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ΚΓΦΑΛΑΙΟ 6ξ:Μεηαλλάνειπ 

 

Γκπαιδερηικξί ζηόςξι:  
 

Μεηά ηελ νινθιήξσζε ηεο κειέηεο απηνύ ηνπ θεθαιαίνπ ν καζεηήο ζα πξέπεη λα κπνξεί:  

 

 Να αλαθέξεη ηα είδε ησλ κεηαιιάμεσλ, ηνπο παξάγνληεο πνπ ηηο πξνθαινχλ θαη λα επεμεγεί ηνλ 

κεραληζκφ δεκηνπξγίαο ηνπο.  

 Να ζπζρεηίδεη ζπγθεθξηκέλα είδε κεηαιιάμεσλ κε θιεξνλνκηθέο αζζέλεηεο  

 Να αηηηνινγεί ην γεγνλφο φηη πνιιέο κεηαιιάμεηο δελ έρνπλ αξλεηηθέο ζπλέπεηεο γηα ηνλ 

νξγαληζκφ.  

 Να δίλεη παξαδείγκαηα θαη λα αλαθέξεη ηηο θπξηφηεξεο γελεηηθέο δηαηαξαρέο ζηηο αηκνζθαηξίλεο 

ηνπ αλζξψπνπ θαη ζηνλ κεηαβνιηζκφ  

 Να δίλεη παξαδείγκαηα θαη λα αλαθέξεη ηηο θπξηφηεξεο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο ζηνλ άλζξσπν  

 Να αλαγλσξίδεη ηε ζπκβνιή ηεο έξεπλαο ζηε δηάγλσζε ησλ γελεηηθψλ αζζελεηψλ  

 Να εμεγεί ηε ζεκαζία ηεο γελεηηθήο ζπκβνπιήο ζηελ πξφιεςε θαη ηε ζεξαπεία γελεηηθψλ 

αζζελεηψλ  

 Να εμεγεί φηη πνιιέο κνξθέο θαξθίλνπ είλαη απνηέιεζκα κεηαιιάμεσλ ζε ζπγθεθξηκέλεο 

θαηεγνξίεο γνληδίσλ  

 Να εμεγεί ην κεραληζκφ δεκηνπξγίαο ρξσκνζσκηθψλ αλσκαιηψλ  

 Να αλαθέξεη ηηο πην ζεκαληηθέο αξηζκεηηθέο αλσκαιίεο πνπ αθνξνχλ ηα απηνζσκηθά θαη ηα 

θπιεηηθά ρξσκνζψκαηα ζηνλ άλζξσπν.  
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Σι ποέπει μα γμτοίζτ ποξηξύ νεκιμήζτ ηημ μελέηη ηξρ κεθαλαίξρ 
 

1. Ση είκαη γμκίδημ, ηη είκαη πνςμόζςμα, ηη είκαη γεκεηηθό οιηθό:ΑΡΙ΢ΣΑ. 

2. Σα είδε ηςκ πνςμμζςμάηςκ θαη ηα είδε ηςκ γμκηδίςκ: ΣΕΛΕΙΑ. 

3. Ση είκαη γεκεηηθόξ θώδηθαξ θαη πμηεξ μη ηδηόηεηέξ ημο. 

4. Σεκ ακηηγναθή ηεξ γεκεηηθήξ πιενμθμνίαξ θαη ημοξ μεπακηζμμύξ επηδηόνζςζεξ 

ιαζώκ θαηά ηεκ ακηηγναθή. 

5. Σεκ μείςζε θαη ημκ δηαπςνηζμό ηςκ πνςμμζςμάηςκ θαη΄αοηήκ. 

6. Σηξ έκκμηεξ γμκόηοπμξ θαη θαηκόηοπμξ. 

7. Σμοξ ηύπμοξ θιενμκμμηθόηεηαξ πμο ζοκακηάμε ζημκ άκζνςπμ. 

8. Σεκ θοηηανηθή δηαθμνμπμίεζε θαη ημοξ μεπακηζμμύξ νύζμηζεξ ηεξ γμκηδηαθήξ 

έθθναζεξ ζηα εοθανοςηηθά θύηηανα. 

9. Ση είκαη θςδηθή θαη ηη μεηαγναθόμεκε (με θςδηθή) αιοζίδα ζημ γμκίδημ θαη ζε πμηα 

από αοηέξ οπάνπμοκ ηα θςδηθόκηα. 

10. Σηξ μοζίεξ πμο απαηημύκηαη θαη ηε δηαδηθαζία γηα ημ ζπεμαηηζμό ημο θανοόηοπμο ζημκ 

άκζνςπμ. 

11. Σηξ έκκμηεξ ακαβμιηζμόξ, θαηαβμιηζμόξ θαη μεηαβμιηζμόξ. 

12. Ση είκαη έκδομα θαη πμημξ μ νόιμξ ημοξ. 

13. Ση είκαη ηνηημηαγήξ δμμή ζηηξ πνςηεΐκεξ θαη ηε ζπέζε ηεξ με ηε ιεηημονγηθόηεηα ηςκ 

πνςηεσκώκ. 
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Μεηαιιάμεηο 

ν γελεηηθφ πιηθφ κπνξεί λα ππνζηεί αιιαγέο κε πνιινχο δηαθνξεηηθνχο ηξφπνπο. Τν γεγνλφο 

απηφ δελ πξνθαιεί έθπιεμε. Σθεθζείηε κε πφζνπο ηξφπνπο κπνξεί λα αιιάμνπλ ζη ιέμεηο πνπ 

ππάξρνπλ ζ’ απηή ηε ζειίδα. Οη αιιαγέο ζηελ αιιεινπρία ηνπ DΝΑ, πνπ νλνκάδνληαη 

κεηαιιάμεηο, δεκηνπξγνχλ ζπλήζσο έλα δηαθνξεηηθφ θαηλφηππν, ρσξίο φκσο απηφ λα είλαη πάληνηε 

απαξαίηεην. Απηφ εμαξηάηαη απφ ηνλ ηξφπν κε ηνλ νπνίν ε αιιαγή επηδξά ζην γνληδηαθφ πξντφλ, δειαδή 

ζηελ πξσηεΐλε.  

Οη γελεηηζηέο θαηαηάζζνπλ ηηο κεηαιιάμεηο ζε δχν κεγάιεο θαηεγνξίεο: Τηο γνληδηαθέο θαη ηηο 

ρξσκνζσκηθέο. Ο ηππηθφο απηφο δηαρσξηζκφο ζρεηίδεηαη κε ηελ έθηαζε ηεο αιιαγήο. Αλ απηή αθνξά 

κηθξφ αξηζκφ βάζεσλ, ζηηο νπνίεο ζπκβαίλεη αληηθαηάζηαζε, πξνζζήθε ή έιιεηςε, ηφηε νλνκάδεηαη 

γνληδηαθή κεηάιιαμε. Αλ αθνξά αιιαγέο ζε κεγαιχηεξν ηκήκα ηνπ ρξσκνζψκαηνο, νλνκάδεηαη 

ρξσκνζσκηθή αλσκαιία.  

Οη κεηαιιάμεηο ζπκβάιινπλ ζηε δεκηνπξγία γελεηηθήο πνηθηιφηεηαο ζηνλ πιεζπζκφ, θαη 

επζχλνληαη γηα πνιιέο θιεξνλνκηθέο αζζέλεηεο, θαζψο θαη γηα πνιιέο πεξηπηψζεηο θαξθίλνπ. 

Μεηαιιάμεηο κπνξεί λα ζπκβνχλ ζε νπνηνδήπνηε γελλεηηθφ ή ζσκαηηθφ θχηηαξν ελφο νξγαληζκνχ. Μφλν 

νη κεηαιιάμεηο ησλ γελλεηηθψλ θπηηάξσλ, ελ ηνχηνηο, κπνξεί λα κεηαβηβαζηνχλ απφ ηε κηα γεληά ζηελ 

επφκελε. Απηφ φκσο δε ζεκαίλεη φηη νη ζσκαηηθέο κεηαιιάμεηο είλαη ιηγφηεξν ζεκαληηθέο γηα ηελ πγεία. 

Σηελ πξαγκαηηθφηεηα απνηεινχλ ηελ πιεηνλφηεηα ησλ κεηαιιάμεσλ, δεδνκέλνπ φηη έλαο ελήιηθαο 

νξγαληζκφο απνηειείηαη απφ 10
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 πεξίπνπ ζσκαηηθά θχηηαξα.  

Η κειέηε ηεο δξεπαλνθπηηαξηθήο αλαηκίαο απνηειεί  ζηαζκό ζηε θαηαλόεζε ηωλ 
κεραληζκώλ δεκηνπξγίαο ηωλ κεηαιιάμεωλ  

 πξψηε γελεηηθή αζζέλεηα πνπ βξέζεθε φηη είλαη απνηέιεζκα ζπγθεθξηκέλεο γνληδηαθήο 

κεηάιιαμεο ήηαλ ε δξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία. Τν 1949, ν Linus Pauling θαη νη ζπλεξγάηεο 

ηνπ αλαθάιπςαλ φηη ε αηκνζθαηξίλε ησλ ελειίθσλ, ΖbΑ, πνπ απνηειείηαη απφ ηέζζεξηο 

πνιππεπηηδηθέο αιπζίδεο, δχν α θαη δχν β, δηέθεξε ζηα θπζηνινγηθά άηνκα ζε ζρέζε κε εθείλα πνπ 

έπαζραλ απφ δξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία.  

Ζ δηαθνξά εληνπίδεηαη ζην έθην ακηλνμχ ηεο β-πνιππεπηηδηθήο αιπζίδαο, φπνπ ην γινπηακηληθφ 

νμχ αληηθαζίζηαηαη απφ βαιίλε. Ζ κεηαιιαγκέλε αηκνζθαηξίλε ζπκβνιίδεηαη σο ΖbS. Ζ αιιαγή ζηελ 

αθνινπζία ησλ ακηλνμέσλ είλαη απνηέιεζκα κίαο γνληδηαθήο κεηάιιαμεο ζηελ ηξηπιέηα πνπ θσδηθνπνηεί 

ην γινπηακηληθφ νμχ. Σηε θσδηθή αιπζίδα ηνπ DΝΑ δειαδή, αιιάδεη κηα βάζε θαη ην θπζηνινγηθφ 

θσδηθφλην GAG, πνπ θσδηθνπνηεί ην γινπηακηληθφ νμχ, αληηθαζίζηαληαη απφ ην GTG, πνπ θσδηθνπνηεί 

ηε βαιίλε. Απηή ε κεηάιιαμε νδεγεί ζε αιιαγή ηεο ζηεξενδηάηαμεο ηεο αηκνζθαηξίλεο, ε νπνία έρεη σο 

απνηέιεζκα ηελ αιιαγή ηεο κνξθήο ησλ εξπζξνθπηηάξσλ, ηα νπνία ζε ζπλζήθεο έιιεηςεο νμπγφλνπ 

παίξλνπλ ραξαθηεξηζηηθφ δξεπαλνεηδέο ζρήκα. Τα δξεπαλνθχηηαξα εκπνδίδνπλ ηε θπζηνινγηθή 

Τ 

Ζ 
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θπθινθνξία ηνπ αίκαηνο ζηα ηξηρνεηδή αγγεία δεκηνπξγψληαο πξνβιήκαηα ζε δηάθνξα φξγαλα φπσο ζην 

ζπιήλα θαη ηνπο πλεχκνλεο. Τα δξεπαλνθχηηαξα θαηαζηξέθνληαη ηαρχηεξα απφ ηα θπζηνινγηθά κε 

ζπλέπεηα ηελ εκθάληζε ζπκπησκάησλ αληακίαο. 

Αζζελείο κε δξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία είλαη νκφδπγνη γηα ην κεηαιιαγκέλν γνλίδην πνπ 

ζπκβνιίδεηαη κε β
s
 Τα άηνκα απηά παξάγνπλ κφλν ΖbS, θαη θαζφινπ ΖbΑ. Τα εηεξφδπγα άηνκα 

(θνξείο), πνπ έρνπλ έλα θπζηνινγηθφ β γνλίδην θαη έλα κεηαιιαγκέλν, θαη δελ εκθαλίδνπλ ηα 

ζπκπηψκαηα ηεο αζζέλεηαο. Σηνπο θνξείο πξνθαιείηαη δξεπάλσζε κφλν ζε ζπλζήθεο κεγάιεο έιιεηςεο 

νμπγφλνπ, φπσο ζε πςφκεηξν άλσ ησλ 3.000 m.  

Υπάξρνπλ πνιινί δηαθνξεηηθνί ηύπνη γνληδηαθώλ κεηαιιάμεωλ  

ν παξάδεηγκα ηεο δξεπαλνθπηηαξηθήο αλαηκίαο δείρλεη φηη κία αζζέλεηα κπνξεί λα είλαη ην 

απνηέιεζκα αληηθαηάζηαζεο κίαο κφλν απφ ηα δηζεθαηνκκχξηα βάζεσλ DΝΑ! Αιιαγέο απηνχ 

ηνπ ηχπνπ νλνκάδνληαη αληηθαηάζηαζε βάζεο. θαη κπνξεί λα έρνπλ πνηθίια απνηειέζκαηα 

ζηελ πξσηεΐλε πνπ παξάγεηαη απφ ην αληίζηνηρν γνλίδην Σηελ πεξίπησζε πνπ ε δηαθνξεηηθή ηξηπιέηα 

πνπ πξνέθπςε θσδηθνπνηεί ην ίδην ακηλνμχ (ζπλψλπκν θσδηθφλην) δελ αιιάδεη ε αθνινπζία ακηλνμέσλ 

ζηελ παξαγφκελε πξσηεΐλε.  

Σηηο πεξηζζφηεξεο φκσο πεξηπηψζεηο κηα αληηθαηάζηαζε βάζεο δεκηνπξγεί κηα ηξηπιέηα πνπ 

θσδηθνπνηεί έλα δηαθνξεηηθφ ακηλνμχ θαη θαηά ζπλέπεηα κηα αιιαγκέλε πξσηεΐλε. Δάλ ην δηαθνξεηηθφ 

ακηλνμχ βξίζθεηαη ζην ελεξγφ θέληξν ελφο ελδχκνπ ή θνληά ζε απηφ, ηφηε ε ελεξγφηεηά ηνπ, δειαδή ε 

ηθαλφηεηα θαηάιπζεο αληηδξάζεσλ, κπνξεί λα ειαηησζεί ή θαη λα κεδεληζζεί. Δπίζεο, ζε άιια είδε 

πξσηετλψλ ε κεηάιιαμε κπνξεί λα νδεγήζεη ζε αιιαγή ηεο δνκήο ηνπο θαη ζπλεπψο θαη ηεο ιεηηνπξγίαο 

ηνπο, φπσο ζηελ πεξίπησζε ηεο HbS ζηε δξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία. Σε άιιεο πεξηπηψζεηο κηα 

αληηθαηάζηαζε βάζεο κπνξεί λα κεηαηξέςεη έλα θσδηθφλην, πνπ θσδηθνπνηεί θάπνην ακηλνμχ, ζε έλα 

θσδηθφλην ιήμεο, κε απνηέιεζκα ηνλ ηεξκαηηζκφ ζχλζεζεο ηεο πνιππεπηηδηθήο αιπζίδαο. Σηηο 

πεξηζζφηεξεο απφ απηέο ηηο πεξηπηψζεηο θαηαζηξέθεηαη ε ιεηηνπξγηθφηεηα ηεο πξσηεΐλεο.  

