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Κληρονοµική προδιάθεση για
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προφυλάσσει!

ΤΟΥ ΔΡΟΣ ΧΡΗΣΤΟΥ ΓΙΑΠΙΤΖΑΚΗ*

(Επίκουρος Καθηγητής Νευρογενετικής, Ιατρική Σχολή Πανεπιστηµίου

Αθηνών

Οµιλία στο Ιατρικό Συνέδριο Πάφου «Ασκληπιός»)

Μία στις τρεις οικογένειες στην Ελλάδα και στην Κύπρο έχει τουλάχιστον ένα ή δύο

άτοµα που εµφάνισαν έµφραγµα, εγκεφαλικό επεισόδιο, θροµβοφλεβίτιδα ή

πνευµονική εµβολή. Όλες αυτές είναι εκδηλώσεις της θροµβοφιλίας, δηλαδή της

κληρονοµικής προδιάθεσης για επεισόδια φλεβικής ή αρτηριακής θρόµβωσης.   

Η κληρονόµηση πολλαπλών µεταλλαγµένων γονιδίων µπορεί να προκαλέσει την

εκδήλωση θροµβώσεων ακόµη και σε νεογέννητα. Αν επιζήσουν τα παιδιά αυτά

µπορεί να έχουν νευρολογικές διαταραχές έως βαρύτατα εγκεφαλικά σύνδροµα µε

αναπτυξιακή καθυστέρηση.

Η πρόληψη είναι εφικτή καθώς είναι γνωστά τα κυριότερα µεταλλαγµένα γονίδια

που συµβάλλουν στην προδιάθεση για θροµβώσεις. Εφόσον ανιχνευθούν κάποια

µεταλλαγµένα γονίδια και επιβεβαιωθεί η κληρονοµική θροµβοφιλία σε κάποιο

άτοµο, τότε η κατάλληλη φαρµακευτική αγωγή µπορεί να προφυλάξει αυτό το

άτοµο από δυσάρεστες καταστάσεις.   

Θροµβοφιλία

Ο θρόµβος ή πήγµα δηµιουργείται φυσιολογικά όταν υπάρχει πληγή σε κάποιο

Συµπληρώστε το email σας
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Ινδία: Ο αριθµός των αµβλώσεων στη χώρα
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αιµοφόρο αγγείο, ώστε να µην υπάρχει ακατάσχετη αιµορραγία. Όµως, περίπου

ένας στους έξι Ελλαδίτες  έχουν προδιάθεση σχηµατισµού θρόµβων στην

κυκλοφορία, χωρίς να υφίσταται πληγή, οπότε και υπάρχει κίνδυνος για

θροµβωτικό επεισόδιο. Ο κίνδυνος για την υγεία και την ζωή σε αυτά τα άτοµα

είναι µεγάλος, ενώ το άγχος, η κακή διατροφή, η έλλειψη άσκησης, το κάπνισµα

και  η υπερκατανάλωση αλκοόλ µπορεί να επισπεύσουν τις θροµβώσεις από την

ηλικία των 40 ετών.     

Η θροµβοφιλία είναι µια πολυπαραγοντική προδιάθεση για θροµβώσεις, µε

σηµαντικές επιπτώσεις στην υγεία του 15% των Ευρωπαϊκών πληθυσµών, όπως

το θροµβωτικό αγγειακό εγκεφαλικό επεισόδιο, το ισχαιµικό έµφραγµα µυοκαρδίου

και η θροµβοφλεβίτιδα. Επιπλέον, υπολογίζεται ότι περίπου τα δύο τρίτα των

αυτόµατων αποβολών του πρώτου τριµήνου της κύησης οφείλονται σε

θροµβοφιλική προδιάθεση της εγκύου.

