαξη, υπεύθυ-
νη για την εκδήλωση της νόσου.  Συνήθως, οι γονείς των 
πασχόντων είναι φορείς του μεταλλαγμένου γονιδίου με 
φυσιολογικό φαινότυπο, με πιθανότητα συνεπώς να απο-
κτήσουν άρρωστο παιδί 25%.  

Εξαιτίας της εμφάνισης της υπεύθυνης μετάλλαξης του 
γονιδίου στο νησί της Νάξου και επομένως σε μια σχετικά 
απομονωμένη κοινωνία, η μετάδοση του γονιδίου, αρχικά, 
περιορίστηκε γεωγραφικά σε αυτήν. Παρ’ όλ’ αυτά, λόγω 
των μετακινήσεων και των ανθρωπίνων σχέσεων, το γονί-
διο μετανάστευσε τόσο σε άλλα νησιά του Αιγαίου, όπως η 
Μήλος, όσο και σε περιοχές της Μεσογείου, όπως η Ιταλία 
και η Τουρκία, καθώς και το Ισραήλ και η Σαουδική Αρα-
βία. Μία σπάνια περίπτωση ήταν εκείνη που εκδηλώθηκε 
η νόσος της Νάξου σε έναν νεαρό στο Μπαγκλαντές [2]. 
Μία παραλλαγή της νόσου  (σύνδρομο Carvajal) με τον 
ίδιο δερματικό φαινότυπο, αλλά κυρίως την εμπλοκή της 
αριστερής κοιλίας, έχει περιγραφεί σε οικογένειες στην Ιν-
δία και στο Εκουαδόρ [5].

Ωστόσο, τα περιστατικά που εντοπίστηκαν στον Ελλα-
δικό χώρο υπερίσχυαν  αριθμητικά έναντι των υπολοί-
πων, με επίπτωση στο νησί της Νάξου σε αναλογία 1:1000 
(Ιδρυτικό Φαινόμενο), λόγω της ενδογαμίας που παρατη-
ρείται σε κλειστούς πληθυσμούς, όπως σε νησιά. Γενικά, οι 
απομονωμένοι πληθυσμοί παρέχουν τη δυνατότητα μελέ-
της σπάνιων φαινοτύπων [2, 20-22].

Καρδιακός και Δερματικός Φαινότυπος
Η αρρυθμιογόνος δυσπλασία/καρδιομυοπάθεια δεξι-
άς κοιλίας (ARVD/C, Arrhythmogenic Right Ventricular 
Dysplasia/Cardiomyopathy), της οποίας σύνδρομο απο-
τελεί η νόσος της Νάξου, αφορά κατά κύριο λόγο την 
προοδευτική απόπτωση των καρδιακών μυοκυττάρων 
της δεξιάς κοιλίας, κυρίως στις υποεπικαρδιακές και μεσο-
θωρακικές στιβάδες, στις οποίες παρεμβάλονται λιπώδης 
ιστός και ινώδες [5].

Πρόκειται για μία κληρονομική κατάσταση στην οποία 
η εμπλοκή των δύο κοιλοτήτων σε μεταγενέστερα στάδια, 

συνεπάγει συμφορητική καρδιακή ανεπάρκεια και θάνατο 
[3]. Η νόσος της Νάξου, χαρακτηρίζεται από την γέννηση 
με πυκνά κατσαρά μαλλιά και κατά την διάρκεια της νηπι-
ακής ηλικίας ή της πρώιμης παιδικής ηλικίας, εμφανίζεται 
μη επιδερμολυτική παλαμοπελματιαία κερατοδερμία, μια 
πάθηση που χαρακτηρίζεται από πάχυνση της κεράτινης 
στιβάδας της επιδερμίδας και προσβάλλει συχνότερα τα 
χέρια και τα πόδια. Αρκετά είναι και τα περιστατικά εκείνα 
που οι ασθενείς γεννιούνται με ατροφικά μέλη [3, 5, 6].

Η καρδιομυοπάθεια εκδηλώνεται κλινικά από την εφη-
βεία με 100% διείσδυση. Η συμπτωματική παρουσίαση 
εκδηλώνεται, συνήθως, με συγκοπή ή/και αποκλεισμό του 
αριστερού σκέλους του δεματίου His (LBBB, Left Bundle 
Branch Block), που διακόπτει τη μεταφορά ηλεκτρικού 
ρεύματος μέσω αυτού προς την αριστερή κοιλία, με απο-
τέλεσμα την καθυστέρηση της διέγερσης και της σύσπα-
σής της από το ηλεκτρικό ρεύμα. Το ένα τρίτο των ασθε-
νών εμφανίζει συμπτώματα πριν από το τριακοστό έτος 
ζωής, ενώ ο αιφνίδιος θάνατος μπορεί να είναι η μοναδι-
κή εκδήλωση της νόσου. Σε ορισμένα περιστατικά μερι-
κές κλινικές εκδηλώσεις μιας πρώιμης καρδιακής νόσου 
μπορούν να ανιχνευθούν κατά την παιδική ηλικία. Όλοι οι 
ασθενείς παρουσιάζουν ανωμαλίες επαναπόλωσης ή και 
εκπόλωσης σε ηλεκτροκαρδιογράφημα σε φάση ανάπαυ-
σης και δομικές/λειτουργικές ανωμαλίες της δεξιάς κοιλί-
ας σε υπερηχοκαρδιογράφημα. 

Μια περίπτωση Νόσου της Νάξου, εκτός του συνήθους 
γεωγραφικού τόπου της, εντοπίστηκε σε έναν ασθενή στο 
Μπαγκλαντές. Ένα ανήλικο αγόρι παρουσίασε συμπτώ-
ματα έντονου αισθήματος παλμών, υποτροπιάζουσας 
δύσπνοιας και πρήξιμο του σώματος. Η κλινική του εικόνα 
προσομοίαζε αυτήν της νόσου της Νάξου, όσον αφορά 
την κερατοδερμία και το τριχωτό της κεφαλής. Επιπρο-
σθέτως, εμφάνισε υψηλή φλεβική πίεση, ανωμαλίες των 
τρικυκλικών βαλβίδων κατά την διάρκεια της συστολής 
και ηπατομεγαλία. Παρά την συμπτωματική θεραπεία που 
του χορηγήθηκε, ο ασθενής κατέληξε αιφνίδια [2, 20-22].

Περισσότερο από το 50% των ασθενών με νόσο Νάξου, 
αναπτύσσουν προοδευτική καρδιακή νόσο που εμπλέκει 
την δεξιά ή αμφότερες τις κοιλίες [3, 5, 6]. Μια παραλλαγή 
της νόσου είναι αυτή του συνδρόμου Carvajal, όπου συμ-
μετέχει κυρίως η αριστερή κοιλία. Στο σύνδρομο αυτό, οι 
καρδιακές παθήσεις εμφανίζονται νωρίτερα, κατά την δι-
άρκεια της παιδικής ηλικίας ως καρδιομυοπάθεια, με απο-
τέλεσμα οι περισσότεροι από αυτούς να εμφανίζουν θνη-
σιμότητα κατά την εφηβεία. Η καρδιολογική εξέταση ενός 
μεμονωμένου περιστατικού, έδειξε ανευρύσματα και ση-
μειώθηκε εκτεταμένη απώλεια μυοκαρδιοκυττάρων, κα-
θώς και ινώδης αντικατάσταση, παθολογία παρεμφερής 
της ARVC/D, με τη διαφορά ότι δεν υφίσταται παρεμβολή 
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λιπώδους ιστού [1, 5, 19, 21]. Μια διαφοροποιημένη φαι-
νοτυπικά περίπτωση συνδρόμου Carvajal, λόγω διαφορε-
τικής μετάλλαξης στο γονίδιο της δεσμοπλακίνης (DSP), 
είναι εκείνη που παρουσιάστηκε σε ασθενή με αλωπεκία 
του τριχωτού της κεφαλής, των φρυδιών και των βλεφα-
ρίδων, έναντι των κλασικών πυκνών κατσαρών μαλλιών. 
Τα συμπτώματα της παλαμοπελματιαίας κερατοδερμίας 
και της καρδιομυοπάθειας παρέμειναν κοινά [1, 5, 19, 21]. 
Υπάρχουν γενετικές, ιστολογικές και κλινικές ομοιότητες 
μεταξύ των ασθενών με ιδιοπαθή καρδιομυοπάθεια και 
ΑRVC [1, 5, 19, 21].

Παθογένεια και γενετική βάση 
Η φυσιολογική λειτουργία των διακυτταρικών συνδέσμων 
είναι υψίστης σημασίας σε ιστούς που παρουσιάζουν στα-
θερό μηχανικό στρες όπως το μυοκάρδιο, αλλά και το δέρ-
μα- ιδίως στις παλάμες και στα πέλματα. Οι συνδέσεις αυ-
τές είναι απαραίτητες, τόσο για την ακεραιότητα των ιστών 
όσο και για τον σχηματισμό μηχανικών συμπλεγμάτων και 
σηματοδοτικών οδεύσεων. Η ύπαρξη δύο ενδοκυττάριων 
πρωτεϊνών, της πλακοσφαιρίνης και της δεσμοπλακίνης, 
διαδραματίζει σημαντικό ρόλο στην απρόσκοπτη λει-
τουργία των καρδιομυοκυττάρων. Συγκεκριμένα, η πλα-
κοσφαιρίνη συνδέει το κυτταροσκελετό της ακτίνης με 
υποδοχείς καντερίνης, που συμβάλουν στην κυτταρική 
προσκόλληση, ενώ στα δεσμοσώματα συνδέει την δεσμο-
πλακίνη με τις δεσμοσωματικές καντερίνες. Συμβάλλει 
επίσης, σε μηχανισμούς απόπτωσης αλλά και πολλαπλα-
σιασμού και διαφοροποίησης των θηλακικών τριχών. Αλ-
λοιώσεις στις θέσεις σύνδεσης της πλακοσφαιρίνης ή της 
δεσμοπλακίνης, λόγω γονιδιακών μεταλλάξεων, αποστα-
θεροποιούν το συνεχές της διακυτταρικής προσκόλλησης 
και διαταράσσουν την ακεραιότητα του ιστού στο δέρμα 
και την καρδιά, ιδιαίτερα κάτω από συνθήκες έντονης μη-
χανικής καταπόνησης. Σημαντική είναι, λοιπόν, η διασα-
φήνιση των μεταλλάξεων που δύναται να ενσκήψουν στα 
εξώνια που κωδικογραφούν αυτές τις πρωτεΐνες, καθώς 
συνδέονται άμεσα με την εμφάνιση νόσων ARVC [3, 5]. 

Η αρρυθμιογενής δεξιά κοιλιακή καρδιομυοπάθεια 
(ARVC) αποτελεί μια καρδιομυική διαταραχή, η οποία σε 
ποσοστό 30% είναι οικογενής νόσος που κληρονομείται 
με αυτοσωμικό επικρατή τρόπο. Οι αυτοσωμικές επικρα-
τείς μορφές της εντοπίστηκαν στους χρωμοσωματικούς 
τόπους 14q23, 1q42, 14q12, 2q32 και 3p23 [3]. Ωστόσο, 
έπειτα από έρευνα που διεξήχθη από τον Πρωτονωτάριο 
στον πληθυσμό της Νάξου, ανακαλύφθηκε ένα σύνδρομο 
ARVC, η νόσος Νάξου, με αυτοσωμική υπολειπόμενη κλη-
ρονόμηση [3, 5]. Παρατηρήθηκε ότι όσοι ήταν ομόζυγοι 
για το υπολειπόμενο αλληλόμορφο έπασχαν από τη νόσο, 
ενώ οι ετερόζυγοι ήταν φορείς και εμφάνιζαν λίγα από τα 

φαινοτυπικά χαρακτηριστικά του συνδρόμου. Το γενετικό 
αίτιο της συγκεκριμένης νόσου χαρτογραφήθηκε στον 
χρωμοσωμικό τόπο 17q21 [3, 4] και από γενετική ανάλυση 
βρέθηκε ότι προκαλείται από τη μετάλλαξη Pk2157del2, 
στο γονίδιο που κωδικοποιεί την πλακοσφαιρίνη. Το γο-
νίδιο αυτό εντοπίζεται στον κυτταρογενετικό τόπο εύ-
ρους 0,7 cM (centiΜorgan) μεταξύ των γενετικών δεικτών 
D17S800 και D17S1789. Αυτός ο τόπος, πέρα από το γο-
νίδιο της πλακοσφαιρίνης, περιέχει γονίδια και για άλλες 
πρωτεΐνες, όπως για μια πρωτεΐνη τύπου Armadillo και την 
δεσμοπλακίνη, που συμμετέχει στη διακυτταρική συγκόλ-
ληση και σε μονοπάτια σηματοδότησης [3, 4 , 7-11, 16-18].