Έλαο άιινο ζεκαληηθφο ηχπνο γνληδηαθψλ κεηαιιάμεσλ πεξηιακβάλεη πξνζζήθε ή έιιεηςε 

βάζεσλ. Αιιαγέο ζηνλ αξηζκφ ησλ βάζεσλ έρνπλ σο απνηέιεζκα ηελ εκθάληζε κεηαιιαγκέλσλ 

θαηλνηχπσλ. Ζ πξνζζήθε ή ε έιιεηςε δηαδνρηθψλ βάζεσλ ζε νπνηνδήπνηε αξηζκφ πνιιαπιάζην ηνπ ηξία 

δεκηνπξγεί, αληίζηνηρα, πξνζζήθε ή έιιεηςε ελφο ή πεξηζζφηεξσλ ακηλνμέσλ ζηελ πνιππεπηηδηθή 

αιπζίδα, πνπ κπνξεί λα αιιάδεη ηε ιεηηνπξγηθφηεηά ηεο. Αλ φκσο ν αξηζκφο ησλ βάζεσλ είλαη 

δηαθνξεηηθφο ηνπ ηξία ή πνιιαπιαζίσλ ηνπ, ηφηε ε αιιεινπρία ησλ ακηλνμέσλ δελ εκθαλίδεη πιένλ 

πνιιέο νκνηφηεηεο κε ηελ αξρηθή.  

Τ 
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Οη κεηαιιάμεηο δελ είλαη πάληα βιαβεξέο  

νινλφηη νη πεξηζζφηεξεο κεηαιιάμεηο νδεγνχλ ζε απνηέιεζκα πνπ δελ είλαη επλντθφ γηα 

ηνλ νξγαληζκφ, κεξηθέο απφ απηέο εκθαλίδνπλ πιενλεθηήκαηα. Φσξίο ηηο κεηαιιάμεηο ε 

γελεηηθή πνηθηιφηεηα ζα πεξηνξηδφηαλ αξθεηά θαη ε εμέιημε, φπσο ηε γλσξίδνπκε ζήκεξα, 

δε ζα είρε ζπκβεί.  

Οη πεξηζζφηεξεο απφ ηηο κεηαιιάμεηο ζεσξνχληαη επηβιαβείο, επεηδή έρνπλ ζνβαξή επίπησζε 

ζηνλ νξγαληζκφ. Πνιιέο φκσο δελ είλαη επηβιαβείο θαη ραξαθηεξίδνληαη σο νπδέηεξεο. Γηα παξάδεηγκα, 

κεηαιιάμεηο πνπ νδεγνχλ ζε αιιαγή ελφο κφλν ακηλνμένο κπνξεί λα έρνπλ ειάρηζηε επίδξαζε ζηε 

ζηεξενδηάηαμε θαη ζηε ιεηηνπξγηθφηεηα ηεο πξσηεΐλεο. Οη αιιαγέο πνπ ζπκβαίλνπλ ζ’ έλα γνλίδην θαη 

δελ νδεγνχλ ζε αιιαγή ηεο αιιεινπρίαο ησλ ακηλνμέσλ ηεο δεκηνπξγνχκελεο πξσηεΐλεο, ιφγσ 

εθθπιηζκνχ ηνπ γελεηηθνχ θψδηθα, νλνκάδνληαη ζησπειέο κεηαιιάμεηο. Αιιαγέο ζηελ αιιεινπρία ησλ 

βάζεσλ παξαηεξνχληαη φρη κφλν ζε πεξηνρέο ηνπ DΝΑ πνπ κεηαγξάθνληαη (γνλίδηα) αιιά θαη ζηηο 

ππφινηπεο.  

Πνηνη παξάγνληεο πξνθαινύλ κεηαιιάμεηο  

η κεηαιιάμεηο πνπ εκθαλίδνληαη αηθλίδηα κέζα ζηνλ πιεζπζκφ νλνκάδνληαη απηόκαηεο θαη 

ζεσξείηαη φηη πξνέξρνληαη απφ ιάζε πνπ γίλνληαη θαηά ηελ αληηγξαθή ηνπ DΝΑ ή θαηά ηε 

δηαίξεζε ησλ ρξσκνζσκάησλ.  

Όιεο ζη κεηαιιάμεηο δε δεκηνπξγνχληαη απηφκαηα. Πνιινί ηχπνη κεηαιιάμεσλ κπνξεί λα 

πξνθιεζνχλ απφ παξάγνληεο ηνπ πεξηβάιινληνο, πνπ νλνκάδνληαη κεηαιιαμνγόλνη. Σ’ απηνχο 

πεξηιακβάλνληαη δηάθνξεο ρεκηθέο νπζίεο θαζψο θαη δηάθνξνη ηχπνη αθηηλνβνιηψλ, φπσο ε Φ θαη ε γ-

αθηηλνβνιία.Μεξηθέο απφ ηηο ρεκηθέο νπζίεο πνπ έρνπλ κεηαιιαμνγφλν δξάζε είλαη ε θνξκαιδεχδε, 

νξηζκέλεο ρξσζηηθέο, αξσκαηηθνί θπθιηθνί πδξνγνλάλζξαθεο αθφκα θαη ε θαθεΐλε. Πνιιέο απφ απηέο 

ηηο νπζίεο βξίζθνληαη ζε γεσξγηθά, βηνκεραληθά θαη θαξκαθεπηηθά πξντφληα πνπ ρξεζηκνπνηνχληαη 

επξχηαηα.  

Πψο ινηπφλ έλα θχηηαξν κπνξεί λα δηαηεξήζεη ζηαζεξή κηα αιιεινπρία βάζεσλ απαξαίηεηε γηα 

ηε δσή ππεξπεδψληαο απηέο ηηο βιάβεο πνπ δεκηνπξγνχληαη απφ ηνπο δηάθνξνπο κεηαιιαμνγφλνπο 

παξάγνληεο; Ζ απάληεζε είλαη φηη ηα θχηηαξα πεξηέρνπλ πάξα πνιιά έλδπκα, πνπ αλαγλσξίδνπλ ηελ 

βιάβε θαη επηδηνξζψλνπλ ην DΝΑ. Πεξηζζφηεξν απφ 99.9 % ησλ ιαζψλ ηεο αληηγξαθήο ηνπ DΝΑ 

επηδηνξζψλνληαη κε απηφ ηνλ ηξφπν. Θα κπνξνχζακε ινηπφλ λα παξνκνηάζνπκε ην θχηηαξν κε έλα 

απηνθίλεην, ην νπνίν ελψ βξίζθεηαη δηαξθψο ζε θίλεζε δηαζέηεη κηα νκάδα κεραληθψλ, πνπ επηδηνξζψλεη 

φιεο ηηο βιάβεο ηνπ, ακέζσο κφιηο πξνθχςνπλ θαη έηζη ην απηνθίλεην δε ζηακαηά λα ιεηηνπξγεί 

θπζηνινγηθά.  
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Γπενήγηζη εμμξιώμ και όοτμ: 
Μεηάλλανη: Αιιαγή ζημ γεκεηηθό οιηθό εκόξ μνγακηζμμύ. Ο όνμξ πενηιαμβάκεη αιιαγέξ ζε 

επίπεδμ γμκηδίμο (γμκηδηαθέξ μεηαιιάλεηξ) θαη αιιαγέξ ζε μεγαιύηενμ μένμξ πνςμμζώμαημξ 

(πνςμμζςμηθέξ ακςμαιίεξ). 

Γξμιδιακέπ μεηαλλάνειπ: Μεηαιιάλεηξ πμο ζοκίζηακηαη  ζε αιιαγέξ ζε επίπεδμ γμκηδίμο. 

Χοτμξζτμικέπ μεηαλλάνειπ: Μεηαιιάλεηξ πμο ζοκίζηακηαη  ζε αιιαγέξ ζε μεγάιμ μένμξ εκόξ 

πνςμμζώμαημξ ή ζημ ζοκμιηθό ανηζμό ηςκ πνςμμζςμάηςκ. 

Δοεπαμξκρηηαοική αμαιμία: Γεκεηηθή αζζέκεηα πμο μθείιεηαη ζε γμκηδηαθή μεηάιιαλε. Σεκ 

πανμοζηάδμοκ άημμα πμο θένμοκ ημ μεηαιιαγμέκμ γμκίδημ βs ζε μμόδογε θαηάζηαζε θαη έπεη ςξ 

απμηέιεζμα ηα αζζεκή άημμα κα πανάγμοκ ηεκ αημμζθαηνίκε HbS ακηί ηεξ θακμκηθήξ HbA. Η 

μεηάιιαλε πνμθαιεί αιιαγή ζηε ζηενμδηάηαλε ηεξ αημμζθαηνίκεξ, με απμηέιεζμα ηεκ αιιαγή 

ηεξ μμνθήξ ηςκ ενοζνμθοηηάνςκ, ηα μπμία ζε ζοκζήθεξ έιιεηρεξ μλογόκμο παίνκμοκ ημ 

δνεπακμεηδέξ ζπήμα.    

Έλλειση: Η απώιεηα αιιειμοπηώκ DNA από έκα πνςμόζςμα. Η έιιεηρε μπμνεί κα 

πενηιαμβάκεη μία μόκμ ή πενηζζόηενεξ βάζεηξ ημο DNA (γμκηδηαθή μεηάιιαλε) ή μεγαιύηενμ 

μένμξ εκόξ πνςμμζώμαημξ (πνςμμζςμηθή ακςμαιία). 

΢ιτπηλή μεηάλλανη: Μεηάιιαλε πμο ιόγς ημο εθθοιηζμμύ ημο γεκεηηθμύ θώδηθα δεκ μδεγεί 

ζηεκ αιιαγή ηεξ αιιειμοπίαξ ηςκ αμηκμλέςκ ηεξ δεμημονγμύμεκεξ πνςηεΐκεξ. 

Αρηόμαηη μεηάλλανη: Η μεηάιιαλε πμο εμθακίδεηαη αηθκίδηα ζημκ πιεζοζμό ή μέζα ζε μηα 

μηθμγέκεηα. 

Μεηαλλανξγόμξπ παοάγξμηαπ: Έκαξ πενηβαιιμκηηθόξ πανάγμκηαξ, θοζηθόξ ή πεμηθόξ, πμο 

μπμνεί κα πνμθαιέζεη ηε δεμημονγία μεηαιιάλεςκ. 
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Μεγάινο αξηζκόο αζζελεηώλ ζηνλ άλζξωπν είλαη απνηέιεζκα κεηαιιάμεωλ  

ηε ζπλέρεηα, αλαθέξνληαη κεξηθέο ζπρλά εκθαληδφκελεο αζζέλεηεο ηνπ αλζξψπνπ, πνπ 

νθείινληαη ζε κεηαιιάμεηο. Οη πεξηζζφηεξεο δελ είλαη απνηέιεζκα ελφο κφλν ηχπνπ 

κεηάιιαμεο. Μπνξεί λα είλαη απνηέιεζκα αληηθαηαζηάζεσλ, ειιείςεσλ ή πξνζζεθψλ 

δηαθνξεηηθνχ αξηζκνχ βάζεσλ. Απηφ έρεη σο απνηέιεζκα ηε κεγάιε εηεξνγέλεηα ησλ ζπκπησκάησλ 

αλάκεζα ζε άηνκα πνπ πάζρνπλ απφ ηελ ίδηα αζζέλεηα.  

Γελεηηθέο δηαηαξαρέο ζηηο αηκνζθαηξίλεο ηνπ αλζξώπνπ  

α εξπζξά αηκνζθαίξηα ηνπ αλζξψπνπ πεξηέρνπλ θπξίσο κηα πξσηεΐλε, ηελ αηκνζθαηξίλε. Κάζε 

κφξην αηκνζθαηξίλεο, πνπ έρεη ζθαηξηθφ ζρήκα ζην ρψξν, απνηειείηαη απφ ηέζζεξηο 

πνιππεπηηδηθέο αιπζίδεο, αλά δχν φκνηεο, θαζεκηά απφ ηηο νπνίεο πεξηέρεη κηα νκάδα αίκεο. Οη 

αηκνζθαηξίλεο ηνπ ελειίθνπ αηφκνπ δηαθέξνπλ απφ ηηο αληίζηνηρεο ηνπ εκβξχνπ. Ζ θχξηα αηκνζθαηξίλε 

θαηά ηελ εκβξπτθή ειηθία είλαη ε αηκνζθαηξίλε F (ΖbF) κε ζχζηαζε α2γ2,δειαδή απνηειείηαη απφ δχν 

πνιππεπηηδηθέο αιπζίδεο α θαη απφ δχν γ. Καηά ηελ ελήιηθε δσή ε θχξηα αηκνζθαηξίλε είλαη ε ΖbΑ κε 

ζχζηαζε α2β2, ελψ αληρλεχνληαη θαη κηθξέο πνζφηεηεο κηαο άιιεο αηκνζθαηξίλεο, ηεο ΖbΑ2, κε ζχζηαζε 

α2δ2. Τα ελήιηθα άηνκα επίζεο ζπλζέηνπλ πνιχ κηθξή πνζφηεηα (ιηγφηεξν απφ 1%) ηεο ΖbF. 

Τα γνλίδηα πνπ θσδηθνπνηνχλ ηηο αιπζίδεο ησλ αηκνζθαηξηλψλ εκθαλίδνπλ πνιιέο κεηαιιάμεηο, 

πνπ νδεγνχλ ζηε δεκηνπξγία αηκνζθαηξηλνπαζεηψλ. Σην γνλίδην ηεο πνιππεπηηδηθήο αιπζίδαο β έρνπλ 

βξεζεί πεξηζζφηεξεο απφ 300 δηαθνξεηηθέο κεηαιιάμεηο. Δάλ κηα κεηάιιαμε επεξεάδεη ακηλνμέα 

ζεκαληηθά γηα ηε ιεηηνπξγηθφηεηα ηεο πξσηεΐλεο, φπσο απηά πνπ βξίζθνληαη θνληά ζηελ πεξηνρή 

πξφζδεζεο ηεο αίκεο, ηφηε δεκηνπξγείηαη ζνβαξφ πξφβιεκα γηα ηνλ νξγαληζκφ. Υπάξρνπλ φκσο θαη 

κεηαιιάμεηο πνπ πεξλνχλ ζρεδφλ απαξαηήξεηεο ή πνπ δεκηνπξγνχλ κφλνλ ήπηα αλαηκία. Τέηνηεο είλαη νη 

κεηαιιάμεηο πνπ αθνξνχλ πεξηνρή ηεο αιπζίδαο πνπ δελ είλαη ζεκαληηθή γηα ηε ιεηηνπξγία ηνπ κνξίνπ.  