Η θροµβοφιλία οφείλεται κυρίως σε κληρονοµικά αίτια, δηλαδή σε µεταλλαγές ή

πολυµορφισµούς DNA σε γονίδια που κωδικοποιούν ορισµένους παράγοντες

πήξεως του αίµατος, σε συνδυασµό µε άλλους παράγοντες περιβαλλοντικούς,

διατροφικούς και συµπεριφοράς. Έτσι, για παράδειγµα ένας καπνιστής µε

κληρονοµική προδιάθεση θροµβοφιλίας, αυξηµένα επίπεδα χοληστερόλης στο

αίµα, υπέρταση, και σε συνεχές στρες έχει πολύ περισσότερες πιθανότητες

θροµβωτικού επεισοδίου απ' όσες θα είχε µε µόνο έναν από αυτούς τους

παράγοντες.

Ιδιαίτερη επιβάρυνση στη θνησιµότητα από εµφράγµατα και εγκεφαλικά επεισόδια

παρατηρείται σε περιόδους κοινωνικοοικονοµικής κρίσης, καθώς επιδεινώνεται η

ποιότητα διατροφής των ανθρώπων, ενώ αυξάνεται το άγχος, η κατάθλιψη, το

κάπνισµα και η κατάχρηση αλκοολούχων ποτών.
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Νοσήµατα που οφείλονται σε θροµβώσεις

Τα καρδιαγγειακά νοσήµατα είναι η κυριότερη αιτία θανάτου στον ελληνικό

πληθυσµό, αλλά και στους άλλους ευρωπαϊκούς πληθυσµούς. Στην Ελλάδα

καταγράφονται ετησίως περίπου 16.000 εµφράγµατα, ενώ τα µισά από αυτά τα

περιστατικά εµφανίζονται σε ηλικίες κάτω των 55 ετών. Συχνότερα εµφανίζονται

στους άνδρες, αλλά την τελευταία δεκαετία παρατηρείται µια ανοδική τάση και στις

γυναίκες.

Όσον αφορά τα αγγειακά εγκεφαλικά επεισόδια ισχαιµικής αιτιολογίας,

καταγράφονται στη χώρα µας ετησίως περίπου 30.000 νέες περιπτώσεις, ενώ το

ένα τέταρτο από αυτές εµφανίζονται σε ηλικίες κάτω των 55 ετών. Το 40% των

Ελλήνων που εµφανίζουν αγγειακό εγκεφαλικό επεισόδιο πεθαίνουν, ενώ άλλο

ένα 30% εµφανίζουν µόνιµη αναπηρία.

Πριν από την εκδήλωση των εµφραγµάτων και των εγκεφαλικών επεισοδίων

µπορεί να υπάρξουν κάποια προειδοποιητικά παροδικά συµπτώµατα, για

παράδειγµα ένας ισχυρός πόνος στο στήθος στην περίπτωση εµφράγµατος ή ένα

ξαφνικό µούδιασµα ενός άκρου στην περίπτωση εγκεφαλικού επεισοδίου.

Συχνότερα, όµως, αυτά τα περιστατικά εµφανίζονται χωρίς προηγούµενη

προειδοποίηση, οπότε η καλύτερη πρόληψή τους βασίζεται είτε σε ελάττωση των

κινδύνων π.χ. σε αποφυγή καπνίσµατος, είτε σε προληπτικό γενετικό έλεγχο και

προληπτική φαρµακευτική αγωγή.

Κληρονοµική προδιάθεση και πρόληψη

Για να διαπιστώσει κάποιος εάν έχει κληρονοµική προδιάθεση να εµφανίσει

έµφραγµα ή εγκεφαλικό επεισόδιο θα πρέπει να απευθυνθεί σε γενετιστή, ιδίως

εάν κάποιος στενός συγγενής του έχει εµφανίσει έµφραγµα ή αγγειακό εγκεφαλικό

(index.php?q=37&id=188&code=clinicpantazi&

motiv=clinicpantazi)

(index.php?q=37&id=266&

code=NICOSIATONERHP&
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επεισόδιο και µάλιστα σε ηλικία κάτω των 60 ετών. Η κληρονοµική προδιάθεση για

θροµβώσεις συνήθως αφορά πολλές γενεές, ενώ δεν υπάρχει διαφορά ανάµεσα

στα δυο φύλα. Για τον λόγο αυτό, ένας γενετιστής που καταγράφει ένα

οικογενειακό ιστορικό 3-4 γενεών µπορεί να παρατηρήσει εάν υπάρχουν

περιστατικά θροµβωτικών επεισοδίων σε κάποια οικογένεια.