Στο γονιδίωμα ασθενών που πάσχουν από τη νόσο 
Νάξου, τόσο στην Νάξο όσο και στους άλλους απομονω-
μένους πληθυσμούς που εντοπίστηκε η ασθένεια, ταυτο-
ποιήθηκε μια απαλοιφή 2 βάσεων (TG) στο 3’ άκρο του 
γονιδίου της πλακοσφαιρίνης. Η μετάλλαξη αυτή βρέθηκε 
σε όλους τους πληθυσμούς [3, 4]. 

Τα απαλειφθέντα νουκλεοτίδια εντοπίστηκαν στις θέ-
σεις 2157 και 2158 (Pk2157del2), προκαλώντας μετατό-
πιση πλαισίου ανάγνωσης και πρόωρο τερματισμό της 
μετάφρασης, λόγω σχηματισμού κωδικονίου λήξης. Αυτή 
η μετατόπιση πλαισίου έχει ως αποτέλεσμα να περικοπεί 
η C-τερματική περιοχή της κατά 56 αμινοξικά κατάλοιπα. 
Μετά από στύπωμα κατά Western, η μεταλλαγμένη πρω-
τεΐνη βρέθηκε να έχει μοριακό βάρος 75 kDa, ενώ η φυ-
σιολογική πλακοσφαιρίνη έχει 82 kDa, γεγονός που απο-
δεικνύει την πρώιμη διακοπή της σύνθεσής της [3, 4, 7-11, 
16-18].

Επιπλέον, παρατηρήθηκε ότι το φυσιολογικό αλλη-
λόμορφο, μήκους 256 νουκλεοτιδίων, πέπτεται από την 
περιοριστική ενδονουκλεάση BstOI σε δύο θραύσματα, 
μήκους 163 και 93 ζευγών βάσεων, ενώ το μεταλλαγμένο 
αλληλόμορφο, το οποίο αποτελείται από 254 ζεύγη βά-
σεων, παραμένει άπεπτο, καθώς η μετάλλαξη διαγραφής 
που πραγματοποιείται έχει ως αποτέλεσμα την απαλοι-
φή της αντίστοιχης θέσης περιορισμού [3]. Η διαπίστω-
ση αυτή χρησιμοποιήθηκε σε κλινικές μελέτες για τον 
έλεγχο πιθανής εμπλοκής του μεταλλαγμένου γονιδίου 
Pk2157del2 και σε άλλες παθήσεις ARVC. Πραγματοποιή-
θηκε PCR σε δείγματα αίματος ασθενών με ARVC και με 
τη χρήση BstOI διαπιστώθηκε η παρουσία ή απουσία της 
προαναφερθείσας μετάλλαξης, στα προϊόντα ενίσχυσης. 
Βάσει αυτών των μελετών, διαπιστώθηκε ότι η παραλλαγή 
Pk2157del2 δεν εμφανίζεται στο γονιδίωμα των ασθενών 
με άλλα σύνδρομα ARVC, και ευθύνεται για την εκδήλωση 
μόνο ενός συγκεκριμένου συνδρόμου ARVC, της Νόσου 
της Νάξου [3].

Δεδομένου ότι ο γενετικός τόπος που εμπλέκεται στην 
υπό μελέτη νόσο εμπεριέχει και άλλα γονίδια που κωδικο-
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ποιούν διαφορετικές πρωτεΐνες, η νόσος εμφανίζει μια πα-
ραλλαγή όπως προαναφέρθηκε, το σύνδρομο Carvajal. Το 
σύνδρομο αυτό προκαλείται από ομόζυγες ή συζευγμένες 
ετεροζυγωτικές μεταλλάξεις στο γονίδιο της δεσμοπλακί-
νης  που συχνά εμφανίζονται στα εξώνια 23 και 24. Απο-
τελεί και αυτό μια αυτοσωμική υπολειπόμενη καρδιαγ-
γειακή νόσο, που εντοπίζεται στον κυτταρογενετικό τόπο 
6q24. Η αιτιολογική μετάλλαξη απαλοιφής, Dsp7901del1, 
προκαλεί τον σχηματισμό ενός κωδικονίου λήξης και τον 
πρώιμο τερματισμό της σύνθεσης της αντίστοιχης πρωτε-
ΐνης. Μια άλλη υπολειπόμενη μετάλλαξη αντικατάστασης, 
η DspG2375R, στο ίδιο γονίδιο οδηγεί σε υποκατάσταση 
της Γλυκίνης -Gly από Αργινίνη -Arg (Gly2375Arg) στο 
Καρβοξυτερματικό άκρο της παραχθείσας πρωτεΐνης [5]. 
Από γενετικές αναλύσεις που διεξήχθησαν, εντοπίστηκαν 
ακόμη 2 πιθανές μεταλλάξεις στο εξώνιο 24 του γονιδίου 
της δεσμοπλακίνης, η μεταστροφή c.7123G> C και η μετά-
πτωση c.6986T> C. Η πρώτη  οδηγεί στην αμινοξική υπο-
κατάσταση Gly από Arg (Gly2375Arg) και η δεύτερη έχει 
ως αποτέλεσμα την υποκατάσταση της Λευκίνης-Leu από 
την Προλίνη-Pro (Leu2329Pro) [1, 5, 12, 14]. Ένα άλλο εί-
δος μεταλλάξεων οι οποίες σε συζευγμένη ετεροζυγωτία 
προκαλούν το σύνδρομο Carvajal, με κάποιες διαφορο-
ποιήσεις στα κλασικά φαινοτυπικά χαρακτηριστικά αυτού 
του συνδρόμου, καταγράφηκαν στο εξώνιο 23 του γονιδί-
ου της δεσμοπλακίνης.  Οι μεταλλάξεις αυτές είναι οι με-
ταστροφές c.3564T> A και c.4395T> A. Στις περισσότερες 
περιπτώσεις του συνδρόμου Carvajal, παρατηρήθηκε ότι 
η μητέρα φέρει τη μια μετάλλαξη ενώ ο πατέρας την άλλη 
[1, 5, 19, 21].

Παράγοντες πρόγνωσης
Οι κυριότεροι παράγοντες δυσμενούς πρόγνωσης της νό-
σου είναι το νεαρό της ηλικίας εμφάνισης, το οικογενειακό 
ιστορικό με κακοήθη καρδιολογικά κρούσματα, η ανα-
στροφή κύματος Τ πέραν της προκάρδιας απαγωγής V1, 
η αυξημένη διάρκεια του συμπλέγματος QRS (αντιπροσω-
πεύει την εκπόλωση του κοιλιακού μυοκαρδίου) στο ηλε-
κτροκαρδιογράφημα, η εμπλοκή της δεξιάς και αριστερής 
κοιλίας, αλλά και φαινόμενα συγκοπής ή και καρδιακής 
ανακοπής. Πολλές φορές η διάγνωση της νόσου πραγμα-
τοποιείται έπειτα από αιφνίδιο θάνατο, ο οποίος αποτελεί 
και την μοναδική  εκδήλωσή της [2, 20-22].

Διάγνωση και Θεραπεία 
Σε περίπτωση υποψίας για αρρυθμιογενή δεξιά κοιλιακή 
καρδιομυοπάθεια (ARVC) γενικά, όπως και για την νόσο 
της Νάξου ειδικότερα, ο μη επεμβατικός καρδιολογικός 
έλεγχος θα πρέπει να περιλαμβάνει λεπτομερές κλινικό 
ιστορικό του ασθενούς, γενετική ανάλυση και μια σειρά 

εξετάσεων: ανάλυση ηλεκτροκαρδιογραφήματος (ΕCG, 
Electrocardiogram), διαθωρακικό υπερηχοκαρδιογράφη-
μα (ΤΤΕ, TransThoracic Echocardiogram), με λεπτομερή 
αξιολόγηση της δεξιάς κοιλίας, καρδιαγγειακή μαγνητική 
τομογραφία (CMR, Cardiovascular Magnetic Resonance 
imaging), τεστ κοπώσεως για τον εντοπισμό τυχόν αρρυθ-
μιών, αλλά και παρακολούθηση των παλμών της καρδιάς 
μέσω ηλεκτροκαρδιογραφήματος Holter. Σε ενδεχόμενο 
καρδιακής ανωμαλίας, το ηλεκτροκαρδιογράφημα δεί-
χνει την αντιστροφή του κύματος Τ σε V1 έως V3, διάρκεια 
QRS>110 ms σε V1 έως V3 και κύματα Ε. Επίσης, στους πά-
σχοντες συνήθως παρατηρείται σχηματισμός ανευρίσμα-
τος και υποκινησίας, κυρίως στην επίμαχη περιοχή, στην 
οδό εκροής και στην κορυφή της δεξιάς κοιλίας. Από την 
εξέταση λαμβάνονται δεδομένα για την καρδιακή μορ-
φολογία, την λειτουργία και το είδος του ιστού. Λιπώδης 
ιστός που δύναται να εμφανιστεί στα μυοκαρδιακά κύττα-
ρα παρουσιάζεται ως περιοχή υψηλής έντασης σήματος. 
Σε ορισμένες περιπτώσεις, όπου η διάγνωση καθίσταται 
δυσχερής, ενδείκνυνται η υπερηχοκαρδιογραφία, η αγ-
γειογραφία της δεξιάς κοιλίας, η ενδομυοκαρδιακή βιοψία 
και οι γενετικές εξετάσεις. Εξίσου σημαντική είναι η διαφο-
ρική διάγνωση της νόσου, η οποία πραγματοποιείται με 
ηλεκτροφυσιολογικές εξετάσεις [2, 4, 7-11, 16-18].

Έπειτα από εμπεριστατωμένη διάγνωση του ασθενούς 
με την νόσο της  Νάξου, πρωταρχικό μέλημα της θερα-
πείας είναι η αποφυγή του αιφνίδιου καρδιακού θανάτου. 
Για τον σκοπό αυτό, ο ασθενής θα πρέπει να απέχει από 
οποιαδήποτε έντονη αθλητική δραστηριότητα και για την 
συμπωματική ανακούφιση συνιστάται συγκεκριμένη θε-
ραπευτική αγωγή. Αυτή περιλαμβάνει β-αναστολείς, όπως 
η σοτανολόλη και αντιαρρυθμικά όπως η αμιωδαρόνη. 
Για την καρδιακή ανεπάρκεια, χορηγούνται αναστολείς 
του μετατρεπτικού ενζύμου της αγγειοτενσίνης, αναστο-
λείς των υποδοχέων της αγγειοτενσίνης, β-αναστολείς 
και διουρητικά. Σε δευτερογενή πρόληψη ενδοκοιλιακού 
θρόμβου ή θρομβοεμβολής, ενδείκνυνται τα από του στό-
ματος χορηγούμενα  αντιπηκτικά [1, 5, 6, 19, 21, 23]. 

Η εμφύτευση ενός καρδιομετατροπέα-απινιδωτή (AICD, 
Automated Implantable Cardioverter Defibrillator) εφαρ-
μόζεται σε περιστατικά που εμφανίζουν συμπτώματα 
και εξέλιξη της νόσου κυρίως πριν από την ηλικία των 35 
ετών και αποτρέπει τον ξαφνικό θάνατο από αρρυθμίες. 
Το AICD χρησιμοποιείται σε ασθενείς που εμφάνισαν πε-
ρισσότερα του ενός επεισόδια αιμοδυναμικής αστάθειας, 
παρατεταμένης κοιλιακής ταχυκαρδίας ή μαρμαρυγής ή 
σοβαρής συστολικής δυσλειτουργίας [1, 19, 21]. Η μέθο-
δος Radiofrequency Ablation (RFA) συνιστάται σε συνεχή 
κοιλιακή ταχυκαρδία ή όταν αυτή απαιτεί συχνή εφαρ-
μογή του AICD [2]. Σε προχωρημένο στάδιο της νόσου, 
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όπου οποιαδήποτε άλλη θεραπεία καθίσταται ανώφελη, 
η μεταμόσχευση καρδιάς αποτελεί την μόνη λύση. Η με-
ταμόσχευση αυτή συνήθως απαιτεί την συμμετοχή συγ-
γενών πρώτου βαθμού του ασθενούς, κατόπιν ηλεκτρο-
καρδιογραφηματικού ελέγχου και καρδιακής μαγνητικής 
τομογραφίας [2, 20-22]. Συνεπώς, με τα έως τώρα ιατρικά 
δεδομένα, τα φαρμακολογικά σχήματα και οι εφαρμογές 
των ποικίλων μεθόδων αποσκοπούν στην πρόληψη του 
επικείμενου θανάτου και όχι στην πλήρη εκρίζωση της 
νόσου. 