Μηα απφ ηηο ζνβαξφηεξεο αηκνζθαηξηλνπάζεηεο είλαη ε ζαιαζζαηκία. πνπ νθείιεηαη ζε 

ειαηησκέλε ζχλζεζε είηε ησλ α είηε ησλ β αιπζίδσλ θαη νδεγεί αληίζηνηρα ζε α- ή β-ζαιαζζαηκία. Ζ β-

ζαιαζζαηκία ραξαθηεξίδεηαη απφ κεγάιε εηεξνγέλεηα, δειαδή πξνθαιείηαη απφ πνιιά δηαθνξεηηθά είδε 

γνληδηαθψλ κεηαιιάμεσλ φπσο αληηθαηαζηάζεηο, ειιείςεηο θαη πξνζζήθεο βάζεσλ. Τα ζπκπηψκαηα ηεο 

αζζέλεηαο δηαθέξνπλ σο πξνο ηε βαξχηεηα κεηαμχ δηαθφξσλ αηφκσλ θαη ζρεηίδνληαη κε ην είδνο ηεο 

κεηάιιαμεο πνπ ηα πξνθαιεί. Τα ζπκπηψκαηα κπνξεί λα θπκαίλνληαη απφ ζνβαξή αλαηκία (παληειήο 

έιιεηςε πνιππεπηηδηθήο αιπζίδαο β, ζπλεπψο θαη ΖbΑ) έσο ιηγφηεξν ζνβαξή αλαηκία (ειάηησζε 

ζχλζεζεο πνιππεπηηδηθήο αιπζίδαο β, ζπλεπψο ζχλζεζε ΖbΑ ζε πνιχ κηθξή πνζφηεηα).  

Τα νκφδπγα άηνκα κε β-ζαιαζζαηκία εκθαλίδνπλ ζνβαξή αλαηκία. Ζ αληηκεηψπηζε γίλεηαη κε 

ζπρλέο κεηαγγίζεηο αίκαηνο, oη νπνίεο φκσο ζηαδηαθά δεκηνπξγνχλ πξφβιεκα ιφγσ ηεο ππεξθφξησζεο 

ηνπ νξγαληζκνχ κε ζίδεξν. Τν πξφβιεκα απηφ αληηκεησπίδεηαη κε θαξκαθεπηηθή αγσγή (απνζηδήξσζε). 

Σηα νκφδπγα άηνκα παξαηεξείηαη ζε πνιιέο πεξηπηψζεηο αχμεζε ηεο ΖbF, ε νπνία ππνθαζηζηά κεξηθψο 
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ηε ιεηηνπξγία ηεο ΖbΑ. Τα εηεξφδπγα άηνκα- θνξείο- εκθαλίδνπλ ήπηα αλαηκία θαη απμεκέλε ζχλζεζε 

ΖbΑ2, ε νπνία απνηειεί δηαγλσζηηθφ δείθηε. Ζ αζζέλεηα θιεξνλνκείηαη κε απηνζσκηθφ ππνιεηπφκελν 

ηχπν θιεξνλνκηθφηεηαο. Σπλεπψο, φηαλ θαη ζη δχν γνλείο είλαη θνξείο ηεο αζζέλεηαο, ν θίλδπλνο 

εκθάληζεο ηεο β-ζαιαζζαηκίαο ζηνπο απνγφλνπο ηνπο είλαη 25%.  

Ζ ζπρλφηεηα ησλ εηεξφδπγσλ αηφκσλ κε δξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία θαη β-ζαιαζζαηκία είλαη 

απμεκέλε ζε πεξηνρέο φπσο νη ρψξεο ηεο Μεζνγείνπ, ηεο Γπηηθήο θαη Αλαηνιηθήο Αθξηθήο θαη ηεο Ν. Α. 

Αζίαο, φπνπ εκθαληδφηαλ εινλνζία. Ζ απμεκέλε ζπρλφηεηα νθείιεηαη ζηελ αλζεθηηθφηεηα ησλ θνξέσλ 

ζηελ πξνζβνιή απφ ην πξσηφδσν πνπ πξνθαιεί ηελ εινλνζία, επεηδή ηα εξπζξνθχηηαξά ηνπο δελ 

επλννχλ ηνλ πνιιαπιαζηαζκφ ηνπ. Σπλεπψο, ε πξνζηαζία πνπ πξνζδίδεη ε κεηάιιαμε σο πξνο ηελ 

εινλνζία απνηειεί έλα πιενλέθηεκα, πνπ ηνπο παξέρεη απμεκέλε πηζαλφηεηα επηβίσζεο θαη δπλαηφηεηα 

αλαπαξαγσγήο.  

Τα γνλίδηα πνπ θσδηθνπνηνχλ ηελ α- πνιππεπηηδηθή αιπζίδα είλαη δηπιά δειαδή ππάξρνπλ δχν 

γνλίδηα α ζε θάζε νκφινγν ρξσκφζσκα. Ζ α-ζαιαζζαηκία είλαη απνηέιεζκα, ζρεδφλ ζε φιεο ηηο 

πεξηπηψζεηο, ειιείςεσλ νιφθιεξνπ ηνπ γνληδίνπ πνπ θσδηθνπνηεί ηελ πνιππεπηηδηθή αιπζίδα α. Δθφζνλ 

ζε θάζε άηνκν ππάξρνπλ ζπλνιηθά ηέζζεξα γνλίδηα α, ειιείςεηο κπνξεί λα δεκηνπξγεζνχλ ζε έλα, δχν, 

ηξία, ή θαη ζηα ηέζζεξα απφ απηά ηα γνλίδηα. Όζν πεξηζζφηεξα γνλίδηα α ιείπνπλ ηφζν βαξχηεξα είλαη 

ηα ζπκπηψκαηα ηεο αζζέλεηαο. Ζ έιιεηςε ησλ γνληδίσλ α επεξεάδεη φιεο ηηο αηκνζθαηξίλεο ηνπ 

αλζξψπνπ, επεηδή ε πνιππεπηηδηθή αιπζίδα α απνηειεί ζπζηαηηθφ φισλ ησλ αηκνζθαηξηλψλ.  

Μεηαιιάμεηο ζε γνλίδηα πνπ θωδηθνπνηνύλ έλδπκα δεκηνπξγνύλ ηηο δηαηαξαρέο 
ηνπ κεηαβνιηζκνύ  

η κεηαβνιηθέο νδνί ζηνλ άλζξσπν αθνινπζνχλ νξηζκέλα ζηάδηα, θαζέλα απφ ηα νπνία 

ειέγρεηαη απφ θάπνην έλδπκν. Έρνπλ πεξηγξαθεί πεξίπνπ 200 δηαηαξαρέο ηνπ κεηαβνιηζκνχ, 

ζη νπνίεο αθνξνχλ θπξίσο ηε ιεηηνπξγηθφηεηα ελδχκσλ. Ζ δεκηνπξγία κεηαιιάμεσλ ζε 

γνλίδηα πνπ θσδηθνπνηνχλ θάπνηα απφ απηά ηα έλδπκα πξνθαιεί δηάθνξεο θιεξνλνκηθέο αζζέλεηεο φπσο 

ε θαηλπιθεηνλνπξία θαη ν αιθηζκφο, νη νπνίεο θιεξνλνκνχληαη κε απηνζσκηθφ ππνιεηπφκελν ηχπν 

θιεξνλνκηθφηεηαο.  

Ζ θαηλπιθεηνλνπξία (PKU) είλαη κία αζζέλεηα ε νπνία πξνθαιείηαη απφ ηελ έιιεηςε ηνπ 

έλδπκνπ πνπ ζηα θπζηνινγηθά άηνκα κεηαηξέπεη ην ακηλνμχ θαηλπιαιαλίλε ζε ηπξνζίλε, κε απνηέιεζκα 

ηε ζπζζψξεπζε θαηλπιαιαλίλεο. Σηα άηνκα πνπ είλαη νκφδπγα γηα ην ππνιεηπφκελν κεηαιιαγκέλν 

γνλίδην παξεκπνδίδεηαη ε θπζηνινγηθή αλάπηπμε θαη ιεηηνπξγία ησλ θπηηάξσλ ηνπ εγθέθαινπ, κε 

ζπλέπεηα ηε δηαλνεηηθή θαζπζηέξεζε. Δάλ ε αζζέλεηα αληρλεπζεί λσξίο, θαηά ηε λενγληθή ειηθία, ηφηε ε 

εκθάληζε ησλ ζπκπησκάησλ πνπ ζρεηίδνληαη κε απηήλ κπνξεί λα απνθεπρζεί κε ηε ρξεζηκνπνίεζε, εθ’ 

φξνπ δσήο, θαηάιιεινπ δηαηηνινγίνπ κε πεξηνξηζκέλε πνζφηεηα θαηλπιαιαλίλεο.  

Ο αιθηζκόο νθείιεηαη ζηελ έιιεηςε ελφο ελδχκνπ, ην νπνίν είλαη απαξαίηεην γηα ην ζρεκαηηζκφ 

ηεο ρξσζηηθήο κειαλίλεο. Σηα άηνκα πνπ πάζρνπλ απφ αιθηζκφ ππάξρεη έιιεηςε ηεο ρξσζηηθήο ζην 
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δέξκα, ζηα καιιηά θαη ζηελ ίξηδα ηνπ νθζαικνχ. Ο αιθηζκφο εκθαλίδεη εηεξνγέλεηα, δειαδή άιια άηνκα 

εκθαλίδνπλ παληειή έιιεηςε ελεξγφηεηαο ηνπ ελδχκνπ, ελψ άιια εκθαλίδνπλ κεησκέλε ελεξγφηεηα.  

Γπενήγηζη εμμξιώμ και όοτμ: 
Θαλαζζαιμία: Μία από ηηξ ζμβανόηενεξ αημμζθαηνηκμπάζεηεξ πμο μθείιεηαη ζε ειαηηςμέκε 

ζύκζεζε είηε ηςκ α είηε ηςκ β αιοζίδςκ θαη μδεγεί ακηίζημηπα ζε α- ή β- ζαιαζζαημία. 

Μεζξγειακή αμαιμία: Κιενμκμμηθή αζζέκεηα πμο μθείιεηαη ζε ειαηηςμέκε ζύκζεζε α ή β 

αιοζίδςκ ηεξ αημμζθαηνίκεξ 

Φαιμρλκεηξμξροία (PKU): Αζζέκεηα πμο μθείιεηαη ζηεκ έιιεηρε ημο εκδύμμο πμο ζηα 

θοζημιμγηθά άημμα μεηαηνέπεη ημ αμηκμλύ θαηκοιαιακίκε ζε ηονμζίκε. ΢ηα άημμα πμο είκαη 

μμόδογα γηα ημ οπμιεηπόμεκμ γμκίδημ οπάνπεη ζοζζώνεοζε θαηκοιαιακίκεξ ε μπμία 

πανεμπμδίδεη ηε θοζημιμγηθή ακάπηολε θαη ιεηημονγία ηςκ θοηηάνςκ ημο εγθεθάιμο με 

ζοκέπεηα ηεκ δηακμεηηθή θαζοζηένεζε. 

 Αλθιζμόπ: Απμοζία πνςζηηθήξ μειακίκεξ, από ημ δένμα, ηα μαιιηά θαη ηεξ ίνηδαξ ζημοξ 

μθζαιμμύξ εκόξ μνγακηζμμύ. Κιενμκμμείηαη με αοημζςμηθό οπμιεηπόμεκμ ηύπμ 

θιενμκμμηθόηεηαξ θαη μθείιεηαη ζηεκ έιιεηρε ημο εκδύμμο πμο είκαη απαναίηεημ γηα ημ 

ζπεμαηηζμό ηεξ πνςζηηθήξ. 

Φξωκνζωκηθέο αλωκαιίεο 

πσο έρνπκε ήδε αλαθέξεη, νη κεηαιιάμεηο είλαη αιιαγέο ζηελ αθνινπζία θαη ζηνλ αξηζκφ ησλ 

βάζεσλ ζην γνληδίσκα ελφο νξγαληζκνχ. Οη κεγάιεο ζε έθηαζε αιιαγέο απνηεινχλ αο 

ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο. Ζ αλάιπζε ησλ ρξσκνζσκηθψλ αλσκαιηψλ έγηλε δπλαηή κεηά ηελ 

αλάπηπμε ηερληθψλ πνπ επηηξέπνπλ ηελ παξαηήξεζε θαη ηε ιεπηνκεξή κειέηε ησλ ρξσκνζσκάησλ. Οη 

αιιαγέο ζηνλ αξηζκφ ησλ ρξσκνζσκάησλ νλνκάδνληαη αξηζκεηηθέο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο, ελψ ζη 

αιιαγέο ζηε δνκή απνηεινχλ ηηο δνκηθέο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο. Οη αιιαγέο απηέο έρνπλ ζπλήζσο 

σο απνηέιεζκα ηελ ηξνπνπνίεζε ηνπ θαηλνηχπνπ ηνπ αηφκνπ.  

Οη αξηζκεηηθέο ρξωκνζωκηθέο αλωκαιίεο είλαη απνηέιεζκα ιαζώλ ζηελ κεηωηηθή 
δηαίξεζε 

λ θαηά ηε δηάξθεηα ηεο κεησηηθήο δηαίξεζεο δελ πξαγκαηνπνηεζεί θπζηνινγηθά ν 

δηαρσξηζκφο ησλ νκφινγσλ ρξσκνζσκάησλ, έλα θαηλφκελν πνπ νλνκάδεηαη κε-

δηαρσξηζκόο. ηφηε δεκηνπξγνχληαη γακέηεο κε αξηζκφ ρξσκνζσκάησλ κεγαιχηεξν ή 

κηθξφηεξν ηνπ θπζηνινγηθνχ. Ζ γνληκνπνίεζε ησλ κε θπζηνινγηθψλ γακεηψλ, έρεη σο απνηέιεζκα ηε 

δεκηνπξγία δπγσηνχ κε «ιαλζαζκέλε» πνζφηεηα γελεηηθνχ πιηθνχ, ην νπνίν δελ αλαπηχζζεηαη 

θπζηνινγηθά. Τα άηνκα πνπ πξνθχπηνπλ θαη έρνπλ πεξίζζεηα ή έιιεηςε κηθξνχ αξηζκνχ ρξσκνζσκάησλ 

νλνκάδνληαη αλεππινεηδή. Ζ απνπζία ελφο κφλν ρξσκνζψκαηνο νλνκάδεηαη κνλνζσκία, ελψ ε χπαξμε 

ελφο επηπιένλ ηξηζσκία. Ζ κνλνζσκία είλαη ζπλήζσο ζαλαηεθφξνο γηα ηνλ νξγαληζκφ, δηφηη ηα 
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ρξσκνζψκαηα κε ηα γνλίδηα πνπ πεξηέρνπλ, κε εμαίξεζε ηα θπιεηηθά, πξέπεη λα ππάξρνπλ ζε δχν 

«δφζεηο», γηα λα εμαζθαιηζηεί ε ζσζηή αλάπηπμε ηνπ δπγσηνχ.  