Εφόσον το οικογενειακό ιστορικό κάποιου ατόµου είναι επιβαρηµένο, τότε έχει

περίπου περίπου πέντε φορές µεγαλύτερο κίνδυνο από ό,τι ο γενικός πληθυσµός

να εµφανίσει κάποιο επικίνδυνο θροµβωτικό επεισόδιο, σύµφωνα µε έρευνες της

οµάδας του Επίκουρου Καθηγητή Νευρογενετικής Χρήστου Γιαπιτζάκη στην

Ιατρική Σχολή του Πανεπιστηµίου Αθηνών (Yapijakis, Antoniadi, et al, In Vivo

2012). Ευτυχώς, ο προληπτικός γενετικός έλεγχος σε δείγµα αίµατος είναι εφικτός,

όπως έχει αναδείξει η διεθνής κλινική έρευνα. Η Αµερικανική Επιτροπή για την

πρόληψη των καρδιαγγειακών παθήσεων έχει κάνει συστάσεις για την προληπτική

φαρµακευτική αγωγή σε άτοµα µε προδιάθεση για θροµβώσεις. 

Η δεκαετής εµπειρία της οµάδας του Καθηγητή Γιαπιτζάκη, αλλά και άλλων

οµάδων, στην έρευνα της θροµβοφιλίας στον Ελληνικό πληθυσµό έχει αναδείξει

τις συχνότερες µεταλλαγές και πολυµορφισµούς σε 16 γονίδια που σχετίζονται µε

θροµβώσεις (Yapijakis, Serefoglou, et al, In Vivo 2013). Εφόσον διαπιστωθεί ότι

υπάρχει κληρονοµική προδιάθεση θροµβοφιλίας µπορεί να µειωθεί σε πολύ

µεγάλο βαθµό η πιθανότητα να εµφανιστεί σοβαρό θροµβωτικό επεισόδιο. Αυτό

επιτυγχάνεται µε προφυλακτική αντιπηκτική φαρµακευτική αγωγή και µε

υιοθέτηση  υγιεινών συνηθειών διατροφής και άσκησης. 

Η επιστηµονική γνώση και η κατάλληλη συµβουλευτική µπορούν να απαντήσουν

στα ερωτήµατα των ανθρώπων µε βεβαρηµένο ατοµικό και οικογενειακό ιστορικό

και µαζί µε τον προληπτικό γενετικό έλεγχο να συντελέσουν στην πρόληψη των

Στις 10.000 έφθασαν οι φίλοι του

Paideia News στο Facebook

Ηµερίδα στο Ευρωπαϊκό

Πανεπιστήµιο για την αντίσταση στα

αντιβιοτικά, µε τη Νοµπελίστρια Ada

Yonath

Μνηµόνιο Συνεργασίας υπέγραψαν

Υπουργείο Δικαιοσύνης και Τµήµα

Νοµικής του Πανεπιστηµίου Κύπρου

Ο Καδής επισκέφθηκε σήµερα

σχολεία της Λεµεσού

Μνηµόνιο Συνεργασίας υπέγραψαν

Πανεπιστήµιο UCLan Cyprus και
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θροµβωτικών επεισοδίων σε ενήλικες και παιδιά.

Επιλεγµένη Βιβλιογραφία

            US Preventive

Services.www.uspreventiveservicestaskforce.org/BrowseRec/Index/browse-

recommendations

Yapijakis C, Antoniadi T, et al. Potential prevention of thromboembolism by

genetic counseling and testing for two common thrombophilia mutations. In Vivo,

26: 165-172, 2012

Yapijakis C, Serefoglou Z, et al. Prevalence of thrombosis-related DNA

polymorphisms in a healthy Greek population. In Vivo, 26: 1095-1101, 2012

Yapijakis C. Cerebral thrombosis: A neurogenetic approach. Advances in

Experimental Medicine and Biology, 987:13-21,  2017

*Διευθυντής Κέντρου Γενετικής «Κεφαλογενετική»

Email: cyapijakis_ua_gr@yahoo.com   
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