 
Συζήτηση και προοπτικές
Παρά την μακροχρόνια μελέτη της παθογένειας της νό-
σου της Νάξου, το αίτιο της προτιμησιακής εμπλοκής της 
δεξιάς κοιλίας παραμένει μέχρι και σήμερα ασαφές [3, 5]. 
Σύμφωνα με ευρήματα, πιθανώς ένας από τους λόγους 
αυτής της προτίμησης είναι η καταπόνηση της δεξιάς 
κοιλίας ήδη από την εμβρυϊκή ηλικία του ασθενούς [6]. 
Εξίσου σημαντικό είναι και το γεγονός ότι η πλακοσφαι-
ρίνη, η οποία διαδραματίζει σπουδαίο ρόλο στην παθο-
γένεια της νόσου, εμπλέκεται σε μεγαλύτερο ποσοστό 
στην διασφάλιση της δομικής ακεραιότητας της δεξιάς 
κοιλίας, από ότι της αριστερής. Ταυτόχρονα, οι διαφορές 
στην δομή αλλά και στην λειτουργία των δύο κοιλιών αι-
τιολογούν την αυξημένη ικανότητα αντιστάθμισης της 
ατελούς λειτουργίας των δεσμοσωμάτων στην αριστε-
ρή κοιλία. Έτσι, η αριστερή κοιλία επιδεικνύει καλύτερη 
προστασία από τις πιθανές αλλαγές των πρωτεϊνικών 
αλληλουχιών, καθιστώντας την δεξιά περισσότερο ευά-
λωτη σε αυτές [3]. 

Η χαρακτηριστική για τη νόσο υποκατάσταση των μυο-
καρδιοκυττάρων από ινώδες και λιπώδη ιστό, αλλά και η 
μειωμένη ικανότητα αναγέννησης των μυοκαρδιοκυττά-
ρων, αποτελούν την ανατομική βάση για την προοδευτι-
κή καρδιακή ανεπάρκεια, την αρρυθμία και τον αιφνίδιο 
θάνατο [5, 6, 23]. Όσον αφορά στην χαρακτηριστική μορ-
φολογία του τριχωτού της κεφαλής των ασθενών, η ενα-
πόθεση της πλακοσφαιρίνης στα τριχοθυλάκια, σε συνδυ-
ασμό με μελέτες της λειτουργίας άλλων δεσμοσωματικών 
πρωτεϊνών, υποδεικνύουν ότι αλλοιώσεις στην δομή της 
πλακοσφαιρίνης θα μπορούσαν να οδηγήσουν στην υπο-

βάθμιση των δεσμοσωματικών ενώσεων στα κύτταρα της 
τρίχας [5]. Ακόμη, ο πρωταρχικός ρόλος της πλακοσφαι-
ρίνης στην διατήρηση της κυτταρικής συνοχής του δέρ-
ματος διαταράσσεται και έτσι τα κύτταρα αποκολλώνται, 
κυρίως στις περιοχές που εκτίθενται σε συνεχή μηχανική 
καταπόνηση, όπως είναι οι παλάμες,  οι εσωτερικές πλευ-
ρές των δακτύλων και τα πέλματα των ποδιών. Συνεπώς, 
αυτή η διαταραχή της κυτταρικής συνοχής του δέρματος, 
προκαλεί τον κλασικό δερματικό φαινότυπο των ασθενών 
με νόσο της Νάξου [5]. Το γεγονός ότι η Νάξος περιλαμβά-
νει - ή μάλλον περιελάμβανε - έναν απομονωμένο πληθυ-
σμό, στον οποίο οι πιθανότητες ενδογαμίας είναι αυξημέ-
νες, επιτείνει την συχνότητα με την οποία κληρονομείται η 
νόσος  εντός του πληθυσμού. Παρόμοια φαινόμενα έχουν 
καταγραφεί και σε άλλους απομονωμένους ή κλειστούς 
πληθυσμούς, καθώς η υπολειπόμενη κληρονομικότητα 
τέτοιων γενετικών νοσημάτων καθιστά την σταθεροποί-
ησή τους στην τοπική γενετική δεξαμενή ευκολότερη και 
επομένως την εμφάνιση της όποιας νόσου συχνότερη.

Συμπεράσματα
Η νόσος της Νάξου, αν και σπάνια, δύναται να επηρεάσει 
και άλλους πληθυσμούς πέραν των γνωστών [1, 2, 5, 19, 
21]. Οι ειδικοί θα πρέπει να διαθέτουν τα κατάλληλα μέσα 
και να βρίσκονται σε πλήρη εγρήγορση για την εμπεριστα-
τωμένη διάγνωση αυτής της σπάνιας ασθένειας καθώς και 
να είναι σε θέση να διαμορφώνουν κατάλληλη θεραπεία 
για την μείωση της νοσηρότητας και θνησιμότητας των 
προσβεβλημένων. Αδιαμφισβήτητα, απουσία έγκαιρης 
διάγνωσης της νόσου, η πορεία του ασθενούς είναι δυ-
σμενώς προδιαγεγραμμένη. Δεδομένου ότι σκοπός είναι 
η πρόληψη του θανάτου, οι πάσχοντες θα πρέπει να υπο-
βάλλονται περιοδικά σε καρδιολογική εξέταση και να απο-
φεύγουν την έκθεση της καρδιάς σε υψηλές καταπονήσεις 
μηχανικού ή άλλου αιτίου. Σε μια προσπάθεια ελέγχου της 
νόσου της Νάξου, που αποσκοπεί στην αναγνώριση των 
φορέων της μετάλλαξης της πλακοσφαιρίνης, έχει ξεκινή-
σει εντατικός γενετικός έλεγχος των ευπαθών πληθυσμών 
προς ελαχιστοποίηση των δυσάρεστων καταλήξεων του 
φαινομένου, καθώς η πλήρης εξάλειψή τους φαίνεται να 
μετατίθεται για το απώτερο μέλλον [2, 20-22].  
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Many hereditary diseases are observed in relatively 
high frequencies within isolated populations, such 
as islanders’, a phenomenon of Population Genetics 
called “Founder’s Effect”. One such case is Naxos’ Dis-
ease, a rare residual autosomal arrhythmogenic right 
ventricular cardiomyopathy (ARVC). This disease is 
mainly characterized by palmoplantar keratotomy, 
hair fatigue and cardiac problems such as arrhyth-
mias and heart failure. The symptoms set in from the 
early years of the patient’s life, with the exception of 
cardiomyopathy, which usually occurs during ado-
lescence. Initially observed at Naxos island, Greece, 
where the percentage is higher due to geographical 
limitation, the disease has hitherto spread. A variant 

of the disease, the Carvajal syndrome, was observed 
in areas of India and Ecuador with slightly different 
clinical manifestations. Frameshift mutations in two 
genes, which encode plagoglobin and desmoplakin, 
proteins involved in cell-cell adhesion, and thus af-
fecting the tissue integrity in the skin and the heart, 
are responsible for the disease. These mutations lead 
to premature termination of translation and to trun-
cated proteins. To assess clinical severity, the patient 
undergoes cardiac examinations, which include 
mainly ECG, TSC and CMR. The treatment consists of 
symptomatic relief of patients by administering spe-
cial medication, while at advanced stage of the dis-
ease, invasive procedures are opted for.
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ΚΑΘΗΓΗΤΗΣ ΛΕΩΝΙΔΑΣ ΦΥΛΑΚΤΟΥ  
Συνέντευξη με τον Γενικό Εκτελεστικό Ιατρικό Διευθυντή του Ινστιτούτου 
Νευρολογίας και Γενετικής της Κύπρου και Γενικό Διευθυντή της Σχολής 

Μοριακής Ιατρικής Κύπρου, Καθηγητή Λεωνίδα Φυλακτού

Μανούσος Ε. Καμπούρης

ΣΥΝΕΝΤΕΥΞΗ

Χαίρετε κύριε Καθηγητά. Αρχικά θα ήταν ενδιαφέ-
ρουσα μια σύντομη ανασκόπηση της Ακαδημαϊκής 
και εκπαιδευτικής σας πορείας 
Από τότε που θυμάμαι τον εαυτό μου πάντα αγαπούσα 
τις θετικές επιστήμες με ιδιαίτερη κλίση προς τα μαθη-
ματικά όταν ήμουνα στο σχολείο. Προς το τέλος, όμως 
άρχισε να με ενδιαφέρει και η βιολογία. Φοίτησα στο 
Πανεπιστήμιο του Birmingham όπου και απέκτησα το 
1992, το πρώτο μου πτυχίο, το Bachelor’s, στον Κλά-
δο της της Ιατρικής Βιοχημείας. Κατά τη διάρκεια των 
σπουδών μου, ομολογώ ότι με κέρδισε η γενετική. Το 
1995 άρχισα το Διδακτορικό μου στη Μοριακή Γενε-
τική/Γονιδιακή Θεραπεία.  Κατά τη διάρκεια του Διδα-
κτορικού μου πέρασα αρκετό από το χρόνο μου στο 
Πανεπιστήμιο του Connecticut Health Centre, όπου 
κατάφερα να αναπτύξω, και το λέω με μεγάλη ικανο-
ποίηση γιατί αντιλαμβάνεστε τι σημαίνει αυτό για έναν 

φοιτητή, μια προσέγγιση γονιδιακής θεραπείας για το 
Σύνδρομο Marfan. Στη συνέχεια, πήγα στο Πανεπιστή-
μιο της Οξφόρδης ως Μεταδιδακτορικός επιστήμονας, 
όπου άρχισα να δημιουργώ μία ερευνητική ομάδα για 
τη χρήση του RNA ως εργαλείο για τη γονιδιακή θερα-
πεία για τον εγκέφαλο και τους μυς. Ήταν μια καθοριστι-
κή περίοδος για εμένα γεμάτη με νέες εμπειρίες. 

Το 1998 επέστρεψα στην Κύπρο, όπου εργοδοτήθη-
κα στο Ινστιτούτο Νευρολογίας και Γενετικής Κύπρου 
(ΙΝΓΚ). Ίδρυσα το Εργαστήριο Μοριακής Λειτουργίας 
και Θεραπείας, με σκοπό τη διερεύνηση και ανάπτυξη 
νέων τρόπων μελέτης της γονιδιακής λειτουργίας κα-
θώς επίσης και το σχεδιασμό νέων προσεγγίσεων γε-
νετικών θεραπειών. Έπειτα, το 2005, ανέλαβα το Τμήμα 
Μοριακής Γενετικής Γ του ΙΝΓΚ το οποίο στη συνέχεια 
μετονομάστηκε σε Τμήμα Μοριακής Γενετικής, Λειτουρ-
γίας και Θεραπείας. Έκτοτε διευθύνω το τμήμα αυτό.
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Το 2012 δημιουργήθηκε η Σχολή Μοριακής Ιατρικής 
Κύπρου (ΣΜΙΚ), μεταπτυχιακή Σχολή του Ινστιτούτου, 
στην οποία διετέλεσα Κοσμήτορας τα πρώτα τρία χρό-
νια λειτουργίας της. 

Από το Μάρτιο του 2014 μέχρι τον Ιούλιο του 2015, 
διετέλεσα Αναπληρωτής Γενικός Εκτελεστικός Ιατρικός 
Διευθυντής του Ινστιτούτου Νευρολογίας και Γενετικής 
Κύπρου και Αναπληρωτής Γενικός Διευθυντής της Σχο-
λής Μοριακής Ιατρικής Κύπρου.