Οη αξηζκεηηθέο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο δεκηνπξγνχληαη ζηα απηνζσκηθά ή ζηα θπιεηηθά 

ρξσκνζψκαηα. Σηε ζπλέρεηα αλαθέξνληαη ζη ζπρλφηεξα εκθαληδφκελεο πεξηπηψζεηο ζηνλ άλζξσπν.  

Τν ζύλδξνκν Down (Τξηζσκία 21) είλαη ε πην θνηλή αξηζκεηηθή ρξσκνζσκηθή αλσκαιία. Τα 

άηνκα κε ζχλδξνκν Down εκθαλίδνπλ θαζπζηέξεζε ζηελ αλάπηπμε, ραξαθηεξηζηηθέο δπζκνξθίεο ζην 

πξφζσπν θαη δηαλνεηηθή θαζπζηέξεζε. Σηνλ θαξπφηππν ησλ αηφκσλ πνπ πάζρνπλ, ζε φιεο ζρεδφλ ηηο 

πεξηπηψζεηο, εκθαλίδεηαη έλα επηπιένλ ρξσκφζσκα 21. Ζ χπαξμε ηνπ επηπιένλ ρξσκνζψκαηνο είλαη 

απνηέιεζκα κε δηαρσξηζκνχ ησλ ρξσκνζσκάησλ ηνπ 21
νπ

 δεχγνπο θαηά ηελ κείσζε. Με απηφ ηνλ ηξφπν 

δεκηνπξγείηαη σάξην, θαη ζε ζρεηηθά ιηγφηεξεο πεξηπηψζεηο ζπεξκαηνδσάξην, κε δχν ρξσκνζψκαηα 21. 

Γνληκνπνίεζε ηνπ γακέηε πνπ έρεη ην επηπιένλ ρξσκφζσκα 21 κε έλαλ θπζηνινγηθφ ζα δεκηνπξγήζεη 

ηξηζσκία 21. Ζ πηζαλφηεηα γέλλεζεο παηδηνχ κε ζχλδξνκν Down ζρεηίδεηαη κε ηελ ειηθία ηεο κεηέξαο. 

Μειέηεο δείρλνπλ φηη κία κέιινπζα κεηέξα ειηθίαο 45 εηψλ έρεη πνιχ κεγαιχηεξε πηζαλφηεηα λα 

απνθηήζεη παηδί κε ζχλδξνκν Down ζε ζρέζε κε κηα κέιινπζα κεηέξα ειηθίαο 19 εηψλ.  

Άιιεο ζρεηηθά ζπρλέο αξηζκεηηθέο ρξσκννσκηθέο αλσκαιίεο πνπ αθνξνχλ ηα απηνζσκηθά 

ρξσκνζψκαηα είλαη ε ηξηζσκία 13 θαη ε ηξηζσκία 18. Τα άηνκα πνπ πάζρνπλ απφ απηέο εκθαλίδνπλ 

βαξχηεξα ζπκπηψκαηα απφ εθείλα πνπ πάζρνπλ απφ ζχλδξνκν Down, πηζαλφλ επεηδή ηα ρξσκνζψκαηα 

13 θαη 18 είλαη κεγαιχηεξα ζε κέγεζνο θαη πεξηέρνπλ πεξηζζφηεξα γνλίδηα.  

Δθηφο απφ αξηζκεηηθέο αλσκαιίεο πνπ αθνξνχλ ηα απηνζσκηθά ρξσκνζψκαηα παξαηεξνχληαη 

αξηζκεηηθέο αλσκαιίεο θαη ζηα θπιεηηθά ρξσκνζψκαηα.  

Γχν απφ ηα ραξαθηεξηζηηθά ζχλδξνκα απηήο ηεο θαηεγνξίαο είλαη ην ζύλδξνκν Klinefelter θαη 

ην ζύλδξνκνTurner Τα άηνκα κε ζχλδξνκν Klinefelter έρνπλ θπζηνινγηθφ αξηζκφ απηνζσκηθψλ 

ρξσκνζσκάησλ (44) θαη ηξία θπιεηηθά ρξσκνζψκαηα, ηα ΦΦΥ, αληί ηνπ θπζηνινγηθνχ δεχγνπο ΦΥ. Τα 

άηνκα απηά έρνπλ εμσηεξηθά ραξαθηεξηζηηθά αξζεληθνχ αηφκνπ είλαη φκσο ζηείξα. Τα ραξαθηεξηζηηθά 

ηνπ ζπλδξφκνπ εκθαλίδνληαη κεηά ηελ εθεβεία.  

Τα άηνκα πνπ πάζρνπλ απφ ην ζχλδξνκν Turner έρνπλ θπζηνινγηθφ αξηζκφ απηνζσκηθψλ 

ρξσκνζσκάησλ (44) αιιά κφλν έλα ρξσκφζσκα Φ απφ ην δεχγνο ησλ θπιεηηθψλ ρξσκνζσκάησλ (ΦΟ). 

Απηή είλαη ε κνλαδηθή κνλνζσκία πνπ έρεη βξεζεί ζηνλ άλζξσπν. Τα άηνκα απηά δελ εκθαλίδνπλ 

δεπηεξνγελή ραξαθηεξηζηηθά ηνπ θχινπ παξ’ φιν πνπ έρνπλ θαηλφηππν ζειπθνχ αηφκνπ θαη είλαη 

ζηείξα.  
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Οη δνκηθέο ρξωκνζωκηθέο αλωκαιίεο αιιάδνπλ ηελ κνξθνινγία ηωλ 
ρξωκνζωκάηωλ  

η δνκηθέο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο είλαη αιιαγέο ζηε δνκή ελφο ή πεξηζζφηεξσλ 

ρξσκνζσκάησλ. Οη δνκηθέο αιιαγέο ζην ρξσκφζσκα κπνξεί λα αθνξνχλ, κεξηθά γνλίδηα ή 

έλα κεγάιν ηκήκα ηνπ ρξσκνζψκαηνο. Ζ δεκηνπξγία δνκηθψλ ρξσκνζσκηθψλ αλσκαιηψλ 

είλαη απνηέιεζκα δηάθνξσλ κεραληζκψλ θαηά ηε δηάξθεηα ηνπ θπηηαξηθνχ θχθινπ. Γηα παξάδεηγκα, ε 

ζξαχζε ηκήκαηνο απφ έλα ε πεξηζζφηεξα ρξσκνζψκαηα θαη ζηε ζπλέρεηα ε ιαλζαζκέλε επαλέλσζή ηνπ 

κπνξεί λα έρεη σο απνηέιεζκα έιιεηςε, κεηαηφπηζε ή θάπνηα άιιε αλαδηάηαμε ησλ γνληδίσλ ζην 

ρξσκφζσκα. Οη δνκηθέο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο είλαη απνηέιεζκα ηεο δξάζεο κεηαιιαμνγφλσλ 

παξαγφλησλ φπσο νη αθηηλνβνιίεο θαη νη δηάθνξεο ρεκηθέο νπζίεο. 

Οη δνκηθέο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο έρνπλ σο  απνηέιεζκα ηεο αιιαγή ζηελ πνζφηεηα ή ζηε 

δηάηαμε ηεο γελεηηθήο πιεξνθνξίαο ζηα ρξσκνζψκαηα. Αλάινγα κε ην ηχπν ηεο αιιαγήο δηαθξίλνληαη 

δηάθνξα είδε δνκηθψλ ρξσκνζσκηθψλ αλσκαιηψλ  

Ζ έιιεηςε είλαη ε απψιεηα γελεηηθνχ πιηθνχ. Τν ζύλδξνκν θσλή ηεο γάηαο (cri-du-chat) 

νθείιεηαη ζηελ έιιεηςε ελφο κεγάινπ ηκήκαηνο ηνπ κηθξνχ βξαρίνλα απφ ην ρξσκφζσκα 5. Τν 

ζχλδξνκν νλνκάδεηαη έηζη, γηαηί ην θιάκα ησλ λενγέλλεησλ πνπ πάζρνπλ κνηάδεη κε ην θιάκα ηεο γάηαο. 

Τα άηνκα πνπ πάζρνπλ απφ ην ζπγθεθξηκέλν ζχλδξνκν εκθαλίδνπλ δηαλνεηηθή θαζπζηέξεζε.  

Ο δηπιαζηαζκόο είλαη ε επαλάιεςε ελφο ρξσκνζσκηθνχ ηκήκαηνο ζην ρξσκφζσκα. Ζ 

αλαζηξνθή δεκηνπξγείηαη απφ ζξαχζεηο ζε δχν δηαθνξεηηθά ζεκεία ελφο ρξσκνζψκαηνο θαη ζε 

ζπλέρεηα απφ επαλέλσζε ηνπ ηκήκαηνο χζηεξα απφ αλαζηξνθή. Ζ αλαζηξνθή έρεη σο ζπλέπεηα ηελ 

αιιαγή ηεο δηάηαμεο ησλ γνληδίσλ ζην ρξσκφζσκα. Τέινο, ε κεηαηόπηζε είλαη απνηέιεζκα ζξαχζεο 

ελφο ηκήκαηνο ηνπ ρξσκνζψκαηνο θαη ζηε ζπλέρεηα έλσζήο ηνπ ζε έλα άιιν κε-νκφινγν ρξσκφζσκα. 

Σηηο ακνηβαίεο κεηαηνπίνεηο έρνπκε “αληαιιαγή ρξσκνζσκηθψλ ηκεκάησλ αλάκεζα ζε κε νκφινγα 

ρξσκνζψκαηα. Σηηο ακνηβαίεο κεηαηνπίζεηο δε ράλεηαη γελεηηθφ πιηθφ θαη ηα άηνκα πνπ ηηο θέξνπλ 

εκθαλίδνπλ ζπλήζσο θπζηνινγηθφ θαηλφηππν. Ταπηφρξνλα φκσο εκθαλίδνπλ θίλδπλν απφθηεζεο 

απνγφλσλ κε ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο, επεηδή θαηά ην δεπγάξσκα ησλ ρξσκνζσκάησλ ζηε κεησηηθή 

δηαίξεζε πξνθχπηνπλ θαη κε-θπζηνινγηθνί γακέηεο. Γηα ηε δηαπίζησζε ησλ δνκηθψλ ρξσκνζσκηθψλ 

αλσκαιηψλ είλαη απαξαίηεηε ε ρξψζε ησλ ρξσκνζσκάησλ κε ηερληθέο πνπ δεκηνπξγνχλ δψλεο ζην 

ρξσκφζσκα φπσο δψλεο Giemsa  
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Τα επηηεύγκαηα ηεο έξεπλαο ζηελ Γελεηηθή ζπλεηζθέξνπλ ζηελ αλάπηπμε κεζόδωλ 
γηα ηελ δηάγλωζε ηωλ γελεηηθώλ αζζελεηώλ  

η γλψζεηο πνπ έρνπκε απνθηήζεη ζε κνξηαθφ επίπεδν γηα ηνπο κεραληζκνχο πνπ δεκηνπξγνχλ 

ηηο γελεηηθέο αζζέλεηεο καο έρνπλ πξνζθέξεη ηε δπλαηφηεηα αλάπηπμεο κεζφδσλ κε ηηο νπνίεο 

αληρλεχνπκε γελεηηθέο αλσκαιίεο ζηα κέιε κίαο νηθνγέλεηαο ή ζηα άηνκα ελφο πιεζπζκνχ. Ζ 

δηάγλσζε ησλ γελεηηθψλ αζζελεηψλ καο βνεζά:  

 Σηνλ φζν ην δπλαηφλ πην έγθαηξν εληνπηζκφ γελεηηθψλ αλσκαιηψλ ζηα άηνκα πνπ εμεηάδνληαη, 

 Σηνλ εληνπηζκφ ησλ θνξέσλ θιεξνλνκηθψλ γελεηηθψλ αζζελεηψλ,  

 Σηνλ πξνζδηνξηζκφ ηεο πηζαλφηεηαο εκθάληζεο κηαο γελεηηθήο αζζέλεηαο ζηνπο απνγφλνπο κηαο 

νηθνγέλεηαο ζηελ νπνία έρεη παξνπζηαζηεί κηα θιεξνλνκηθή αζζέλεηα. 

Ζ έγθαηξε δηάγλσζε κηαο γελεηηθήο αζζέλεηαο πξνζθέξεη ηε δπλαηφηεηα ζρεδηαζκνχ 

ζεξαπεπηηθήο αγσγήο, έηζη πνπ λα ειαρηζηνπνηνχληαη ζη επηπινθέο ηεο αζζέλεηαο φπσο ζηελ 

πεξίπησζε ηεο θαηλπιθεηνλνπξίαο (PKU). Ο έιεγρνο γηα ηνλ εληνπηζκφ ησλ πηζαλψλ θνξέσλ, φπσο 

ζηηο πεξηπηψζεηο ηεο δξεπαλνθπηηαξηθήο αλαηκίαο θαη ησλ ζαιαζζαηκηψλ, πξαγκαηνπνηείηαη κε 

ζθνπφ ηνλ ππνινγηζκφ ηεο πηζαλφηεηαο δεκηνπξγίαο απνγφλσλ πνπ πάζρνπλ απφ ηηο ζπγθεθξηκέλεο 

θιεξνλνκηθέο αζζέλεηεο. Αθφκα, ζηελ πεξίπησζε δηάγλσζεο γελεηηθψλ αλσκαιηψλ θαηά ηε 

δηελέξγεηα ηνπ πξνγελλεηηθνχ ειέγρνπ δίλεηαη ε δπλαηφηεηα δηαθνπήο ηεο θχεζεο.  

Ζ δηάγλσζε ησλ γελεηηθψλ αζζελεηψλ κπνξεί λα πξαγκαηνπνηεζεί. 

 Με ηε κειέηε ηνπ θαξπoηχπνπ, φπσο γηα παξάδεηγκα θαηά ηνλ πξνγελλεηηθφ έιεγρν,  

 Με δηάθνξεο βηνρεκηθέο δνθηκαζίεο  

 Με ηελ αλάιπζε ηεο αιιεινπρίαο ησλ βάζεσλ ηνπ DΝΑ (κνξηαθή δηάγλσζε).  

Σηε ζπλέρεηα αλαθέξνληαη δχν πεξηπηψζεηο εθαξκνγήο ηεο παξαπάλσ κεζνδνινγίαο γηα ηε 

δηάγλσζε ηεο θαηλπιθεηνλνπξίαο θαη ηεο δξεπαλνθπηηαξηθήο αλαηκίαο.  

Ζ εθαξκνγή πξνγξάκκαηνο ειέγρνπ ησλ λενγλψλ γηα ηελ θαηλπιθεηνλνπξία έρεη κεηψζεη 

ζεκαληηθά ηηο πεξηπηψζεηο δηαλνεηηθήο θαζπζηέξεζεο απφ απηή ηελ αζζέλεηα. Ο έιεγρνο γηα ηε 

θαηλπιθεηνλνπξία πξαγκαηνπνηείηαη κε ηνλ ππνινγηζκφ ηεο ζπγθέληξσζεο ηεο θαηλπιαιαλίλεο ζην αίκα 

ησλ λενγέλλεησλ.  