Τα ακαδημαϊκά και ερευνητικά μου ενδιαφέροντα 
εμπίπτουν στον τομέα της μοριακής γενετικής, γονι-
διακής λειτουργίας και γονιδιακής θεραπείας και ως εκ 
τούτου η ομάδα μου και εγώ προσπαθούμε και εξασφα-
λίζουμε χρηματοδότηση για ερευνητικά προγράμματα 
σε αυτά τα πεδία, χρηματοδότηση η οποία προέρχεται 
από εθνικούς και διεθνείς οργανισμούς. Αντίστοιχα, τα 
αποτελέσματα της έρευνας στους πιο πάνω τομείς δη-
μοσιεύονται σε διεθνή αναγνωρισμένα επιστημονικά 
επίπεδα με ψηλό συντελεστή απήχησης.

Επίσης, μέσα από την επιστημονική μου πορεία και 
εμπειρία, μου δίνεται η δυνατότητα και ευχέρεια, να 
συμμετέχω σε Συντακτικές Επιτροπές (Editorial Boards) 
επιστημονικών εκδόσεων.

Ποια ακριβώς είναι η τρέχουσα θέση σας και τι ευθύ-
νες συνεπάγεται.
Από τον Νοέμβριο του 2015 είμαι ο Γενικός Εκτελεστι-
κός Ιατρικός Διευθυντής του ΙΝΓΚ και ο Γενικός Διευθυ-
ντής της ΣΜΙΚ, διατηρώντας τη διεύθυνση στο Τμήμα 
Μοριακής Γενετικής, Λειτουργίας και Θεραπείας και 
διδακτικά καθήκοντα στη μεταπτυχιακή Σχολή του Ιν-
στιτούτου. 

Το Ινστιτούτο έχει διανύσει μια πορεία 30 χρόνων με 
δυσκολίες τόσο στα πρώτα του χρόνια όσο και κατά τη 
διάρκεια των ετών μέχρι σήμερα,  με τα κοινωνικοοικο-
νομικά προβλήματα που είχε να αντιμετωπίσει η χώρα 
μας. Σίγουρα τα προβλήματα στα αρχικά στάδια της 
λειτουργίας του ήταν πολύ περισσότερα, αφού οι το-
μείς δραστηριοποίησής του ήταν άγνωστοι στις αρχές 
τις δεκαετίας του ’90. Όσοι πέρασαν από εδώ άφησαν 
το στίγμα τους για να γίνει το Ινστιτούτο αυτό που είναι 
σήμερα. Για να συνεχίσει να αναπτύσσεται, πολλές φο-
ρές χρειάζονται κρίσιμες και καίριες αποφάσεις, ιδιαίτε-
ρα τα τελευταία χρόνια όπου η χώρα μας πέρασε από 
σφοδρή οικονομική κρίση, αλλά και με την έναρξη της 
μεγαλύτερης μεταρρύθμισης που βιώνει η χώρα μας 
στο θέμα της υγείας τους τελευταίους μήνες. Λόγω της 
φύσης των δραστηριοτήτων του Ινστιτούτου, οι ευθύ-
νες πολλαπλασιάζονται, γιατί έχουμε να κάνουμε με τον 
ανθρώπινο παράγοντα. 

Το ΙΝΓΚ αποτελείται από τμήματα που δραστηριοποι-
ούνται σε διάφορους εξειδικευμένους τομείς και φέρνει 
τον εκάστοτε  Διευθυντή καθημερινά αντιμέτωπο με 
διάφορα θέματα και προκλήσεις όπου ενίοτε απαιτείται 
άμεση αντίδραση. Η μεγαλύτερη πρόκληση που έχου-
με να αντιμετωπίσουμε είναι ότι όλα τα τμήματα δρα-
στηριοποιούνται ταυτόχρονα και παράλληλα και στους 
τρεις τομείς, υπηρεσίες, έρευνα, εκπαίδευση. Ακούγεται 
δύσκολο και χρονοβόρο, και είναι, αλλά η αλληλεπίδρα-
ση είναι θετική και αμοιβαία ενισχυτική. Συνεπώς είναι 
παραγωγικότερο το  μοντέλο μικτών δραστηριοτήτων, 
όπου και οι τρεις τομείς συνυπάρχουν και λειτουργούν 
συνδυαστικά. 

Θα ήθελα όμως να επισημάνω ότι όλα αυτά δεν είναι 
ενός ατόμου δουλειά – το Ινστιτούτο άρτια στελεχω-
μένο με επιστημονικό, ιατρικό, παραϊατρικό και  διοι-
κητικό προσωπικό και είμαι περήφανος για όλους γιατί 
όλοι μέσα από τη θέση τους και τις αρμοδιότητές τους 
έχουν αποδείξει έμπρακτα τι μπορούν να κάνουν. Είναι 
μια ομαδική δουλειά αυτή που γίνεται στο Ινστιτούτο 
μας και αυτό βγαίνει προς τα έξω μέσα από το έργο που 
παράγεται. 

Ας προχωρήσουμε στην σύντομη περιγραφή των 
Σκοπών και του κοινωνικού ρόλου  του ΙΝΓΚ 
Το Ινστιτούτο Νευρολογίας και Γενετικής Κύπρου δημι-
ουργήθηκε, με την Κυπριακή Κυβέρνηση να είναι πάντα 
στο πλευρό του και να το στηρίζει, για να καλύψει τις 
ανάγκες των πολιτών της χώρα μας, σε μια περίοδο που 
δεν υπήρχε κανένα άλλο όμοιό του, ανάγκες αυτές επι-
τακτικές και αυξανόμενες.  Ξεκίνησε το 1990 από ένα 
δωμάτιο στο Μακάρειο Νοσοκομείο προφέροντας τις 
πρώτες υπηρεσίες, με λιγοστό προσωπικό, επιστημο-
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νικό και διοικητικό, που παρείχε υπηρεσίες και συνάμα 
υλοποιούσε τα πρώτα ερευνητικά προγράμματα στους 
τομείς ενδιαφέροντός του, οι οποίοι ήταν άμεσα συνυ-
φασμένοι με τις ασθένειες τις οποίες έπρεπε να αντιμε-
τωπιστούν, και ταλαιπωρούσαν τον κόσμο τότε. 

Είναι σημαντικό να αναφέρω ότι το 1990, το Ινστι-
τούτο ήταν το πρώτο κέντρο στην Κύπρο που αφενός 
εισήγαγε ιατρικές υπηρεσίες στην εξειδικευμένη νευ-
ρολογία, ιατρική γενετική και μοριακή διάγνωση, και 
αφετέρου διεξήγαγε έρευνα στην νευρολογία, και την 
ιατρική γενετική.

Πέντε χρόνια μετά, το 1995, το Ινστιτούτο μεταφέρ-
θηκε στο ιδιόκτητο του κτήριο, αυτό που στεγάζεται 
σήμερα, σε γη που δώρισε η Κυπριακή Δημοκρατία. Η 
οικοδόμηση του κτηρίου και ο εξοπλισμός του κατέ-
στη δυνατή με τη χορηγία ύψους 6,2 εκ που έδωσε η 
Αμερικάνικη Κυβέρνηση μέσω της Ύπατης Αρμοστεί-
ας των Ηνωμένων Εθνών για τους Πρόσφυγες από το 
πρόγραμμα USAID. Λόγω του δικοινοτικού του χαρα-
κτήρα η Τουρκοκυπριακή πλευρά είχε συναινέσει για 
τη δημιουργία του Ινστιτούτου αφού θα εξυπηρετούσε 
και τις δύο κοινότητες.  Για αυτό το λόγο και το κτήριο, 
10.000μ2, βρίσκεται στην «Πράσινη Γραμμή», βορειο-
δυτικά της Λευκωσίας, στην είσοδο του Διεθνούς Αερο-

δρομίου Λευκωσίας. 
Η Κυπριακή Κυβέρνηση ήταν από την αρχή στο πλευ-

ρό του Ινστιτούτου. Πέραν της κρατικής γης που παρε-
χώρησε για να κτιστεί το κτήριο, παρείχε ετήσια χορηγία 
από την ίδρυσή του μέχρι και σήμερα με αντάλλαγμα 
την προσφορά υπηρεσιών στα Νοσοκομεία της Κύπρου 
και στην Αστυνομία. Κρατική χορηγία δίδεται επίσης και 
για τις ερευνητικές και τις ακαδημαϊκές υποδομές του 
ΙΝΓΚ.

Το Ινστιτούτο είναι ένα ιατρικό, ερευνητικό και ακα-
δημαϊκό κέντρο του οποίου η αποστολή, από την ίδρυ-
σή του, ήταν να παρέχει εξειδικευμένες ιατρικές και 
εργαστηριακές υπηρεσίες, να διεξάγει βασική και εφαρ-
μοσμένη έρευνα, στοχεύοντας στην έγκαιρη ανακάλυ-
ψη ή/και  πρόληψη ασθενειών που πλήττουν τους πο-
λίτες μας, ενώ παρέχει μεταπτυχιακή εκπαίδευση μέσα 
από τη ΣΜΙΚ στους ίδιους τομείς. Κύριος και μοναδικός 
σκοπός του είναι η βελτίωση της ποιότητας ζωής των 
ασθενών.

Σήμερα, τριάντα χρόνια μετά την ίδρυσή του, το 
ΙΝΓΚ έχει πλέον αναπτύξει διάφορα τμήματα τα οποία 
ανταποκρίνονται τόσο στις ανάγκες των ασθενών και 
της κοινωνίας μας σήμερα όσο και στις εξελίξεις που 
απαιτεί η εποχή μας. Το καθένα δραστηριοποιείται σε 

Συνέντευξη, σελ. 31-35
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διαφορετικά πεδία της εξειδικευμένης νευρολογίας και 
γενετικής, καλύπτοντας ένα ευρύ φάσμα παθήσεων. 
Συγκεκριμένα, προσφέρουν υπηρεσίες και διεκπεραι-
ώνουν έρευνα για νευρολογικές παθήσεις, νευρογε-
νετικές και νευρομυϊκές παθήσεις, γενετικές παθήσεις 
και σύνδρομα, θαλασσαιμία, λοιμώξεις και αυτοάνοσες 
παθήσεις, διάφορους τύπους κληρονομικού καρκίνου, 
καρδιοπάθειες, μεταβολικά νοσήματα και κυτταρογενε-
τικά σύνδρομα. Τα προγράμματα σπουδών της Σχολής 
Μοριακής Ιατρικής Κύπρου, επίσης εστιάζουν σε αυτές 
τις θεματικές ενότητες.

Το ΙΝΓΚ είναι εξοπλισμένο με σύγχρονο εργαστη-
ριακό και κλινικό εξοπλισμό, διαθέτει την εκτενέστε-
ρη ερευνητική υποδομή στην Κύπρο στον τομέα της 
νευρολογίας, γενετικής και βιοϊατρικών επιστημών και 
έχει οργανωθεί και στελεχωθεί με βάση Ευρωπαϊκά και 
διεθνή πρότυπα με πάνω από 200 άτομα προσωπικό, 
όπου περιλαμβάνονται επιστήμονες, ιατροί, παραϊατρι-
κό προσωπικό, διοικητικό προσωπικό, όλοι έμπειροι και 
καταρτισμένοι στις ειδικότητές τους που λειτουργούν 
βάσει των αξιών του Ινστιτούτου.   

Με την αποστολή του Ινστιτούτου να εστιάζεται στην 
προσφορά εξειδικευμένων υπηρεσιών, στη διεξαγω-
γή καινοτόμων ερευνητικών προγραμμάτων και στην 
παροχή μεταπτυχιακών προγραμμάτων, το Ινστιτούτο 
αναπτύσσεται σταθερά, καταγράφοντας μικρά και με-
γάλα επιτεύγματα, εξίσου όμως σημαντικά, αφού όλα 
βάζουν το λιθαράκι τους προς τη βελτίωση της ποιό-
τητας της ζωής των ασθενών. Κάθε δραστηριότητα Ιν-
στιτούτο, τελικά υπηρετεί τον ασθενή, ο τελικός αποδέ-
κτης είναι ο ασθενής.

Πυλώνας ΥΠΗΡΕΣΙΕΣ
Με την πάροδο των χρόνων, το Ινστιτούτο αναπτύχθηκε 
τόσο, που σήμερα έφτασε να προσφέρει πέραν των 500 
διαφορετικών βιοϊατρικών υπηρεσιών και πάνω από 
7.000 ασθενείς το χρόνο εξετάζονται στα ιατρικά μας 
κέντρα, με το μητρώο ασθενών να αριθμεί γύρω στις 
13.000 καταγραφές. Επίσης, παρέχονται γύρω στις 80 
με 85 χιλιάδες εργαστηριακές και ιατρικές υπηρεσίες το 
χρόνο, καλύπτοντας ένα ευρύ φάσμα νευρογενετικών 
και νευρομυϊκών παθήσεων, γενετικών ασθενειών και 
συνδρόμων ως αναφέρθηκε ανωτέρω. Επιπρόσθετα, 
προσφέρει υπηρεσίες δικανικής γενετικής και διερεύ-
νησης αστυνομικών τεκμηρίων, καθώς επίσης συμμετέ-
χει σε εθνικά προγράμματα πρόληψης, με τα σημαντι-
κότερα και πιο γνωστά να είναι αυτό της Θαλασσαιμίας, 
του Σύνδρομο Down, του καρκίνου του μαστού και του 
Φριντράιχ.

Επίσης, παρέχονται υπηρεσίες για νευρολογικές, 

νευρομυϊκές και γενετικές ασθένειες, όπως σκλή-
ρυνση κατά πλάκας, νόσος του Parkinson, επιληψία, 
οικογενειακή αμυλοειδής πολυνευροπάθεια, αταξίες, 
βαριά μυασθένεια. Το Ινστιτούτο το εθνικό κέντρο 
αναφοράς με μεγάλη εμπειρία στη διεξαγωγή κλι-
νικών δοκιμών για νευρολογικές και σχετικές παθή-
σεις. Επιπρόσθετα, μέσω συνεργατών του,  οι ασθε-
νείς έχουν πρόσβαση σε Ιατρούς άλλων ειδικοτήτων, 
εξειδικευμένους σε νευρολογικές παθήσεις όπως 
Καρδιολόγους, Ενδοκρινολόγους, Ορθοπεδικούς, Γα-
στρεντερολόγους αλλά και σε άλλους επαγγελματίες 
υγείας όπως λογοθεραπευτές, διαιτολόγους, ψυχολό-
γους. 

Όπως προαναφέρθηκε, ακολουθούνται τα διεθνή 
πρότυπα για τη διασφάλιση της άριστης ποιότητας 
υπηρεσιών που προσφέρουμε και για το λόγο αυτό 
τα εργαστήρια του ΙΝΓΚ είναι διαπιστευμένα με το ISO 
15189:2012, ISO 17025:2005 και το College American 
Pathologists. Επίσης, το Ινστιτούτο έχει διαπιστευθεί 
από το βρετανικό φορέα CHKS. 

Τέλος, και με την πρόσφατη μεταρρύθμιση που άρχι-
σε να γίνεται από τον περασμένο χρόνο στον τομέα της 
Υγείας, το Ινστιτούτο ήταν από τα πρώτα κέντρα που 
εντάχθηκε και προσφέρει πλέον τις υπηρεσίες του μέσα 
από το Γενικό Σύστημα Υγείας, πάλι έχοντας ως πρώτη 
σκέψη τον ασθενή και τη διευκόλυνση του, χωρίς εκ-
πτώσεις στην ποιότητα των υπηρεσιών μας. 

Πυλώνας ΕΡΕΥΝΑ
Ο τομέας της έρευνας είναι σημαντικός και συνυπάρχει 
αρμονικά με την παροχή υπηρεσιών, εφόσον οι ερευνη-
τικές δραστηριότητες του Ινστιτούτου εστιάζονται στην 
ανάπτυξη βασικής έρευνας στις βιοϊατρικές επιστήμες 
καθώς και πρωτοποριακής, εφαρμοσμένης κλινικής και 
εργαστηριακής έρευνας σε ιατρικά θέματα και ασθέ-
νειες που επηρεάζουν τον Κυπριακό λαό και τις γύρω 
περιοχές. Τα ερευνητικά προγράμματα είναι ανταγωνι-
στικά από εθνικούς και διεθνείς φορείς. Η έρευνα που 
διεξάγεται στο ΙΝΓΚ είναι άμεσα συνυφασμένη με τις 
ασθένειες όπου εστιάζεται η παροχή υπηρεσιών αυτού 
και από αυτή προκύπτουν νέες μεθοδολογίες, νέες προ-
σεγγίσεις για γονιδιακές θεραπείες, νέα φάρμακα ακό-
μη και νέες υπηρεσίες.

Πυλώνας ΕΚΠΑΙΔΕΥΣΗ
Ο τρίτος πυλώνας, η εκπαίδευση, έρχεται να συνεισφέ-
ρει και να ενδυναμώσει τον τομέα της έρευνας, μέσα 
από τις διατριβές που εκπονούν οι φοιτητές, ως μέρος 
των σπουδών τους. Το Ινστιτούτο ανέκαθεν παρείχε με-
ταπτυχιακή εκπαίδευση και προγράμματα ειδίκευσης 
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σε γιατρούς και επιστήμονες. Μέχρι τη λειτουργία της 
μεταπτυχιακής Σχολής Μοριακής Ιατρικής Κύπρου το 
2012, το Ινστιτούτο συνεργαζόταν με διάφορα πανεπι-
στήμια της Κύπρου και του εξωτερικού για την διεκπε-
ραίωση διδακτορικών διατριβών στα εργαστήρια του 
Ινστιτούτου, με πάνω από 60 φοιτητές να έχουν ολο-
κληρώσει τις διδακτορικές τους διατριβές στο Ινστιτού-
το. Με την υπάρχουσα εμπειρία, γνώση,  τεχνογνωσία 
και υποδομές, το 2012 δημιουργήθηκε η μεταπτυχιακή 
Σχολή Μοριακής Ιατρικής Κύπρου του Ινστιτούτου που 
προσφέρει μεταπτυχιακά προγράμματα Μάστερ (MSc) 
στους κλάδους της Ιατρικής Γενετικής, Μοριακής Ιατρι-
κής, Νευροεπιστήμης και Βιοϊατρικής Έρευνας και διδα-
κτορικά προγράμματα (PhD) στους κλάδους της Ιατρι-
κής Γενετικής, Μοριακής Ιατρικής και Νευροεπιστήμης. 

Αν και μικρή και σχετικά νέα, η Σχολή, άρχισε σιγά-σι-
γά να εδραιώνεται στην συνείδηση των Κυπρίων με 
φοιτητές και από ξένες χώρες, που την επιλέγουν για 
συνεχίσουν την μεταπτυχιακή τους εκπαίδευση. Μέχρι 
σήμερα έχουν αποφοιτήσει 154 φοιτητές (137 MSc και 
17 PhD) και κατά μέσο όρο φοιτούν γύρω στους 70 φοι-
τητές (MSc και PhD) το χρόνο.

Η επιμονή της διοίκησης για αριστεία, για μια Σχολή 
μικρή με λίγους και  άριστους φοιτητές, προσέλκυσε 
ενδιαφερόμενους από Αίγυπτο, Ελλάδα, Ηνωμένο Βα-
σίλειο, Ισραήλ, Ινδία, Ιταλία, Λίβανο, Λιβύη, Ομάν, Ρω-
σία, Συρία και Υεμένη, ενώ εκτός από την ισοτιμία των 
τίτλων σπουδών με αντίστοιχους Πανεπιστημιακούς, 
έχει διαπιστευθεί και από ξένες/τρίτες χώρες όπως 
Κίνα, Ομάν και Ιορδανία, με την προσπάθεια να συνε-
χίζεται.  Παράλληλα, και με την έγκριση των Υπουργεί-
ων Υγείας της Κύπρου και της Ελλάδας, προσφέρεται 
εκπαίδευση ειδικότητας στη Νευρολογία διάρκειας 
ενός έτους. 

Το διεθνές στίγμα και οι προοπτικές του εγγύς μέλ-
λοντος συμβαδίζουν με την ανάπτυξη εντός των κυ-
πριακών κρατικών δομών;
Το Ινστιτούτο Νευρολογίας και Γενετικής Κύπρου τυγ-
χάνει διεθνούς αναγνώρισης και διαδραματίζει ενεργό 
και ουσιαστικό ρόλο τόσο ως Διεθνές Κέντρο Αριστείας 
προσφοράς υψηλού επιπέδου υπηρεσιών, πρωτοπορι-
ακής έρευνας και μεταπτυχιακής εκπαίδευσης όσο και 
ως Περιφερειακό Ευρωπαϊκό Κέντρο Αναφοράς. Υπό 
τη δεύτερη ιδιότητα προσφέρονται διαγνωστικές υπη-
ρεσίες σε διεθνείς χρήστες και αρκετά Τμήματα του Ιν-
στιτούτου συμμετέχουν ως μέλη ή ως συνεργάτες στα 

Ευρωπαϊκά Δίκτυα Αναφοράς για τις ασθένειες όπου 
εξειδικεύεται.

Η αναγνώριση του έργου και του επιπέδου του ΙΝΓΚ 
φαίνεται και μέσα από τα Μνημόνια Συναντίληψης 
που έχουν υπογραφεί με διάφορες χώρες σε θέματα 
παροχής ιατρικών υπηρεσιών, έρευνας και εκπαίδευ-
σης στους οικείους τομείς εξειδίκευσης. Μέχρι σήμερα 
έχουν υπογραφεί συμφωνίες με οργανισμούς και κέ-
ντρα σε χώρες όπως το Κατάρ, τη Ρωσία, την Παλαιστί-
νη, την Αίγυπτο, το Ιράν και την Αυστρία και ο προοπτι-
κές διευρύνονται ολοένα, όπως με αντίστοιχα κέντρα 
στο Ηνωμένο Βασίλειο, Αυστραλία κ.α.

Το Ινστιτούτο και οι άνθρωποι του, παρόλα αυτά, δεν 
επαναπαύονται. Στόχοι τίθενται και επιτυγχάνονται αέ-
ναα, σε μια σπειροειδή ανοδική πορεία. Η ικανοποίηση 
που προέρχεται από τη σημασία της προσπάθειάς μας  
για τον ασθενή, τον πολίτη, την κοινωνία και το κράτος 
γενικότερα παρέχει δύναμη και δημιουργεί αποφασι-
στικότητα ώστε, δια της επιμονής και της προσαρμογής 
να έρχονται εις πέρας, ενίοτε αποδίδοντας σημαντικό-
τερα αποτελέσματα από τα αναμενόμενα. Ως εκ τούτου 
η έρευνα στο Ινστιτούτο δυναμοδοτεί τους άλλους δύο 
πυλώνες, ενισχύοντας την εκπαίδευση και βελτιώνο-
ντας τις παρεχόμενες υπηρεσίες. Η έρευνα δεν σταματά 
ποτέ, είναι ένας ζωντανός οργανισμός που ενδυναμώ-
νεται, αναπτύσσεται, κινεί τα νήματα και δίνει ζωή. 

Ένα όραμα χρόνων, ένας στόχος δεκαετιών αρχίζει να 
γίνεται πραγματικότητα. Το μεγαλύτερο αναπτυξιακό 
έργο του Ινστιτούτου από την ίδρυσή του άρχισε ήδη 
να παίρνει σάρκα και οστά. Με χρηματοδότηση από την 
Ευρωπαϊκή Τράπεζα Επενδύσεων και με τη στήριξη του 
Υπουργείου Οικονομικών της Κύπρου, προχωρά η ανέ-
γερση ενός νέου ερευνητικού κέντρου ίδιου μεγέθους 
με το υφιστάμενο, περίπου 10.000μ2, το οποίο θα ανα-
πτυχθεί ακριβώς δίπλα από το υφιστάμενο με σκοπό 
τη συνέχιση και ενδυνάμωση των δραστηριοτήτων του 
Ινστιτούτου.

Σκοπός της ανέγερσης του νέου κτηρίου είναι η ανά-
πτυξη έξι νέων ερευνητικών ομάδων σε νέους ανα-
δυόμενους τομείς της υγείας με τον πλέον εξελιγμένο 
εξοπλισμό και υποδομή που απαιτεί η νέα γενιά της 
επιστήμης - αλλά και η ενδυνάμωση των υφιστάμενων 
ερευνητικών ομάδων που δραστηριοποιούνται στο Ιν-
στιτούτο με αποτέλεσμα την προσθήκη περίπου 50 επι-
πλέον ατόμων στο δυναμικό του με την ολοκλήρωση 
του έργου, ενώ θα υπάρχει περιθώριο για περαιτέρω 
ανάπτυξη και στο μέλλον. 