Ζ δξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία είλαη κία απφ ηηο ιίγεο γελεηηθέο αζζέλεηεο ηεο νπνίαο ν κεραληζκφο 

δεκηνπξγίαο έρεη κειεηεζεί δηεμνδηθά. Απηφ καο δίλεη ηε δπλαηφηεηα δηάγλσζεο ηεο αζζέλεηαο κε ηε 

ρξεζηκνπνίεζε πνιιψλ δηαθνξεηηθψλ ηερληθψλ. Μηα απφ απηέο είλαη ε παξαηήξεζε ηεο κνξθνινγίαο 

ησλ εξπζξψλ θπηηάξσλ ζε ζπλζήθεο έιιεηςεο νμπγφλνπ. Σηελ πεξίπησζε φπνπ ην άηνκν πάζρεη, ηα 

εξπζξνθχηηαξά ηνπ παίξλνπλ δξεπαλνεηδέο ζρήκα (δνθηκαζία δξεπάλσζεο). Γηα ηε δηάγλσζε ηεο 

δξεπαλνθππαξηθήο αλαηκίαο ρξεζηκνπνηνχληαη επίζεο ηερληθέο πνπ επηηξέπνπλ ηνλ πξνζδηνξηζκφ ηεο 

αηκνζθαηξίλεο ΖbS ζηα εξπζξνθχηηαξα φπσο θαη ηνλ εληνπηζκφ ηνπ κεηαιιαγκέλνπ γνληδίνπ β
s 

Ο 
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Η γελεηηθή θαζνδήγεζε κεηώλεη ηηο πηζαλόηεηεο απόθηεζεο απνγόλωλ κε 
γελεηηθέο αλωκαιίεο  

 γελεηηθή θαζνδήγεζε είλαη κία δηαδηθαζία θαηά ηελ νπνία εηδηθνί επηζηήκνλεο δίλνπλ 

πιεξνθνξίεο ζε κεκνλσκέλα άηνκα, δεπγάξηα θαη νηθνγέλεηεο πνπ πάζρνπλ απφ θάπνηα 

γελεηηθή αζζέλεηα ή έρνπλ απμεκέλεο πηζαλφηεηεο λα ηελ εκθαλίζνπλ. Οη πιεξνθνξίεο απηέο 

είλαη απαξαίηεηεο γηα ηνπο ελδηαθεξφκελνπο, γηαηί ηνπο βνεζνχλ ζηε ιήςε απνθάζεσλ, θπξίσο ζρεηηθφ 

κε ηελ απφθηεζε πγηψλ απνγφλσλ.  

Ο εηδηθφο επηζηήκνλαο είλαη ζε ζέζε λα ζπκβνπιέςεη ηνπο ελδηαθεξφκελνπο, κφλν φηαλ δηαζέηεη 

ηα απαξαίηεηα ζηνηρεία πνπ ηνπ επηηξέπνπλ λα γλσξίδεη ηε ζπγθεθξηκέλε γελεηηθή αζζέλεηα, ηε 

ζπρλφηεηα εκθάληζήο ηεο, ηνλ ηξφπν κε ηνλ νπνίν θιεξνλνκείηαη, ηηο επηπηψζεηο ζηα άηνκα πνπ πάζρνπλ 

απφ απηή, ηνπο ηξφπνπο αληηκεηψπηζεο ηεο θά. Αλ, γηα παξάδεηγκα, δηαπηζησζεί φηη δχν γνλείο είλαη 

εηεξφδπγνη γηα ην γνλίδην β
s
, ηφηε ν ζχκβνπινο πιεξνθνξεί ηνπο κειινληηθνχο γνλείο φηη ππάξρεη 25% 

πηζαλφηεηα λα απνθηήζνπλ παηδί πνπ πάζρεη απφ δξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία.  

Αλ, φπσο ζην πξνεγνχκελν παξάδεηγκα, ππάξρεη απμεκέλε πηζαλφηεηα ην έκβξπν λα πάζρεη απφ 

θάπνηα αλσκαιία, ηφηε είλαη απαξαίηεηε ε δηελέξγεηα πξνγελλεηηθνχ ειέγρνπ. Με βάζε ηα 

απνηειέζκαηα ηνπ πξνγελλεηηθνχ ειέγρνπ θαινχληαη νη γνλείο λα απνθαζίζνπλ, ζηελ πεξίπησζε πνπ ην 

έκβξπν πάζρεη απφ ζνβαξή γελεηθή αλσκαιία, ηε δηαθνπή ηεο θχεζεο. 

Ζ απφθαζε γηα δηαθνπή ή κε ηεο θχεζεο επεξεάδεηαη θαη απφ άιιεο παξακέηξνπο, πνπ 

δηαθέξνπλ απφ θνηλσλία ζε θνηλσλία θαη κπνξεί λα ζρεηίδνληαη κε ηηο ζξεζθεπηηθέο αληηιήςεηο, εζηθέο 

παξακέηξνπο θ.ά 

Παξ’ φηη γελεηηθή θαζνδήγεζε κπνξεί λα δεηήζνπλ φινη ζη ππνςήθηνη γνλείο, ππάξρνπλ νκάδεο 

αηφκσλ νη νπνίεο είλαη απαξαίηεην λα απεπζπλζνχλ ζε εηδηθνχο πξηλ πξνρσξήζνπλ ζηελ απφθηεζε 

απνγφλσλ. Σ’ απηέο πεξηιακβάλνληαη: 

 Άηνκα θνξείο γελεηηθψλ αζζελεηψλ 

 Άηνκα κε νηθνγελεηαθφ ηζηνξηθφ γελεηηθψλ αζζελεηψλ  

 Γπλαίθεο ειηθίαο 35 εηψλ θαη άλσ  

 Γπλαίθεο κε πνιιαπιέο απνβνιέο.  

 

 

 

 

 

Ζ 
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Με ηνλ πξνγελλεηηθό έιεγρν κπνξνύλ λα εληνπηζηνύλ γελεηηθέο αλωκαιίεο ζην 
έκβξπν  

ηηο πεξηπηψζεηο πνπ ππάξρεη απμεκέλε πηζαλφηεηα ην έκβξπν λα εκθαλίζεη θάπνηα γελεηηθή 

αλσκαιία, ηφηε επηβάιιεηαη ν πξνγελλεηηθφο έιεγρνο.  

Με ηελ ακληνπαξαθέληεζε ιακβάλεηαη απφ ηνλ ακληαθφ ζάθν, κε ηε βνήζεηα βειφλαο, κηθξή 

πνζφηεηα ακληαθνχ πγξνχ. Μέζα ζε απηφ βξίζθνληαη εκβξπηθά θχηηαξα. Τα θχηηαξα απηά κπνξνχλ λα 

ρξεζηκνπνηεζνχλ γηα ηελ αλάιπζε DΝΑ θαη ηελ βηνρεκηθή αλάιπζε νξηζκέλσλ πξσηετλψλ θαη ελδχκσλ 

φπσο ζηελ πεξίπησζε ηεο θαηλπιθεηνλνπξίαο. Δπίζεο, χζηεξα απφ θαιιηέξγεηα ηα εκβξπηθά απηά 

θχηηαξα ρξεζηκνπνηνχληαη γηα ηε δηάγλσζε ρξσκνζσκηθψλ αλσκαιηψλ, κε κειέηε ηνπ θαξπφηππνπ. Ζ 

ακληνπαξαθέληεζε πξαγκαηνπνηείηαη απφ ηελ 12ε-16ε εβδνκάδα ηεο θχεζεο θαη απνηειεί έλαλ αζθαιή 

θαη αμηφπηζην ηξφπν δηάγλσζεο ησλ γελεηηθψλ αλσκαιηψλ (κε ακληνπαξαθέληεζε κπνξεί λα ειεγρζεί ε 

χπαξμε πεξηζζφηεξσλ απφ 100 γελεηηθψλ αλσκαιηψλ.  

Δλαιιαθηηθή κέζνδνο πξνγελλεηηθνχ ειέγρνπ είλαη ε ιήςε ρνξηαθψλ ιαρλψλ. Πξαγκαηνπνηείηαη 

ζπλήζσο ηελ 9ε-12ε εβδνκάδα ηεο θχεζεο θαη πεξηιακβάλεη ηε ιήςε εκβξπηθψλ θπηηάξσλ απφ ηηο 

πξνεθβνιέο (ιάρλεο) ηνπ ρφξηνπ (εκβξπηθή κεκβξάλε πνπ ζπκκεηέρεη ζην ζρεκαηηζκφ ηνπ πιαθνχληα). 

Τα θχηηαξα απφ ηηο ρνξηαθέο ιάρλεο κπνξνχλ λα ρξεζηκνπνηεζνχλ ηφζν γηα ηνλ έιεγρν ησλ 

ρξσκνζσκάησλ (θαξπφηππνο) φζν θαη γηα βηνρεκηθέο αλαιχζεηο θαη αλάιπζε DΝΑ φπσο ζηε 

δξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία.  

Ζ ακληνπαξαθέληεζε, ζε ζρέζε κε ηελ ιήςε ρνξηαθψλ ιαρλψλ, καο δίλεη ηε δπλαηφηεηα 

παξαζθεπήο ρξσκνζσκάησλ θαιχηεξεο πνηφηεηαο. Αληίζεηα, ε ιήςε ρνξηαθψλ ιαρλψλ δίλεη ηε 

δπλαηφηεηα πην έγθαηξεο δηάγλσζεο.  

Σηελ πεξίπησζε δηάγλσζεο, κε ηνλ πξνγελλεηηθφ έιεγρν, ζνβαξψλ γελεηηθψλ αλσκαιηψλ είλαη 

δπλαηή ε δηαθνπή ηεο θχεζεο ρσξίο λα δεκηνπξγεί πξφβιεκα πγείαο ζηε κεηέξα.  

 

  

Σ 
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Γπενήγηζη εμμξιώμ και όοτμ: 

Χοτμξζτμική αμτμαλία: Η με θοζημιμγηθή μμνθμιμγία (δμμηθή) ή μ με θοζημιμγηθόξ ανηζμόξ 

ηςκ πνςμμζςμάηςκ (ανηζμεηηθή).  

Μη διαςτοιζμόπ: Ο με ζςζηόξ δηαπςνηζμόξ ηςκ μμμιόγςκ πνςμμζςμάηςκ θαηά ηε μίηςζε ή 

μείςζε πμο έπεη ςξ απμηέιεζμα ηε δεμημονγία θοηηάνςκ με πενηζζόηενα ή ιηγόηενα 

πνςμμζώμαηα. 

Αμερπλξειδία: Η ύπανλε ανηζμμύ πνςμμζςμάηςκ πμο δεκ είκαη πμιιαπιάζημξ ημο απιμεηδμύξ 

ανηζμμύ. Η πημ ζοκεζηζμέκε μμνθή ακεοπιμεηδίαξ ζημκ άκζνςπμ είκαη ε ηνηζςμία 

Μξμξζτμία: Η ύπανλε, ζε δηπιμεηδέξ θύηηανμ, εκόξ ακηηγνάθμο από θάπμημ δεύγμξ 

πνςμμζςμάηςκ. Μμκαδηθή μμκμζςμία ημο ακζνώπμο είκαη ημ ΢ύκδνμμμ Turner, πμο μθείιεηαη 

ζηεκ απμοζία εκόξ Υ πνςμμζώμαημξ ζηα ζειοθά άημμα. 

Σοιζτμία: Η ύπανλε, ζε δηπιμεηδέξ θύηηανμ, ηνηώκ ακηηγνάθςκ εκόξ πνςμμζώμαημξ, ακηί ηςκ 

θοζημιμγηθώκ δύμ. 

 ΢ύμδοξμξ Down (ηοιζτμία 21):  ανηζμεηηθή πνςμμζςμηθή ακςμαιία  πμο μθείιεηαη ζηεκ 

ύπανλε εκόξ επηπιέμκ πνςμμζώμαημξ 21 ζημκ θανοόηοπμ. Σα άημμα πμο πάζπμοκ εμθακίδμοκ 

θαζοζηένεζε ζηεκ ακάπηολε, παναθηενηζηηθέξ δοζμμνθίεξ ζημ πνόζςπμ θαη δηακμεηηθή 

θαζοζηένεζε.   

΢ύμδοξμξ Kleinefelter: ΢ύκδνμμμ πμο μθείιεηαη ζηε ύπανλε ζε ανζεκηθά άημμα εκόξ επηπιέμκ 

Υ πνςμμζώμαημξ (ΥΥΤ). 

΢ύμδοξμξ Turner: ΢ύκδνμμμ πμο μθείιεηαη ζηεκ ύπανλε εκόξ μόκμ θοιεηηθμύ πνςμμζώμαημξ, 

ημο X, ζε ζειοθά άημμα. 

Σξ ζύμδοξμξ θτμήπ ηηπ γάηαπ (cri-du-chat): Η αζζέκεηα μθείιεηαη ζηεκ έιιεηρε εκόξ 

μεγάιμο ημήμαημξ ημο μηθνμύ βναπίμκα από ημ πνςμόζςμα 5, ηα κεμγέκκεηα πμο πάζπμοκ ημ 

θιάμα ημοξ μμηάδεη με ημ θιάμα ηεξ γάηαξ θαη εμθακίδμοκ δηακμεηηθή θαζοζηένεζε. 

Διπλαζιαζμόπ:  Μηα πνςμμζςμηθή ακςμαιία ζηεκ μπμία έπμομε ηεκ επακάιερε εκόξ 

πνςμμζςμηθμύ ημήμαημξ ζημ πνςμόζςμα. 

Αμαζηοξθή: Μηα πνςμμζςμηθή ακςμαιία ζηεκ μπμία ημήμα εκόξ πνςμμζώμαημξ ακαζηνέθεηαη 

θαη επακαζοκδέεηαη ζημ ίδημ πνςμόζςμα.  

Μεηαηόπιζη: Η μεηαθμνά ημήμαημξ εκόξ πνςμμζώμαημξ ζε έκα άιιμ πνςμόζςμα. 

Αμμιξπαοακέμηηζη: Σεπκηθή πνμγεκκεηηθμύ ειέγπμο, θαηά ηεκ  μπμία με ηε βμήζεηα βειόκαξ 

ιαμβάκεηαη από ημκ αμκηαθό ζάθμ μηθνή πμζόηεηα αμκηαθμύ ογνμύ ημ μπμίμ πενηέπεη ηα πνμξ 

έιεγπμ εμβνοσθά θύηηανα 
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Ο θαξθίλνο πξνθαιείηαη από κεηαιιάμεηο γνληδίωλ πνπ ειέγρνπλ ηνλ θπηηαξηθό 
πνιιαπιαζηαζκό  

 θαξθίλνο ραξαθηεξίδεηαη απφ ηνλ αλεμέιεγθην πνιιαπιαζηαζκφ θπηηάξσλ ελφο ηζηνχ. Απηά 

ζρεκαηίδνπλ κάδεο θπηηάξσλ (θαξθηληθνί φγθνη) ή κεηαλαζηεχνπλ ζην αίκα φπσο ζηηο 

δηάθνξεο κνξθέο ιεπραηκηψλ. Απνηειέζκαηα κειεηψλ έρνπλ νδεγήζεη ζην ζπκπέξαζκα φηη 

ζρεδφλ φιεο ζη πεξηπηψζεηο θαξθίλνπ πξνέξρνληαη απφ κεηαιιάμεηο γνληδίσλ ζσκαηηθψλ θπηηάξσλ.  