Συνέντευξη, σελ. 31-35
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ΕΠΙΣΚΟΠΗΣΗ ΣΥΝΕΔΡΙΑΣ

Η Διατροφική Γονιδιωματική ή / Διατροφογονιδι-
ωματική είναι ένας αναδυόμενος τομέας έρευνας 
που έχει στόχο να μελετήσει την αλληλεπίδραση της 
πρόσληψης θρεπτικών συστατικών και αντίστοιχων 
παθολογικών καταστάσεων με το ανθρώπινο γονι-
δίωμα. Σε συνδυασμό με άλλα επιστημονικά πεδία, 
όπως η μεταβολιτωματική, η πρωτεϊνωματική και η 
μεταγραφωματική, η διατροφογονιδιωματική επιδιώ-
κει να εξατομικεύσει τη διατροφή, προσομοιάζοντας 
τη φαρμακογονιδιωματική και την εξατομίκευση της 

χρήσης φαρμάκων. Η συνεδρία “Διατροφογενετική 
και Διατροφογονιδιωματική: Είναι εφικτή η κλινική 
τους χρήση ή όχι ακόμα;” που διοργανώθηκε σε συ-
νεργασία με την Πανελλήνια Ένωση Βιοεπιστημόνων 
κατά τη διάρκεια του 1ου Πανελλήνιου Συνεδρίου 
Εξατομικευμένης Ιατρικής στην Αθήνα στις 15 Δεκεμ-
βρίου 2019 εστιάστηκε ακριβώς στο εν λόγω αντι-
κείμενο με έμφαση στην ωριμότητά του ως προς την 
προσφορά αναλύσεων ώστε να επιτραπεί η κλινική 
τους χρήση.

ΠΕΡΙΛΗΨΗ

Επισκόπηση συνεδρίας
Η Δρ Γεωργακά (Αθήνα) ξεκίνησε την ομιλία της “Διατρο-
φογενετική: Βιολογία και εξατομίκευση’’ παρέχοντας βα-
σικές πληροφορίες σχετικά με συγκεκριμένους τύπους 
τροφών που επηρεάζουν τη λειτουργία του εγκεφάλου. 
Στη συνέχεια εξήγησε την βασική αρχή της διαφορικής 
επίδρασης "-ωμικών" δεδομένων  στην απόκριση σε συ-
γκεκριμένους τύπους τροφών και στη ποιοτική συνιστώ-
σα του προσδόκιμου ζωής, ενώ τόνισε τη διαφορά μεταξύ 
Διατροφογονιδιωματικής και Διατροφογενετικής. Επίσης, 
δήλωσε ότι παρόλο που η έρευνα βρίσκεται ακόμη σε 
προκαταρκτικό στάδιο, οι προηγούμενες προσεγγίσεις θα 
μπορούσαν να εξηγήσουν την επιλογή τροφών σε σχέση 
με συγκεκριμένους γονοτύπους. Για το σκοπό αυτό, η ομι-
λήτρια εξήγησε την επίδραση της επιγενετικής στην πα-
χυσαρκία, δίνοντας παραδείγματα συσχέτισης πολυμορ-
φισμών του γονιδίου της λεπτίνης και της αντιπονεκτίνης 

με φαινότυπους  παχυσαρκίας. Τέλος, υποστήριξε ότι το 
πεδίο της συσχέτισης των γενετικών παραλλαγών με συ-
γκεκριμένα είδη τροφών δεν μπορεί ακόμα να χρησιμο-
ποιηθεί στην κλινική πράξη.

Η Δρ Κωνσταντινίδου (MEDOLIALI SL, Βαρκελώνη), εστί-
ασε στην εφαρμογή της Διατροφογενετικής και η ομιλία 
της “Εφαρμοσμένη Διατροφογενετική: Τι είναι και πού 
βρισκόμαστε σήμερα;”  αναπτύχθηκε σε τρεις βασικούς 
άξονες: τον ορισμό της διατροφογενετικής, την έννοια της 
ακρίβειας και εξατομικευσης της διατροφής καθώς και 
την διάθεση υπηρεσιών Διατροφογενετικής στην αγορά. 
Αρχικά, επισήμανε ότι η ιδέα της εξατομικευμένης διατρο-
φής θα μπορούσε να επιτευχθεί μέσω της εξέλιξης πέντε 
βασικών ερευνητικών τομέων που επηρεάζουν ο ένας τον 
άλλο: γενετική, επιγενετική, μεταγραφωματική, πρωτεϊ-
νωματική και μεταβολιτωματική. Επιπλέον, τόνισε ότι τυ-
χαιοποιημένες ελεγχόμενες μελέτες και τυχαιοποιημένες 
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ελεγχόμενες διπλές τυφλές μελέτες είναι απαραίτητες για 
την παροχή ικανοποιητικών επιστημονικών στοιχείων για 
συσχετίσεις. Ακολούθως εξήγησε παραδείγματα διατρο-
φογονιδιωματικών μελετών που οδήγησαν στην ταυτο-
ποίηση συγκεκριμένων γονιδίων, όπως ADRB2 και POLK, 
που σχετίζονται με την επίδραση των πολυφαινολών του 
παρθένου ελαιολάδου, όπως η INF, καθώς και με τα οφέλη 
της κατανάλωσης ελαιολάδου πλούσιου σε πολυφαινόλες 
ως προς τον κίνδυνο εμφάνισης  καρδιαγγειακών επιπλο-
κών.

Αναφέρθηκε επίσης στις Μελέτες Συσχέτισης Γονιδιω-
ματικού Εύρους (GWAS), οι οποίες οδήγησαν στη συσχέ-
τιση συγκεκριμένων SNPs με φαινοτυπικούς χαρακτήρες 
που αφορούν την διατροφή και την υγεία όπως τα επίπεδα 
τριγλυκεριδίων και χοληστερόλης με στόχο την παροχή 
εξατομικευμένων διατροφικών οδηγιών. Χαρακτηριστι-
κό παράδειγμα αποτελεί η μελέτη για την συσχέτιση του 
πολυμορφισμού APOA2 -265 T> C και της πρόσληψης κο-
ρεσμένων λιπών με τον δείκτη σωματικής μάζας (BMI) και 
την παχυσαρκία σε 3.462 άτομα από τρεις πληθυσμούς. 
Επίσης, σχολίασε την ανάγκη διεξαγωγής μετα-ανάλυσης 
για την περαιτέρω επικύρωση της συσχέτισης των παραλ-
λαγών με τα φαινοτυπικά χαρακτηριστικά και τη δυσκολία 
μιας τέτοιας μετα-ανάλυσης λόγω της φύσης του σχεδια-
σμού των διατροφικών μελετών. Τέλος, εστίασε στον τρό-
πο με τον οποίο οι έννοιες της διατροφογονιδιωματικής, 
διατροφογενετικής, εξατομικευμένης διατροφής μπορούν 
να παρερμηνευτούν κατά την εμπορική τους αξιοποίηση. 
Συγκεκριμένα, κατέληξε στο συμπέρασμα ότι η εφαρμο-
σμένη διατροφογενετική μπορεί να επιτευχθεί μόνο μέσω 
σύνθεσης διεπιστημονικών γνώσεων και αλληλεπίδρασης 
μεταξύ διαφόρων ερευνητικών και κλινικών πεδίων.

Τελευταίος ομιλητής της  συνεδρίας ήταν ο καθηγητής 
Γεώργιος Πατρινός (Εργαστήριο Φαρμακογονιδιωματικής 
και Εξατομικευμένης Θεραπείας, Πανεπιστήμιο Πατρών) 
που έκλεισε την ενότητα ξεκινώντας την παρουσίασή του 

“Εξατομίκευση της διατροφής: Δεν είμαστε έτοιμοι ακόμη 
για την κλινική εφαρμογή της” με την ερμηνεία της έννοι-
ας της εξατομικευμένης ιατρικής ή ιατρικής ακριβείας, η 
οποία είναι επιτεύξιμη με τεχνολογικές και ερευνητικές 
εξελίξεις στον τομέα της γενετικής, της βιοπληροφορικής 
και της φαρμακογονιδιωματικής. Υπογράμμισε το γεγονός 
ότι η προγνωστική γονιδιωματική έχει ως τώρα επιστημο-
νική βάση για συγκεκριμένες μονογονιδιακές διαταραχές 
(π.χ. κυστική ίνωση) και για φαρμακογονιδιωματικούς δεί-
κτες (π.χ.απόκριση σε βαρφαρίνη ή ιρινοτεκάνη), με πολ-
λά παραδείγματα αυτών των περιπτώσεων στην κλινική 
πράξη. Ωστόσο, η διατροφογονιδιωματική  δεν μπορεί να 
εφαρμοστεί ακόμα στην κλινική πράξη, λόγω της έλλειψης 
ισχυρών και επαναλήψιμων επιστημονικών δεδομένων 
συσχέτισης. Συνέχισε  την ομιλία του με μια σφαιρική προ-
σέγγιση των γενετικών αναλύσεων και των προδιαγραφών 
που πρέπει να πληρούν προτού διατεθούν ως υπηρεσίες 
εμπορικά, και υπογράμμισε το γεγονός ότι η πλειοψηφία 
των μελετών που αφορούν την διατροφογενετική είναι με-
λέτες GWAS, οι οποίες επιτυγχάνουν συνήθως τον εντοπι-
σμό σχετιζόμενων γονοτυπικών παραλλαγών αλλά όχι την 
ταυτοποίηση των αιτιακών αντίστοιχων. Ως εκ τούτου, εί-
ναι απαραίτητο να πραγματοποιηθούν μελέτες μετα-ανά-
λυσης ακριβείας προκειμένου να επικυρωθούν περαιτέρω 
οι όσες αναγνωρισμένες διατροφογενετικές συσχετίσεις 
και να διευκρινιστεί η αιτιακότητά τους. Τέλος, αναφέρθη-
κε σε μια αδημοσίευτη εργασία που αφορά μια προσέγ-
γιση αυτόματης αναγνώρισης κειμένου προκειμένου να 
εξάγονται διατροφογονιδιωματικές και διατροφογενετι-
κές συσχετίσεις από τη βιβλιογραφία. 

Η ενότητα ολοκληρώθηκε με μια συζήτηση στρογγυλής 
τραπέζης, στην οποία τόσο το κοινό όσο και οι ομιλητές 
είχαν την ευκαιρία να συζητήσουν για τα προς υπέρβαση  
εμπόδια ώστε να εφαρμοστεί η διατροφογονιδιωματική 
και η διατροφογενετική στην κλινική πράξη. Υπήρξε συμ-
φωνία μεταξύ των ομιλητών ότι η διατροφογενετική και η 
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διατροφογονιδιωματική είναι ένα αναδυόμενο ερευνητι-
κό πεδίο που δεν είναι ακόμη έτοιμο για ευρεία και απεριό-
ριστη κλινική χρήση με αυτοματοποιημένο τρόπο, καθώς 
απαιτείται περισσότερη έρευνα και ισχύουν μεμονωμένα 
συμπεράσματα και κριτήρια και όχι - ακόμη - γενικευμένοι 
ερμηνευτικοί και προγνωστικοί αλγόριθμοι. Ακολούθως, 
επισημάνθηκε ότι η διαθεσιμότητα διατροφογενετικών 
εξετάσεων στο ευρύ κοινό, ειδικά εκείνων που χρησιμο-
ποιούν το εμπορικό μοντέλο άμεσης απόκτησης από τον 
ενδιαφερόμενο, όπου δεν συμμετέχει στην ερμηνεία των 
αποτελεσμάτων εκπαιδευμένος πάροχος βιοϊατρικών 
υπηρεσιών, θα προκαλούσε σύγχυση και ενδεχομένως θα 
έβλαπτε το κοινό και τους ασθενείς. Επιπλέον, το κόστος 
που ενέχουν αυτές τις εξετάσεις είναι σημαντικό. Συζητή-
θηκε επίσης κατά πόσον σήμερα απαιτείται η γενετική για 
να υποβοηθηθεί η χρήση ήδη γνωστών και αποτελεσματι-
κών παρεμβάσεων στον τρόπο ζωής, όπως η μεσογειακή 
διατροφή, η συχνή άσκηση κ.λπ.