Υπάξρνπλ δχν ηχπνη γνληδίσλ πνπ ζρεηίδνληαη κε ηελ θαξθηλνγέλεζε. Τα νγθνγνλίδηα θαη ηα 

νγθνθαηαζηαιηηθά γνλίδηα. Τα απνηειέζκαηα ζρεηηθψλ εξεπλψλ νδεγνχλ ζην ζπκπέξαζκα φηη ν 

θαξθίλνο ζε γελεηηθφ επίπεδν είλαη ην απνηέιεζκα:  

 Μεηαηξνπή πξσην-νγθνγνληδίσλ ζε νγθνγνλίδηα 

 Απνπζίαο ιεηηνπξγηθφηεηαο νγθνθαηαζηαιηηθψλ γνληδίσλ θαη  

 Αδξαλνπνίεζεο ησλ κεραληζκψλ επηδηφξζσνεο ηνπ DΝΑ  

Τα νγθνγνλίδηα «πξνέξρνληαη» απφ γνλίδηα πνπ ππάξρνπλ θπζηνινγηθά ζην αλζξψπηλν γνληδίσκα 

θαη νλνκάδνληαη πξσην-νγθνγνλίδηα. Γηα πνην ιφγν φκσο ην θάζε θχηηαξν λα θέξεη γνλίδηα ηα νπνία 

θάησ απφ ζπγθεθξηκέλεο ζπλζήθεο ζα νδεγήζνπλ ζηελ θαηαζηξνθή ηνπ; Βξέζεθε φηη φια ηα πξσην-

νγθνγνλίδηα έρνπλ πνιχ ζεκαληηθφ ξφιν ζηε θπζηνινγηθή ιεηηνπξγία ηνπ θπηηάξνπ, ελεξγνπνηψληαο ηνλ 

θπηηαξηθφ πνιιαπιαζηαζκφ, ζε πεξηπηψζεηο πνπ απηφο είλαη απαξαίηεηνο φπσο ζηελ επνχισζε 

ηξαπκάησλ. Όκσο δηάθνξα είδε κεηαιιάμεσλ, πνπ κπνξεί λα πξνθιεζνχλ απφ κεηαιιαμνγφλνπο 

παξάγνληεο, κεηαηξέπνπλ ηα πξσην-νγθνγνλίδηα ζε νγθνγνλίδηα, ηα νπνία ππεξιεηηνπξγνχλ θαη νδεγνχλ 

ην θχηηαξν ζε αλεμέιεγθην πνιιαπιαζηαζκφ θαη δεκηνπξγία θαξθίλνπ. Ζ κεηαηξνπή ελφο πξσην-

νγθνγνληδίνπ ζε νγθνγνλίδην κπνξεί λα είλαη ην απνηέιεζκα κηαο ζεκεηαθήο κεηάιιαμεο ή κηαο 

ρξσκνζσκηθήο αλσκαιίαο, ζπλεζέζηεξα κεηαηφπηζεο.  

Τα νγθνθαηαζηαιηηθά γνλίδηα είλαη γνλίδηα πνπ ειέγρνπλ ηελ θπηηαξηθή δηαίξεζε, 

θαηαζηέιινληάο ηελ, φπνηε είλαη απαξαίηεην. Ζ αλαζηνιή ηεο δξάζεο ηνπο πνπ είλαη ζπλήζσο 

απνηέιεζκα κεηάιιαμεο, θπξίσο έιιεηςεο, αθαηξεί απφ ην θχηηαξν ηε δπλαηφηεηα ειέγρνπ ηνπ 

πνιιαπιαζηαζκνχ θαη νδεγεί ζε θαξθηλνγέλεζε. Φαξαθηεξηζηηθφ παξάδεηγκα απνηειεί ν θαξθίλνο ηνπ 

ακθηβιεζηξνεηδνχο (ξεηηλνβιάζησκα) πνπ είλαη απνηέιεζκα έιιεηςεο ελφο νγθνθαηαζηαιηηθνχ 

γνληδίνπ. 

Τέινο, βιάβεο ζηνπο κεραληζκνχο επηδηφξζσζεο ηνπ DΝΑ έρνπλ σο απνηέιεζκα ηελ απμεκέλε 

ζπρλφηεηα εκθάληζεο θαξθίλνπ. Τα άηνκα, γην παξάδεηγκα, πνπ πάζρνπλ απφ κειαγρξσκαηηθή 

μεξνδεξκία εκθαλίδνπλ πνιιαπιάζηα ζπρλφηεηα θαξθίλσλ ηνπ δέξκαηνο, Κπξίσο ζηηο πεξηνρέο πνπ 

εθηίζεληαη ζηελ αθηηλνβνιία ηνπ ήιηνπ, ζε ζρέζε κε ηα θπζηνινγηθά άηνκα. Δίλαη γλσζηφ φηη ε αζζέλεηα 

δεκηνπξγείηαη απφ αληθαλφηεηα επηδηφξζσζεο βιαβψλ πνπ πξνθαινχληαη απφ ηελ ππεξηψδε αθηηλνβνιία 

ιφγσ κεηάιιαμεο ησλ γνληδίσλ πνπ θσδηθνπνηνχλ ηα επηδηνξζσηηθά έλδπκα.  

Ο 
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Όπσο έγηλε θαλεξφ, ν θαξθίλνο ζρεηίδεηαη κε αιιαγέο ζην γελεηηθφ πιηθφ. Δληνχηνηο δελ 

θιεξνλνκείηαη σο απιφο Μελδειηθφο ραξαθηήξαο, αιιά είλαη απνηέιεζκα αιιειεπίδξαζεο γελεηηθψλ θαη 

πεξηβαιινληηθψλ παξαγφλησλ. Ζ πνιππινθφηεηα ηεο αζζέλεηαο απηήο ζρεηίδεηαη κε ηα παξαθάησ αίηηα:  

 Ο θαξθίλνο, ζε αληίζεζε κε ηηο θιεξνλνκηθέο αζζέλεηεο, φπσο ε δξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία. δελ 

πξνθαιείηαη απφ κία κεηάιιαμε αιιά απφ ηε «ζπζζψξεπζε» αξθεηψλ γελεηηθψλ αιιαγψλ ζηα 

θχηηαξα. Οη κεηαιιάμεηο απηέο είλαη απνηέιεζκα δηαθνξεηηθψλ πεξηβαιινληηθψλ 

κεηαιιαμνγφλσλ παξαγφλησλ φπσο ε αθηηλνβνιία ή ρεκηθέο νπζίεο.  

 Σηε δεκηνπξγία θάζε είδνπο θαξθίλνπ ζπκκεηέρνπλ ζπλήζσο ηφζν ηα νγθνγνλίδηα φζν θαη ηα 

νγθνθαηαζηαιηηθά γνλίδηα. Γηα παξάδεηγκα, ζην θαξθίλν ηνπ παρένο εληέξνπ βξέζεθε φηη 

ζπκκεηέρνπλ αξθεηά γνλίδηα θαη ησλ δχν ηχπσλ, ηα νπνία έρνπλ ππνζηεί κεηαιιάμεηο.  

Γπενήγηζη εμμξιώμ και όοτμ: 
Καοκίμξπ: Αζζέκεηα πμο μθείιεηαη ζημκ  ακελέιεγθημ πμιιαπιαζηαζμό ηςκ θοηηάνςκ εκόξ 

ηζημύ.  

Ογκξγξμίδιξ: Μεηαιιαγμέκμ γμκίδημ πμο ζπεηίδεηαη με ημκ ακελέιεγθημ πμιιαπιαζηαζμό εκόξ 

θοηηάνμο.  

Ογκξκαηαζηαληικό γξμίδιξ: Φοζημιμγηθό γμκίδημ πμο ζπεηίδεηαη με ημκ πενημνηζμό ημο ανηζμμύ 

ηςκ θοηηανηθώκ δηαηνέζεςκ. 

Φξοέαπ: Έκα άημμμ εηενόδογμ γηα ζογθεθνημέκμ αιιειόμμνθμ, πμο ζπεηίδεηαη με ηεκ εμθάκηζε 

θάπμηαξ αζζέκεηαξ. Ο όνμξ πνεζημμπμηείηαη ζοκήζςξ γηα εηενόδογα άημμα αοημζςμηθώκ 

οπμιεηπόμεκςκ αιιειμμόνθςκ θαη γηα ζειοθά εηενόδογα οπμιεηπόμεκςκ θοιμζύκδεηςκ 

αιιειμμόνθςκ. 
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Μεζνδνινγία επίιπζεο πξνβιεκάηωλ θαη αζθήζεωλ 

αηά ηε δηάξθεηα ηεο δσήο ελφο νξγαληζκνχ ή θπηηάξνπ ηα γνλίδηα, απηνδηπιαζηάδνληαη 

θπζηνινγηθά θαη ηα ρξσκνζψκαηα δηαρσξίδνληαη κε καζεκαηηθή αθξίβεηα ρσξίο ην 

παξακηθξφ ιάζνο. Οη δηάθνξνη ζπλδπαζκνί ησλ γνληδίσλ θαηά ηελ δεκηνπξγία ηνπ δπγσηνχ, 

εθθξάδνπλ κηα πνηθηιία γλσξηζκάησλ ζην λέν νξγαληζκφ, ρσξίο θακία βηνρεκηθή αιινίσζή ηνπο. 

Σπάληα, εκθαλίδεηαη ζηνπο απνγφλνπο κηα ηδηφηεηα πνπ δελ πξνυπήξρε ζε θαλέλα απφ ηνπο γνλείο θαη εθ’ 

φζνλ ην λέν γλψξηζκα θιεξνλνκεζεί ζηνπο απνγφλνπο ηνπο, έρνπκε κία κεηάιιαμε. Γειαδή κηα αιιαγή 

ζην γελεηηθφ πιηθφ πνπ θιεξνλνκείηαη. Γηα ηελ επίιπζε ησλ πξνβιεκάησλ ηεο βηνινγίαο πάλσ ζηηο 

κεηαιιάμεηο απαηηείηαη θαιή γλψζε ηεο ζεσξίαο θαη ηεο νξνινγίαο ψζηε κε πξνζεθηηθή αλάγλσζε ηνπ 

πξνβιήκαηνο λα γίλεη ε ηαμηλφκεζή ηνπ ζε θάπνηα θαηεγνξία . Πξέπεη λα θαηαλνήζνπκε ην πξφβιεκα, 

λα θαηαγξάθεηαη ε ξνή ηεο ζθέςεο θαη λα γλσξίδνπκε θαιά ην πξνεγνχκελν θεθάιαην κε ηνπο λφκνπο 

ηνπ Mendel. 

1. Γονιδιακέρ Μεηαλλάξειρ 
 

Αλ ε αιιαγή ζην γελεηηθφ πιηθφ αθνξά κηθξφ αξηζκφ βάζεσλ , ζηηο νπνίεο ζπκβαίλεη αληηθαηάζηαζε , 

πξνζζήθε ή έιιεηςε ηφηε ραξαθηεξίδεηαη σο γνληδηαθή κεηάιιαμε. 

Ανηικαηάζηαζη βάζηρ 
Γηαθξίλνπκε ηηο παξαθάησ πεξηπηψζεηο:   

Α. ζηηο νπνίεο ε αιιαγή δελ επεξεάδεη θαη δελ είλαη επηβιαβήο. 

1. Ζ ηξηπιέηα πνπ πξνθχπηεη λα θσδηθνπνηεί ην ίδην ακηλνμχ (ζπλψλπκν θσδηθφλην) 

2. Να  θσδηθνπνηεί έλα άιιν ακηλνμχ ην νπνίν φκσο δελ επεξεάδεη ηε ζηεξενδηάηαμε θαη θαηά 

ζπλέπεηα ηε ιεηηνπξγηθφηεηα ηεο πξσηεΐλεο 

3. Να έρεη γίλεη ζε πεξηνρή πνπ δελ θσδηθνπνηεί πξσηεΐλεο   

Β. ζηηο νπνίεο ε αιιαγή  επεξεάδεη ηε ιεηηνπξγηθόηεηα ηεο πξσηεΐλεο θαη  είλαη ζπλήζσο  

επηβιαβήο 

1. Ζ ηξηπιέηα πνπ πξνθχπηεη λα θσδηθνπνηεί δηαθνξεηηθφ ακηλνμχ ην νπνίν βξίζθεηαη ζην ελεξγφ 

θέληξν ελφο ελδχκνπ ή θνληά ζ’ απηφ 

2. Σε ακηλνμχ πνπ πξνθαιεί αιιαγή ηεο δνκήο  ηεο πξσηεΐλεο θαη θαηά ζπλέπεηα αιιαγή ζηε 

ιεηηνπξγηθφηεηα ηεο πξσηεΐλεο 

3. Να κεηαηξέςεη ην θσδηθφλην ζε θσδηθφλην ιήμεο, κε απνηέιεζκα ην ηεξκαηηζκφ ηεο ζχλζεζεο 

ηεο πνιππεπηηδηθήο αιπζίδαο. 

Φπζηνινγηθή αιιεινπρία βάζεσλ 

CAT TCA CCT GTA CCA 

GTA AGT GGA CAT GGT 

Αληηθαηάζηαζε 

CAT GCA CCT GTA CCA 

GTA CGT GGA CAT GGT 

Κ 
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Πποζθήκη βάζηρ ή έλλειψη βάζηρ 

1. Αλ ε πξνζζήθε ή έιιεηςε δηαδνρηθψλ βάζεσλ είλαη ζε νπνηνδήπνηε αξηζκφ πνιιαπιάζην ηνπ 

ηξία δεκηνπξγεί πξνζζήθε ή έιιεηςε  ελφο ή πεξηζζνηέξσλ ακηλνμέσλ αληίζηνηρα. 

2. Αλ φκσο ε πξνζζήθε ή έιιεηςε δηαδνρηθψλ βάζεσλ είλαη ζε αξηζκφ δηαθνξεηηθφ ηνπ ηξία ή ησλ 

πνιιαπιαζίσλ ηνπ, ηφηε δηαηαξάζζεηαη ην πιαίζην αλάγλσζεο ησλ ηξηπιεηψλ θαη ε αιιεινπρία 

ησλ ακηλνμέσλ δηαθέξεη απφ ηελ αξρηθή.  

Έιιεηςε  T=A  

CAT  CAC CTG TAC CAG 

 GTA  GTG GAC ATG GTC 

Πξνζζήθε GC 

CAT GTC ACC TGT ACC 

GTA CAG TGG ACA TGG 
 

Οη πεξηζζόηεξεο κεηαιιάμεηο νδεγνύλ ζε απνηειέζκαηα πνπ δελ είλαη επλντθά γηα ηνλ νξγαληζκό, 

ππάξρνπλ όκσο θαη κεξηθέο πνπ εκθαλίδνπλ πιενλεθηήκαηα κε απνηέιεζκα ηε γελεηηθή 

πνηθηιόηεηα θαη ηελ εμέιημε, όπσο ηελ γλσξίδνπκε ζήκεξα  

 

 

 

1. Δίκμκηαη μη αιιειμοπίεξ από ηα ημήμαηα εκόξ μμνίμο ημο DNA θαη εκόξ μμνίμο RNA: 

 DNA   TATGTTGG 

                  ATACTACC 

 RNA   UAUGAUGG 

Να παναηενήζεηε πνμζεπηηθά ηα δύμ μόνηα θαη κα ελεγήζεηε ακ οπάνπεη θάπμηα ζπέζε 

μεηαλύ ημοξ. 
Τν RNA UAUGAUGG έρεη πξνέιζεη απφ ηε κεηαγξαθή ηνπ θιψλνπ  ATACTACC. Δπίζεο ζεκεηψλεηαη 

θαη κία γνληδηαθή κεηάιιαμε 

TATGΤTGG 

ATACΤACC 
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2. Η πνμζζήθε μηαξ απιήξ βάζεξ θαη ε έιιεηρε μηαξ απιήξ βάζεξ πμο βνίζθμκηαη ζε 

απόζηαζε 15 πενίπμο βάζεςκ ζημ μόνημ ημο mRNA ημο βαθηενημθάγμο Σ4 πμο 

θαζμνίδεη ημ ιοζμέκδομμ, πνμθαιμύκ μηα αιιαγή ζηε πνςηεΐκε από ηεκ θακμκηθή 

ζύζηαζε … lys-ser-pro-ser-leu-asn-ala-ala-lys …   ζηε με θακμκηθή     … lys-val-his-

his- leu-met-ala-ala-lys … α. με ηε βμήζεηα ημο γεκεηηθμύ θώδηθα κα  απμθνοπημγνα- 

θεζεί ημ ημήμα ημο mRNA ηόζμ γηα ηεκ ανπηθή πνςηεΐκε όζμ θαη γηα ηεκ δηπιά 

μεηαιιαγμέκε β. πμηα βάζε πνμζηέζεθε θαη πμηα βάζε παναιείθζεθε; 
Τνπνζεηνχκε ζην πίλαθα ηηο ηξηπιέηεο πνπ θσδηθνπνηνχλ ηα ίδηα ακηλνμέα  θαη ζηηο δχν πξσηεΐλεο  

Καλνληθή πξσηεΐλε  

lys ser pro ser leu asn ala ala lys 

AA_  CC_  _U_ AA_ GC_ GC_ AA_ 

 

AA_ GU_ CA_ CA_ _U_ AUG GC_ GC_ AA_ 

lys val his his leu met ala ala lys 

Μεηαιιαγκέλε πξσηεΐλε  

Γλσξίδνπκε φηη  πξνζζήθε ή έιιεηςε βάζεο , ηξνπνπνηεί ην πιαίζην αλάγλσζεο  

Γηα ηελ εκθάληζε ηεο κεζεηνλίλεο ην θελφ _ ζηε αζπαξαγίλε (asn) είλαη ην U  θαη φρη ην C. Ζ αιαλίλε 

μεθηλά πάληα G άξα κεηά ηε κεζεηνλίλε (met) έρνπκε ηελ πξνζζήθε ηεο βάζεο G Άξα ε αιιαγή ηεο 

ζεξίλεο ζε βαιίλε 15 βάζεηο πξηλ  νθείιεηαη ζε έιιεηςε ή ηνπ Α ή ηνπ U κε ην νπνία μεθηλά ε ζεξίλε 

(ser). Ζ βαιίλε (val) μεθηλά κε G  άξα ε δεχηεξε βάζε ζηε ζεξίλε είλαη ε G  θαη επνκέλσο θσδηθνπνηείηε 

απφ ηελ ηξηπιέηα AGU  θαη ε βάζε πνπ παξαιείθζεθε είλαη ε Α (αδελίλε) Με ακνηβαίεο κεηαηνπίζεηο 

ζχκθσλα κε ην πιαίζην αλάγλσζεο ζπκπιεξψλνπκε ηνλ πίλαθα .Ζ ιεπθίλε (leu) ζηε θαλνληθή πξσηεΐλε 

αθνχ θαηαιήγεη ζε δχν UU  ε πξψηε βάζε ζα είλαη  C. Ζ ζεξίλε (ser) μεθηλά απφ A ή U ε ηζηηδίλε(his) 

θαηαιήγεη ζε U ή C, άξα U  

Τειηθά έρσ 

Καλνληθή πξσηεΐλε  

lys ser pro ser leu asn ala ala lys 

AA_ AGU CCA UCA CUU AAU GC_ GC_ AA_ 

 

Μεηαιιαγκέλε πξσηεΐλε  

AA_ GUC CAU CAC UUA AUG GC_ GC_ AA_ 

lys val his his leu met ala ala lys 
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3. Έπμομε ημ mRNA   

5´ AUG CGU UUU ACC AAU CUG ACA CCC AAU UAA 3΄. 

Να ελεηαζηεί ηη μεηαβμιέξ ζα πάζεη ε παναγόμεκε πμιοπεπηηδηθή αιοζίδα ακ έπμομε 

ηα παναθάης είδε μεηαιιάλεςκ:  

α) ακηηθαηάζηαζε ηεξ έθηεξ ζηε ζεηνά μοναθίιεξ από θοημζίκε  

β) ακηηθαηάζηαζε ηεξ έβδμμεξ ζηε ζεηνά μοναθίιεξ από θοημζίκε  

γ) έιιεηρε ηεξ έθηεξ ζηε ζεηνά μοναθίιεξ  

δ) πνμζζήθεξ μηαξ αδεκίκεξ μεηά ηεκ έθηε μοναθίιε.  

(Γηα ηεκ απάκηεζή ζαξ πνεζημμπμηείζηε θαη ημκ γεκεηηθό θώδηθα) 
α) 5´… AUG CGC UUU ACC AAU CUG ACA  CCC AAU UAA … 3 

Ζ αληηθαηάζηαζε ηεο έθηεο ζηε ζεηξά νπξαθίιεο απφ θπηνζίλε, δελ επεξεάδεη ην πιαίζην αλάγλσζεο. Ζ 

αληηθαηάζηαζε ηεο ηξηπιέηηαο CGU απφ ηελ CGC δελ έρεη θακηά επίδξαζε ζηε αιιεινπρία ηεο 

πνιππεπηηδηθήο αιπζίδαο γηαηί θαη ηα δχν  απηά θσδηθφληα ζχκθσλα κε ην γελεηηθφ θψδηθα αληηζηνηρνχλ 

ζην ίδην ακηλνμχ, ηελ αξγηλίλε. 

β) 5´… AUG CGU CUU ACC AAU CUG ACA CCC AAU UAA … 3 

 Με ηελ αληηθαηάζηαζε ηεο έβδνκεο ζηε ζεηξά νπξαθίιεο απφ θπηνζίλε ελψ δελ δηαηαξάζζεη ην πιαίζην 

αλάγλσζεο ε κεηαηξνπή ηεο ηξηπιέηηαο UUU απφ ηελ CUU έρεη ζαλ απνηέιεζκα ε παξαγφκελε 

πνιππεπηηδηθή αιπζίδα λα έρεη ζαλ ηξίην ακηλνμχ ηελ ιεπθίλε αληί ηεο θαηλπιαιαλίλεο. Απηφ κπνξεί λα 

έρεη δξακαηηθέο επηπηψζεηο ζηελ ιεηηνπξγηθφηεηα ηεο παξαγφκελεο πξσηεΐλεο. 

γ) 5´… AUG CGU UUA CCA AUC UGA CAC CCA AUU AA … 3 

Ζ έιιεηςε κηαο βάζεο θαηαζηξέθεη ην πιαίζην αλάγλσζεο θαη θαηαζηξέεθηαη απφ εθεί θαη πέξα ε 

αιιεινπρία ησλ ακηλνμέσλ. Σηελ πεξίπησζή καο κάιηζηα ην έθην θσδηθφλην είλαη θσδηθφλην ιήμεο θαη 

έηζη δηαθφπηεηαη ε αλάπηπμε ηεο αιπζίδαο 

δ) 5´… AUG CGU AUU UAC CAA UCU GAC ACC CAA UUA A … 3 

Ζ πξνζζήθε κηαο βάζεο θαηαζηξέθεη ην πιαίζην αλάγλσζεο θαη θαηαζηξέθεηαη απφ εθεί θαη πέξα ε 

αιιεινπρία ησλ ακηλνμέσλ.  

Γενετικές διαταραχές στις αιμοσφαιρίνες του ανθρώπου 

α εξπζξά αηκνζθαίξηα ηνπ αλζξψπνπ πεξηέρνπλ θπξίσο κηα πξσηεΐλε ζθαηξηθνχ ζρήκαηνο, ηελ 

αηκνζθαηξίλε, ε νπνία απνηειείηαη απφ ηέζζεξηο πνιππεπηηδηθέο αιπζίδεο αλά δχν φκνηεο, πνπ 

ε θάζε κηα ζπλδέεηαη κε κηα νκάδα αίκεο.   

΢ηελ εκβξπαθή ειηθία, ε θχξηα αηκνζθαηξίλε, είλαη ε αηκνζθαηξίλε F (HbF) κε ζχζηαζε α2γ2 

΢ηελ ελήιηθε δσή, ε θχξηα αηκνζθαηξίλε, είλαη ε αηκνζθαηξίλε F (HbΑ) κε ζχζηαζε α2β2, αληρλεχνληαη 

βέβαηα θαη κηθξέο πνζφηεηεο ηεο HbΑ2 κε ζχζηαζε α2δ2 θαη ιηγφηεξν απφ 1% ε αηκνζθαηξίλε F (HbF) 

Μεηαιιάμεηο ζηα γνλίδηα ησλ αηκνζθαηξηλψλ νδεγνχλ ζηε δεκηνπξγία αηκνζθαηξηλνπαζεηψλ, κε 

θπξηφηεξεο ηε δξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία. θαη ηε ζαιαζζαηκία 

Τ 
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Γπεπανοκςηηαπική αναιμία 
ελεηηθή αζζέλεηα πνπ νθείιεηαη ζε γνληδηαθή κεηάιιαμε πνπ εληνπίδεηαη ζην 6

ν
 ακηλνμχ ηεο β-

πνιππεπηηδηθήο αιπζίδαο, φπνπ ην γινπηακηληθφ νμχ αληηθαζίζηαηαη απφ βαιίλε. Τελ 

παξνπζηάδνπλ άηνκα πνπ θέξνπλ ην κεηαιιαγκέλν γνλίδην β
s
 ζε νκφδπγε θαηάζηαζε θαη έρεη 

σο απνηέιεζκα ηα αζζελή άηνκα λα παξάγνπλ κφλν ηελ αηκνζθαηξίλε HbS αληί ηεο θαλνληθήο HbA. Ζ 

κεηάιιαμε πξνθαιεί αιιαγή ζηε ζηεξνδηάηαμε ηεο αηκνζθαηξίλεο, κε απνηέιεζκα ηελ αιιαγή ηεο 

κνξθήο ησλ εξπζξνθπηηάξσλ, ηα νπνία ζε ζπλζήθεο έιιεηςεο νμπγφλνπ παίξλνπλ ην δξεπαλνεηδέο 

ζρήκα. Τα εηεξφδπγα άηνκα (θνξείο) έρνπλ έλα θπζηνινγηθφ β θαη έλα κεηαιιαγκέλν  β
s 
θαη δελ 

εκθαλίδνπλ ηα ζπκπηψκαηα ηεο αζζέλεηαο, παξά κφλν ζε ζπλζήθεο κεγάιεο έιιεηςεο νμπγφλνπ, φπσο ζε 

πςφκεηξν πάλσ απφ 3000 κέηξα.     

Θαλαζζαιμία 
Μία απφ ηηο ζνβαξφηεξεο αηκνζθαηξηλνπάζεηεο πνπ νθείιεηαη ζε ειαηησκέλε ζχλζεζε είηε ησλ α είηε 

ησλ β αιπζίδσλ θαη νδεγεί αληίζηνηρα ζε α- ή β- ζαιαζζαηκία. 

β- ζαιαζζαηκία. 

Πξνθαιείηαη απφ πνιιά δηαθνξεηηθά είδε γνληδηαθψλ κεηαιιάμεσλ θαη ηα ζπκπηψκαηα θπκαίλνληαη απφ 

παληειή έιιεηςε ηεο πνιππεπηηδηθήο αιπζίδαο β ζπλεπψο θαη παληειήο έιιεηςε ηεο HbA (ζνβαξή 

αλαηκία), έσο ειάηησζε ηεο ζχλζεζεο ηεο πνιππεπηηδηθήο αιπζίδαο β ζπλεπψο ζχλζεζε HbA ζε πνιχ 

κηθξφηεξε πνζφηεηα (ιηγφηεξν ζνβαξή αλαηκία). Ζ αζζέλεηα θιεξνλνκείηαη κε απηνζσκηθφ 

ππνιεηπφκελν ηχπν, νπφηε απφ γνλείο θνξείο ηεο αζζέλεηαο ε πηζαλφηεηα λα γελλεζεί παηδί κε β- 

ζαιαζζαηκία  είλαη 25% 

Τα νκφδπγα άηνκα κε β- ζαιαζζαηκία εκθαλίδνπλ ζνβαξή αλαηκία, ζε απηά πνιιέο θνξέο παξαηεξείηαη 

αχμεζε ηεο HbF ε νπνία ππνθαζηζηά κεξηθψο ηελ HbA 

Τα εηεξφδπγα άηνκα κε β- ζαιαζζαηκία (θνξείο) εκθαλίδνπλ ήπηα αλαηκία θαη απμεκέλε ζχλζεζε HbA2 ε 

νπνία απνηειεί δηαγλσζηηθφ δείθηε. 

Οη θνξείο έρνπλ αλζεθηηθφηεηα ζηε εινλνζία  

α- ζαιαζζαηκία. 

Ζ α- ζαιαζζαηκία. είλαη απνηέιεζκα, ζρεδφλ ζε φιεο ηηο πεξηπηψζεηο, ηεο έιιεηςεο νιφθιεξνπ ηνπ 

γνληδίνπ πνπ θσδηθνπνηεί ηελ α- πνιππεπηηδηθή αιπζίδα 

Τα γνλίδηα πνπ θσδηθνπνηνχλ ηελ α- πνιππεπηηδηθή αιπζίδα είλαη ηέζζεξα (ππάξρνπλ δχν γνλίδηα α ζε 

θάζε νκφινγν ρξσκφζσκα), επνκέλσο ειιείςεηο κπνξνχλ λα δεκηνπξγεζνχλ ζε έλα, δχν, ηξία ή θαη ζηα 

ηέζζεξα γνλίδηα. 