Προκειμένου η διατροφογενετική και η διατροφογο-
νιδιωματική να εφαρμοστουν κλινικά, η επιστημονική 
κοινότητα και οι ενδιαφερόμενοι, όπως οι πολίτες και οι 
πάροχοι διατροφογενετικών εξετάσεων, πρέπει να συμ-
μετάσχουν σε μια αντικειμενική και δημιουργική προσπά-
θεια αξιολόγησης, συνεχώς και δυναμικά, τόσο των δια-
τροφογενετικών εξετάσεων που πρόκειται να καταστούν 
διαθέσιμες προσεχώς, όσο και εκείνων που είναι ήδη 
εμπορικά διαθέσιμες. Στις προσπάθειες αυτές περιλαμ-
βάνεται η διαφάνεια  από τους εμπλεκόμενους φορείς με 
αντικρουόμενα  συμφέροντα, όπως οι επιστήμονες, η βιο-
μηχανία, οι κυβερνήσεις, οι κοινωνικοί επιστήμονες και οι 
ειδικοί επί της δεοντολογίας, και ενδεχομένως η αξιόπιστη 
επίβλεψη από εξουσιοδοτημένα ρυθμιστικά όργανα. Μια 

τέτοια προσπάθεια θα διευκόλυνε την επιστημονική κοι-
νότητα και θα βοηθούσε στην εύρεση ασφαλών λύσεων 
που είναι κατάλληλες για εμπορική χρήση.

Το συμπέρασμα αυτής της ενότητας ήταν ότι η διατρο-
φογονιδιωματική δεν είναι ακόμα έτοιμη για κλινική χρή-
ση, δεδομένου ότι το επίπεδο των επιστημονικών γνώ-
σεων είναι ακόμη ανεπαρκές για γενικευμένη εφαρμογή 
ενώ επιβάλλεται σύμπραξη προκειμένου να παρασχεθεί 
ικανοποιητική αξιολόγηση των στοιχείων, προς συμφέρον 
της επιστημονικής κοινότητας, των πολιτών αλλά και των 
παρόχων διατροφογενετικών εξετάσεων. 

Nutritional Genomics or Nutrigenomics is an emerging 
area of research aiming to delineate the interplay be-
tween nutrients intake and the reciprocal pathologies 
with the human genome. Coupled with other omics disci-
plines, such as metabolomics, proteomics and transcrip-
tomics, nutrigenomics aspires to individualize nutrition, 

reminiscent of pharmacogenomics and the individualiza-
tion of drug use. Here, we provide an overview of a ses-
sion focused on nutrigenomics, organized in conjunction 
with the Panhellenic Bioscientists Association during the 
1st Greek National Personalized Medicine Conference in 
Athens, Greece on December 15th, 2019. 

ABSTRACT

Nutrigenomics: Are we ready yet
Ioannis Liopetas, Athina Tsikrika

University of Patras, School of Health Sciences, Department of Pharmacy, Laboratory 
of Pharmacogenomics and Individualized Therapy, Patras, Greece
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1. Θεματολογία και αναγνωστικό κοινό 
Το περιοδικό «Εξατομικευμένη Ιατρική» είναι ελληνόγλωσση κρι-
νόμενη επιστημονική περιοδική έκδοση που στοχεύει στην διά-
δοση της ιδέας και των αρχών, των μορφών και των μέσων της 
Εξατομικευμένης Ιατρικής, Φαρμακογονιδιωματικής και Εξατομι-
κευμένης Θεραπείας, και στην επαύξηση και βελτίωση του διεπι-
στημονικού διαλόγου. Δέχεται και δημοσιεύει κλινικά σημαντικές 
ερευνητικές εργασίες και άρθρα ανασκόπησης στους τομείς την 
Γονιδιωματικής και της Εξατομικευμένης Ιατρικής, περιλαμβάνο-
ντας ενδεικτικά αλλά όχι αποκλειστικά την Φαρμακογονιδιωμα-
τική, τη γονιδιωματική πληροφορική, τη γονιδιωματική σπανίων 
νόσων και Καρκίνου, τη ψυχιατρική γονιδιωματική, την γονιδιω-
ματική Δημόσιας Υγείας, την δεοντολογία στη Γονιδιωματική και 
την οικονομική αξιολόγηση τεχνολογιών και θεραπειών με γονι-
διωματικές συνιστώσες. 

2. Γλώσσα 
Δημοτική Ελληνική, στην οποία πρέπει να είναι συγγεγραμμένες 
όλες οι υποβαλλόμενες εργασίες, συνοδευόμενες από τίτλο, συγ-
γραφική ομάδα και φορείς προέλευσης, περίληψη και λέξεις ευρε-
τηρίου και στα Αγγλικά.

3. Τρόπος υποβολής
Η υποβολή γίνεται αποκλειστικά ηλεκτρονικά μέσω του οικείου 
ιστοτόπου www.permed.gr. 

Η συντακτική επιτροπή και ο Διευθυντής Σύνταξης πραγματο-
ποιούν την αρχική εξέταση της εργασίας και αν αυτή είναι κατάλ-
ληλη για το περιοδικό και η υποβολή έχει γίνει πλήρως και ορθά, 
το δοκίμιο αποστέλλεται στους αντίστοιχους κριτές. Κατά την υπο-
βολή οι συγγραφείς μπορούν να ζητήσουν εξαίρεση κριτών. Η δια-
δικασία κρίσης ολοκληρώνεται σε 2-3 εβδομάδες με την υποβολή 
της εισήγησης των κριτών, με βάση την οποία ο Διευθυντής Σύντα-
ξης αποφασίζει περί της δημοσίευσης της εργασίας. Τα σχόλια, η 
εισήγηση των κριτών και η τελική απόφαση κοινοποιούνται από 
τη Διεύθυνση Σύνταξης στους Συγγραφείς. 

4. Πρωτοτυπία της εργασίας και πνευματικά δικαιώματα 
Οι υποβληθείσες εργασίες πρέπει να είναι πρωτότυπες στο όλον 
τους, χωρίς τμήματα προηγουμένων δημοσιεύσεων και κατά την 
υποβολή τους δεν πρέπει να είναι υπό κρίση σε άλλο φορέα δημο-
σίευσης/περιοδικό. Η υποβολή πρέπει να έχει εγκριθεί από όλους 
τους συγγραφείς. Ο αντεπιστέλλων συγγραφέας είναι συνήθως 
το αρχαιότερο μέλος της συγγραφικής ομάδας που αναλαμβάνει 
τη γενική ευθύνη για όλες τις απόψεις της εργασίας (δεοντολογία, 
πρωτοτυπία,  συναίνεση, διαχείριση δεδομένων και όλες τις δια-
στάσεις της Ορθής Ιατρικής Πρακτικής). Το περιοδικό αποποιείται 
κάθε ευθύνης σε περιπτώσεις αιτημάτων αποζημίωσης/επανορ-
θώσεων. Ολοι οι συγγραφείς πρέπει να υπογράψουν τη δήλωση 

παραχώρησης πνευματικών δικαιωμάτων και επίσης πρέπει να 
έχουν συνεισφέρει στη εργασία σύμφωνα με τα καθοριζόμενα 
από την ICMJE (http://www.icmje.org). 

5. Δήλωση αντικρουόμενων συμφερόντων 
Κάθε συγγραφέας οφείλει να δηλώσει όλα εκείνα τα οικονομικά 
στοιχεία και ενδιαφέροντα που τον αφορούν και που σχετίζονται 
με την μελέτη καθώς μπορούν να οδηγήσουν σε σύγκρουση συμ-
φερόντων. Η προέλευση της χρηματοδότησης/χορηγίας της με-
λέτης πρέπει να γνωστοποιείται.

Αν δεν υφίσταται θέμα αντικρουόμενων συμφερόντων, αυτό 
πρέπει να δηλώνεται σαφώς στην υποβαλλόμενη εργασία πριν 
από τις Αναφορές  ως ακολούθως: “Οι συγγραφείς δηλώνουν απου-
σία αντικρουόμενων συμφερόντων”. 

6. Δεοντολογία έρευνας και συμμόρφωση 
Η Εξατομικευμένη Ιατρική ακολουθεί τις οδηγίες της Διεθνούς 
Επιτροπής Συντακτών Ιατρικών Περιοδικών (www.icmje.org). Για 
όλα τα πρωτότυπα ερευνητικά άρθρα απαιτούνται δηλώσεις (ι) για 
έγκριση της έρευνας από την εκάστοτε επιβλέπουσα επιτροπή δε-
οντολογίας, (ιι) για τη διεξαγωγή της έρευνας σύμφωνα με τα δεο-
ντολογικά πρότυπα τα προβλεπόμενα από τη Διακήρυξη του Ελ-
σίνκι και (ιιι) για την απόκτηση έγγραφης ενήμερης συγκατάθεσης 
από τους μετέχοντες ασθενείς. Για μελέτες με πειραματόζωα απαι-
τείται και η ακόλουθη δήλωση: «Τηρήθηκαν όλες οι διεθνείς, εθνι-
κές ή/και εταιρικές ισχύουσες προβλέψεις για τη φροντίδα και με-
ταχείριση ζώων». 

7. Άδειες και Λογοκλοπή 
Για τη χρήση απεικονιστικού υλικού ήδη δημοσιευμένου απαιτεί-
ται  η προσκόμιση από τους συγγραφείς γραπτής άδειας από τον/
τους  κατόχους των πνευματικών δικαιωμάτων και η παρουσίασή 
της κατά το στάδιο της υποβολής.  Η λογοκλοπή δεν γίνεται ανε-
κτή σε καμία περίπτωση. Εξειδικευμένο λογισμικό χρησιμοποιείται 
για την ανίχνευσή της και δοκίμια που εμφανίζουν  τέτοια φαινόμε-
να επιστρέφονται χωρίς κρίση στον αντεπιστέλλοντα συγγραφέα. 

8. Τύποι εργασιών 
Το περιοδικό «Εξατομικευμένη Ιατρική» δημοσιεύει τις κάτωθι κα-
τηγορίες εργασιών: 

Πρωτότυπα ερευνητικά άρθρα: Οι πρωτότυπες δημοσιεύ-
σεις πρέπει να συνεισφέρουν στη διεύρυνση της Γνώσης στο πε-
δίο της φαρμακογονιδιωματικής και της γονιδιωματικής και εξα-
τομικευμένης θεραπείας. Τα συμπεράσματα πρέπει να είναι λογικά 
και να υποστηρίζονται από στατιστική ανάλυση. Όταν εξετάζεται 
η ακρίβεια διαγνωστικού δοκιμίου, ενθαρρύνεται η συμμόρφω-
ση με τα Πρότυπα Αναφοράς Διαγνωστικής Ακρίβειας / Standards 
for Reporting of Diagnostic Accuracy (STARD) και με το αντίστοιχο 

ΟΔΗΓΙΕΣ ΠΡΟΣ ΣΥΓΓΡΑΦΕΙΣ
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ροϊκό διάγραμμα. (http://www. stard-statement. org). Οι προδια-
γραφές του άρθρου είναι: απλή περίληψη ως 250 λέξεων, 3-5 λέ-
ξεις ευρετηρίου, κείμενο ως 10,000 λέξεις, ως έξι εικόνες και ως έξι 
πίνακες και βιβλιογραφία ως 70 αναφορές. 

Άρθρα ανασκόπησης: Το περιοδικό αποδέχεται συστηματι-
κές ανασκοπήσεις, βιβλιογραφικές ανασκοπήσεις επί ενός θέμα-
τος και μετααναλύσεις. 

Οι προδιαγραφές της Ανασκόπησης είναι: απλή περίληψη ως 
250 λέξεων, 3-5 λέξεις ευρετηρίου, κείμενο ως 12,000 λέξεις, ως 
οκτώ εικόνες και ως έξι πίνακες και βιβλιογραφία ως 120 αναφορές.

Επιστολές στην σύνταξη: Η επικοινωνία με την διεύθυνση σύ-
νταξης είναι ευπρόσδεκτη και δημοσιεύεται αν προφέρει εποικο-
δομητική και συνεκτική κριτική σε δημοσιευμένα άρθρα του πε-
ριοδικού με βάση της διακριτική ευχέρεια της Σύνταξης. Πρέπει 
να υποβάλλονται το αργότερο τρεις μήνες μετά από την ψηφια-
κή δημοσίευση του άρθρου ενδιαφέροντος. Μετά την αποδοχή, 
η υποβολή τίθεται υπόψη της συγγραφικής ομάδας του άρθρου 
ενδιαφέροντος για απάντηση. Οι προδιαγραφές είναι κείμενο ως 
800 λέξεις, ως δύο εικόνες και βιβλιογραφία ως 10 αναφορές. Επι-
τρέπονται ως 5 συγγραφείς και δεν απαιτούνται περίληψη και λέ-
ξεις ευρετηρίου. 

Σχόλια/Άρθρα γνώμης/Συνεντεύξεις/Βιβλιοπαρουσιάσεις/
Ανασκοπήσεις συνεδρίων/Παρουσιάσεις ιδρυμάτων: Τα άρ-
θρα αυτά έχουν σαν σκοπό τη γνωστοποίηση της άποψης διε-
θνούς φήμης ακαδημαϊκών και ερευνητών σε θέματα επιστημο-
νικής επικαιρότητας, δημοσίου διαλόγου ή μείζονος σημασίας 
τρεχουσών ανακαλύψεων στους τομείς της φαρμακογονιδιωμα-
τικής αι την γονιδιωματικής και εξατομικευμένης Ιατρικής. Συγ-
γράφονται μόνο κατόπιν πρόσκλησης και οι προδιαγραφές είναι 
κείμενο ως 1,500 λέξεις, ως δύο εικόνες και βιβλιογραφία ως 10 
αναφορές. Επιτρέπονται ως 3 συγγραφείς και δεν απαιτούνται πε-
ρίληψη και λέξεις ευρετηρίου.

9. Δομή δοκιμίου 
Ένα δοκίμιο προς υποβολή πρέπει να ικανοποιεί τις κάτωθι 
προδιαγραφές 

I. Συνοδευτική επιστολή: Κάθε δοκίμιο πρέπει να συνοδεύεται 
από επιστολή υπογεγραμμένη από τον αντεπιστέλλοντα συγγρα-
φέα εκ μέρους όλων των συγγραφέων δηλώνοντας ότι το υπο-
βληθέν άρθρο δεν έχει υποβληθεί για δημοσίευση και σε άλλο 
περιοδικό. Σε περίπτωση αναθεωρημένων (revised) άρθρων, μια 
αναλυτική λίστα με τις διορθώσεις/παρεμβάσεις σύμφωνα με τα 
σχόλια των κριτών θα πρέπει να υποβάλλεται μαζί με τη συνοδευ-
τική επιστολή. 

II. Σελίδα τίτλου: Περιλαμβάνει τον τίτλο του δοκιμίου, τα ονόμα-
τα των συγγραφέων και τα ιδρύματα από τα οποία προέρχονται οι 
συγγραφείς, τις διευθύνσεις ηλεκτρονικού ταχυδρομείου όλων των 
συγγραφέων, και το ίδρυμα, διεύθυνση, τηλέφωνο και διεύθυνση 
ηλεκτρονικού ταχυδρομείου του συγγραφέα αλληλογραφίας. 

III. Αταυτοποίητο δοκίμιο 

1. Τίτλος: Αταυτοποίητη σελίδα τίτλου που αναφέρει μόνο τον 
τίτλο και όχι συγγραφείς και στοιχεία υπαγωγής. 

2. Περίληψη: Η περίληψη περιλαμβάνει τα σημαντικότερα ευ-
ρήματα και συμπεράσματα της εργασίας. 

3. Λέξεις ευρετηρίου: Μετά την περίληψη απαιτούνται 3 ως 5 
Λέξεις ευρετηρίου, οι οποίες πρέπει να επιλέγονται από τη βάση δε-
δομένων Επικεφαλίδων Ιατρικής Θεματολογίας/ Medical Subject 
Headings (MeSH) της Εθνικής Ιατρικής Βιβλιοθήκης των ΗΠΑ. 

4. Δομή σώματος κειμένου: Το κείμενο των πρωτότυπων άρ-
θρων πρέπει να έχει Εισαγωγή, Υλικά και Μεθόδους, Αποτελέσμα-
τα και Συζήτηση. Των άρθρων ανασκόπησης πρέπει να έχει Εισα-
γωγή, Συζήτηση και Μελλοντικές Προοπτικές, ενώ η ανάπτυξη 
των υπολοίπων παραγράφων επαφίεται καθ’ ολοκληρίαν στους 
συγγραφείς.

Γραμματοσειρά: Η προτεινόμενη επιλογή είναι η Times New 
Roman 12 στιγμών (12 pt) σε διπλό διάστημα και με εμφανείς τις 
αριθμήσεις σειράς και σελίδας. 

Συντμήσεις: Πρέπει να χρησιμοποιούνται όσο το δυνατόν λι-
γότερο, αλλά σε περίπτωση χρήσης ορίζονται την πρώτη φορά 
που αναφέρονται στο κείμενο με την ολογραφική μορφή να ακο-
λουθείται από το ακρωνύμιο ή την σύντμηση εντός παρένθεσης. 

Ευχαριστίες, χορηγίες και χρηματοδότηση: Οι Ευχαριστίες 
βρίσκονται στο τέλος του σώματος του κειμένου, πριν από τον βι-
βλιογραφικό κατάλογο/αναφορές. Η οποιαδήποτε χρηματοδό-
τηση ή χορηγία από φαρμακευτικές εταιρείες, κατασκευαστές ια-
τρικού εξοπλισμού  και άλλες εταιρείες ή επιχειρήσεις των οποίων 
προϊόντα ή υπηρεσίες έχουν χρησιμοποιηθεί στη μελέτη πρέπει να 
δηλώνονται στην Δήλωση  Αντικρουόμενων συμφερόντων αλλά 
και στις Ευχαριστίες.

Μονάδες μέτρησης: Όλες οι μετρήσεις πρέπει να αποδίδονται 
στο Διεθνές Σύστημα (SI). Η υποδιαστολή αποδίδεται με κόμμα 
(π.χ. 3,5 cm) με κενά εμπρός και πίσω από το σύμβολο συν/πλην 
(π.χ. 13,6 ± 1,2). Δεν πρέπει να υπάρχουν κενά εκατέρωθεν ενδει-
κτών κύμανσης (π.χ. 15-20) ή συμβόλων ισότητας/ανισότητας (π.χ. 
r=0,37, p<0,005). 

10. Εικόνες και Πίνακες 
Όλες οι εικόνες και οι πίνακες πρέπει να αναφέρονται στο κείμενο 
κατά σειράν εμφανίσεως με αραβικά νούμερα εντός παρενθέσε-
ως, π.χ. (Εικ. 1) και (Πιν. 1). Τμήματα εικόνων αναφέρονται με πεζά 
γράμματα π.χ.  (Εικ. 1α). 

Οι εικόνες πρέπει να είναι υψηλής ανάλυσης. Ανυσματικά γρα-
φήματα, σαρωμένα και πρωτότυπα γραμμικά σχέδια πρέπει να 
υποβάλλονται σε μορφή bitmap και σε ελάχιστη ανάλυση 1,200 
στιγμών (dpi). Φωτογραφίες, σχέδια και ζωγραφιές πρέπει να υπο-
βάλλονται σε μορφή TIFF ή JPEG, σε διαστάσεις 174 mm πλάτος και 
234 mm ύψος και σε ελάχιστη ανάλυση 300 στιγμών (dpi). 

Η ανωνυμία των ασθενών πρέπει να διασφαλίζεται. Όλα τα δε-
δομένα που μπορούν να οδηγήσουν σε ταυτοποίηση (ονόματα, 
αρχικά, αριθμοί ταυτότητας/ταυτοποίησης/καταγραφής) πρέπει 
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να μην εμφανίζονται στο κείμενο στις εικόνες και σε πίνακες. Αν εί-
ναι απαραίτητο να εμφανίζεται το πρόσωπο ασθενούς, πρέπει να 
μαυρίζονται τα μάτια. Αν είναι δυνατή η ταυτοποίηση του ασθε-
νούς από φωτογραφία, λεζάντα ή αντίστοιχο μέρος του κειμένου, 
πρέπει να συνυποβάλλεται γραπτώς η συγκατάθεσή του.

Οι λεζάντες των εικόνων πρέπει να περιλαμβάνονται σε ξεχωρι-
στή σελίδα του κειμένου ενώ των Πινάκων πρέπει να αναγράφο-
νται πάνω από τον κάθε πίνακα. Ερμηνευτικά σύμβολα (αστερί-
σκοι, βέλη κλπ)  πρέπει να χρησιμοποιούνται όταν τα απεικονιστικά 
δεδομένα είναι ασαφή, να μην χρησιμοποιούνται σε έγχρωμη ορο-
φή αλλά σε άσπρο, μαύρο και τόνους του γκρι και σε μέγεθος που 
να αναλογεί με αυτό της εικόνας. 

Οι πίνακες πρέπει να υποβάλλονται μετά από τον βιβλιογραφι-
κό κατάλογο, σε ξεχωριστή σελίδα ο καθένας και με αραβική αρίθ-
μηση και τον τίτλο τους σε μορφή επικεφαλίδας, ενώ τυχούσες συ-
ντμήσεις πρέπει να επεξηγούνται σε υποσημείωση. Κάθε στήλη 
του πίνακα πρέπει να έχει κεφαλίδα που να περιγράφει το πληρο-
φοριακό της περιεχόμενο. 

11. Βιβλιογραφία 
Η ακρίβεια της βιβλιογραφικής τεκμηρίωσης βαρύνει αποκλειστι-
κά τους συγγραφείς. Ο κατάλογος βιβλιογραφίας πρέπει να περι-
λαμβάνει μόνο εργασίες που αναφέρονται εντός του κειμένου και 
είτε έχουν δημοσιευτεί είτε έχουν γίνει αποδεκτές προς δημοσίευ-
ση. Προσωπική επικοινωνία και αδημοσίευτες εργασίες απλά ανα-
φέρονται εντός του κειμένου και  μόνο. Δεν πρέπει να χρησιμοποι-
ούνται σημειώσεις ως υποκατάστατο βιβλιογραφικού καταλόγου.

Η καταλογογράφηση γίνεται με αλφαβητική σειρά από το επί-
θετο του πρώτου συγγραφέα κάθε αναφερόμενης εργασίας. Προ-
κειμένου περί κοινού πρώτου συγγραφέα η καταλογογράφηση γί-
νεται βάσει του αρχικού του επωνύμου του δεύτερου, τρίτου κ.ο.κ. 
συγγραφέα, ενώ για πανομοιότυπη συγγραφική ομάδα χρησιμο-
ποιείται απόλυτη χρονολογική σειρά με  επιθέματα a, b, c.

Οι εργασίες που κατά την υποβολή υπάρχουν μόνο σε μορφή 
ψηφιακής προδημοσίευσης πρέπει να αναφέρονται με το αντί-
στοιχο αριθμό DOI (digital object identifier). 

Ως έξι συγγραφείς αναγράφονται πλήρως με επώνυμο και αρχι-
κά ονόματος/-ων. Αν είναι περισσότεροι αναγράφονται οι 3 πρώ-
τοι και ακολουθεί το ‘et al.’. 

Για κεφάλαια βιβλίων αναγράφονται ο τίτλος και οι συγγραφείς 
του κεφαλαίου, ο τίτλος του βιβλίου και ο/οι επιμελητής/-ές έκ-
δοσης, η πόλη, χώρα, εκδοτικός οίκος, χρονολογία έκδοσης και 
οι σελίδες.

Για αποκλειστικώς δικτυακά διαθέσιμα αρχεία πρέπει να ανα-
γράφονται οι συγγραφείς αν υπάρχουν, ο τίτλος της ιστοσελίδας, 
η δικτυακή διεύθυνση URL και η ημερομηνία τελευταίας επίσκε-
ψης των συγγραφέων στην ιστοσελίδα. 
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Σε περίπτωση αμφιβολίας, αναγράψτε τον πλήρη τίτλο του 
περιοδικού.

12. Διαδικασία Κρίσης και αναθεώρησης υποβληθεισών 
εργασιών
Η αποδοχή προς δημοσίευση αποφασίζεται από τον Διευθυντή 
Σύνταξης βάσει των εισηγήσεων των κριτών. Οι συγγραφείς οφεί-
λουν να ολοκληρώσουν τις απαιτούμενες διορθώσεις στα τελικά 
δοκίμιο εντός 5 ημερών από την αποστολή αυτών σε μορφή αρχεί-
ου pdf, οι οποίες περιλαμβάνουν χωρίς να περιορίζονται σε έλεγ-
χο της αρτιότητας του κειμένου, αποδοχή ορθογραφικών, γραμ-
ματικών και συντακτικών διορθώσεων και έλεγχος της εισαγωγής 
και ορθής αρίθμησης  και αναφοράς πινάκων και εικόνων. Μετά 
την ψηφιακή δημοσίευση της εργασίας δεν είναι εφικτές διορθώ-
σεις, εκτός από τη δημοσίευση διορθώσεων (Erratum) σε επόμε-
να τεύχη. 