Ζ έιιεηςε ησλ γνληδίσλ α επεξεάδεη φιεο ηηο αηκνζθαηξίλεο ηνπ αλζξψπνπ .  

 

 

 

 

 

 

Γ 
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1. Εκήιηθμξ άκδναξ εμθακίδεη αολεμέκε πμζόηεηα HbF, θακμκηθή πμζόηεηα ΗbΑ2 θαη 

πακηειή έιιεηρε ζε ΗbΑ. Σμ άημμμ αοηό πάζπεη:  

α. από β- ζαιαζζαημία,  

β. από α-ζαιαζζαημία,  

γ. από δνεπακμθοηηανηθή ακαημία  

δ. από μηα μμνθή εηενόδογεξ ζαιαζζαημίαξ. Δηθαημιμγήζαηε ηεκ απάκηεζή ζαξ 
Ζ παξνπζία HbF θαη HbA2 ζεκαίλεη φηη νη αιπζίδεο α, γ θαη δ δεκηνπξγνχληαη. Άξα ε απνπζία HbA 

ζεκαίλεη έιιεηςε β αιπζίδσλ (β - ζαιαζζαηκία). Ζ έιιεηςε HbS ζεκαίλεη κε χπαξμε 

δξεπαλνθπηηαξηθήο αλαηκίαο 

2. Έκα δεογάνη απμθάζηζε κα δηαθόρεη ηεκ εγθομμζύκε ζε πενίπηςζε πμο ημ θύεμα 

εμθάκηδε ή δνεπακμθοηηανηθή ακαημία ή αημμννμθηιία. Καη μη δύμ δεκ εμθάκηδακ ζμβανό 

πνόβιεμα ακαημίαξ αιιά ε γοκαίθα ήηακ θμνέαξ ηεξ αημμννμθηιίαξ θαη μη δύμ είπακ 

ζεηηθή ηεκ δμθημαζία δνεπάκςζεξ. Πμηα πηζακόηεηα οπάνπεη ημ δεογάνη κα δηαθόρεη 

ηεκ πνώηε θύεζε Πμημξ μ ιόγμξ ηςκ πηζακμηήηςκ ογηώκ ζειοθώκ πνμξ ηα ογηή 

ανζεκηθά παηδηά πμο μπμνμύκ κα πνμθύρμοκ από ημ παναπάκς δεογάνη 
Ζ κεηέξα έρεη γνλφηππν X

A
X
α
Ss θαη δίλεη γακέηεο X

A
S, X

A
s, X

α
S θαη X

α
s.  

Καη ν άλδξαο έρεη γνλφηππν X
A
ΥSs θαη δίλεη γακέηεο X

A
S, X

A
s, ΥS θαη Υs.  

Απφ ην ηεηξάγσλν Punnett: 

ΓΑΜΕΤΕΣ X
A
S X

A
s X

α
S X

α
s 

X
A
S X

A
X

A
SS X

A
X

A
Ss X

A
X
α
SS X

α
s X

A
S 

X
A
s X

A
X

A
Ss X

A
X

A
ss X

A
X
α
Ss X

A
X

α
ss 

ΥS X
A
ΥSS X

A
ΥSs X

α
ΤSS X

α
ΤSs 

Υs X
A
ΥSs X

A
Τss X

α
ΤSs X

α
Τss 

Eκθαλίδνληαη 4 παηδηά κε δξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία (ss) θαη επηπιένλ άιια 4 παηδηά κε ζαιαζζαηκία 

(X
α
Υ), ην έλα κάιηζηα εκθαλίδεη θαη ηηο δχν αζζέλεηεο. Άξα ζχλνιν 7 ζηα 16 άηνκα είλαη αζζελή.  

Απφ ηα 9 πγηή άηνκα 6 είλαη θνξίηζηα θαη 3 αγφξηα, αλαινγία 2:1 

3. Πμηεξ μη πηζακόηεηεξ κα γεκκεζεί εγγόκη με μμόδογε β ζαιαζζαημία, ακ είκαη γκςζηό 

όηη μόκμ μη δύμ γηαγηάδεξ ημο είκαη θμνείξ ζηε β ζαιαζζαημία; 
Αθνχ νη γηαγηάδεο ήηαλ θνξείο (Αα) θαη νη παππνχδεο κε θνξείο (ΑΑ) ππάξρεη πηζαλφηεηα 50% λα είλαη 

θνξείο ηα  παηδηά ηνπο.  

Γνλόηππνο ΑΑ Αα 

Φαηλόηππνο πγηήο πγηήο 

Γακέηεο Α Α,α 

Σεηξάγσλν Punnett  Α α 

Α ΑΑ Αα 

Απόγνλνη F1 50% πγηείο,  50% θνξείο 

Σπλδπαζηηθά ππάξρνπλ πηζαλφηεηεο λα παληξεπηνχλ δχν θνξείο ν κεηαμχ ηνπο απφ 50% Φ 50% =25%. 

Φνξείο γνλείο (Αα) έρνπλ πηζαλφηεηα 25% λα απνθηήζνπλ παηδί κε β-ζαιαζζαηκία. 

  Αα Αα 

Φαηλόηππνο πγηήο πγηήο 

Γακέηεο Α Α,α 

Σεηξάγσλν Punnett 

 Α α 

Α ΑΑ Αα 

α Αα αα 

Απόγνλνη F1 Αζζελείο 25%,  θνξείο 50%, πγηείο 25% 

Άξα ζπλνιηθά νη πηζαλφηεηεο είλαη 25% Φ 25% = 6,25% 
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Μεταλλάξεις σε γονίδια που κωδικοποιούν ένζυμα 

 

Φαηλπιθεηνλνπξία (PKU):Αζζέλεηα πνπ νθείιεηαη ζηελ έιιεηςε ηνπ ελδχκνπ πνπ ζηα θπζηνινγηθά 

άηνκα κεηαηξέπεη ην ακηλνμχ θαηλπιαιαλίλε ζε ηπξνζίλε.  Σηα άηνκα πνπ είλαη νκφδπγα γηα ην 

ππνιεηπφκελν γνλίδην ππάξρεη ζπζζψξεπζε θαηλπιαιαλίλεο ε νπνία παξεκπνδίδεη ηε θπζηνινγηθή 

αλάπηπμε θαη ιεηηνπξγία ησλ θπηηάξσλ ηνπ εγθεθάινπ κε ζπλέπεηα ηελ δηαλνεηηθή θαζπζηέξεζε.  

Αλ ε αζζέλεηα αληρλεπζεί θαηά ηε λενγληθή ειηθία ηφηε ηα ζπκπηψκαηα πνπ ζρεηίδνληαη κε απηή 

κπνξνχλ λα απνθεπρζνχλ κε ηε ρξήζε εθ’ φξνπ δσήο θαηάιιεινπ δηαηηνινγίνπ κε πεξηνξηζκέλε 

πνζφηεηα θαηλπιαιαλίλεο  

Αιθηζκόο:Ο αιθηζκφο νθείιεηαη ζηελ έιιεηςε ηνπ ελδχκνπ πνπ είλαη απαξαίηεην γηα ην ζρεκαηηζκφ ηεο 

ρξσζηηθήο κειαλίλεο Σηα άηνκα πνπ πάζρνπλ ππάξρεη έιιεηςε ηεο  ρξσζηηθήο κειαλίλεο, ζην δέξκα, 

ζηα καιιηά θαη ζηελ ίξηδαο ησλ νθζαικψλ ελφο νξγαληζκνχ. Κιεξνλνκείηαη κε απηνζσκηθφ 

ππνιεηπφκελν ηχπν θιεξνλνκηθφηεηαο θαη εκθαλίδεη εηεξνγέλεηα, απφ παληειή έιιεηςε ηνπ ελδχκνπ 

κέρξη κεησκέλε ελεξγφηεηα 

1. Σμ 4% εκόξ πιεζοζμμύ είκαη θμνέαξ εκόξ μεηαιιαγμέκμο γμκίδημο πμο είκαη οπεύζοκμ 

γηα μηα αοημζςμηθή οπμιεηπόμεκε γεκεηηθή αζζέκεηα. Πμημ πμζμζηό ημο πιεζοζμμύ 

πάζπεη από ηεκ παναπάκς αζζέκεηα 
Γλσξίδνπκε φηη αλ ε πηζαλφηεηα λα ζπκβεί έλα γεγνλφο είλαη α θαη ε πηζαλφηεηα λα ζπκβεί άιιν γεγνλφο 

είλαη β ηφηε ε πηζαλφηεηα λα ζπκβνχλ θαη ηα δχν γεγνλφηα καδί είλαη α ּ β. 

Υπάξρεη πηζαλφηεηα 4/100 =0,04 έλα άηνκν λα έρεη έλα κεηαιιαγκέλν γνλίδην. Ζ πηζαλφηεηα λα θέξεη 

θαη άιιν έλα ηέηνην γνλίδην είλαη 0,04 · 0,04 = 0,0016. 

Άξα ην πνζνζηφ ηνπ πιεζπζκνχ πνπ πάζρεη είλαη 0,16%  
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2. Χπωμοζωμικέρ  ανωμαλίερ 
2.1 Χπωμοζωμικέρ απιθμηηικέρ ανωμαλίερ 

Α. Αςηοζωμικά Χπωμοζώμαηα 
Μνλνζσκία. Ζ χπαξμε, ζε δηπινεηδέο θχηηαξν, ελφο αληηγξάθνπ απφ θάπνην δεχγνο ρξσκνζσκάησλ. Ζ 

κνλνζσκία είλαη ζπλήζσο ζαλαηεθφξα γηα ηνλ νξγαληζκφ , δηφηη ηα ρξσκνζψκαηα κε ηα γνλίδηα πνπ 

πεξηέρνπλ κε εμαίξεζε ηα θπιεηηθά πξέπεη λα ππάξρνπλ ζε δχν δφζεηο, γηα λα εμαζθαιηζηεί ε ζσζηή 

αλάπηπμε ηνπ δπγσηνχ. 

Σξηζσκία 21 ή ζύλδξνκν Down. Δίλαη ε πνην θνηλή αξηζκεηηθή ρξσκνζσκηθή αλσκαιία  πνπ νθείιεηαη 

ζηελ χπαξμε ελφο επηπιένλ ρξσκνζψκαηνο 21 ζηνλ θαξπφηππν. Τα άηνκα πνπ πάζρνπλ εκθαλίδνπλ 

θαζπζηέξεζε ζηελ αλάπηπμε, ραξαθηεξηζηηθέο δπζκνξθίεο ζην πξφζσπν θαη δηαλνεηηθή θαζπζηέξεζε.   

Σξηζσκία 13 θαη Σξηζσκία 18. Τα άηνκα πνπ πάζρνπλ απφ απηέο εκθαλίδνπλ βαξχηεξα ζπκπηψκαηα 

απφ ην ζχλδξνκν Down, πηζαλφλ επεηδή ηα ρξσκνζψκαηα 13 θαη 18 είλαη κεγαιχηεξα ζε κέγεζνο θαη 

πεξηέρνπλ πεξηζζφηεξα γνλίδηα. 

 

1. Σα πνςμμζώμαηα ζηα ζςμαηηθά θύηηανα ημο άκζνςπμο είκαη 46.  Επηιέληε πμημξ από 

ημο παναθάης 5 ζοκδοαζμμύξ ανηζμώκ πνςμμζςμάηςκ είκαη μ ζςζηόξ ςξ πνμξ ημ 

είδμξ θοηηάνςκ ημο ακζνώπμο πμο ακαθένμκηαη ζηεκ πνώηε ζηήιε. 
 Α Β Γ Γ Δ 

Επγσηό 46 23 46 46 46 

Κύηηαξν γακέηεο 23 23 46 23 23 

΢σκαηηθό θύηηαξν αηόκνπ κνλνζσκηθνύ 46 45 45 45 45 

΢σκαηηθό θύηηαξν αηόκνπ ηξηζσκηθνύ 47 47 47 47 24 
 

Τν δπγσηφ, ην πξψην ζσκαηηθφ θχηηαξν ηνπ λένπ νξγαληζκνχ πεξηέρεη 46 ρξσκνζψκαηα. Ο γακέηεο ζα 

πεξηέρεη ην κηζφ αξηζκφ ρξσκνζσκάησλ ζε ζρέζε κε ην ζσκαηηθφ θχηηαξν δειαδή 23 ρξσκνζψκαηα. Τν 

ζσκαηηθφ θχηηαξν κνλνζσκηθνχ αηφκνπ  πεξηέρεη έλα ρξσκφζσκα ιηγφηεξν δειαδή 45 ρξσκνζψκαηα. 

Τέινο ην ζσκαηηθφ θχηηαξν ηξηζσκηθνχ αηφκνπ πεξηέρεη έλα ρξσκφζσκα πεξηζζφηεξν δειαδή 47 

ρξσκνζψκαηα. Με βάζε ηα παξαπάλσ ν ζσζηφο ζπλδπαζκφο είλαη ν Γ. 

2. Έκα άημμμ πμο  πάζπεη από ζύκδνμμμ Down (ιόγς ηνηζςμίαξ) είκαη θμνέαξ εκόξ 

οπμιεηπόμεκμο γμκηδίμο α ημ μπμίμ εκημπίδεηαη ζημ πνςμόζςμα 21. Πόζςκ εηδώκ 

γαμέηεξ θαη ζε πμηεξ ακαιμγίεξ ζε ζπέζε με αοηή ηεκ ηδηόηεηα ζα πανάγεη ημ παναπάκς 

άημμμ 

Τν ζχλδξνκν Down εκθαλίδεηαη ιφγσ ηεο χπαξμεο ηξηζσκίαο 21. Έηζη ην άηνκν απηφ ζα έρεη γνλφηππν 

σο πξνο ηελ ηδηφηεηα ή ΑΑα ή Ααα. Σηελ πξψηε πεξίπησζε νη γακέηεο ζα πεξηέρνπλ φινπο ηνπο 

ζπλδπαζκνχο γνληδίσλ κε έλα ή δχν αιιειφκνξθα. Οη ζπλδπαζκνί απηνί είλαη: Α, Α, α, ΑΑ, Αα θαη Αα. 

Άξα ζε αλαινγίεο 33,3% ησλ γακεηψλ ζα είλαη Α, 33,3% Αα, 16,6% α θαη 16,6%  ΑΑ. Σηελ δεχηεξε 

πεξίπησζε νη ζπλδπαζκνί είλαη αλάινγα: Α, α, α, Αα, Αα θαη αα Άξα ζε αλαινγίεο 33,3% ησλ γακεηψλ 

ζα είλαη α, 33,3% Αα, 16,6% αα θαη 16,6%  Α. 
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Β. Φςλεηικά Χπωμοζώμαηα 
 

΢ύλδξνκν Turner ( ΥΟ κνλνζσκία) 

Άηνκα κε ην ζχλδξνκν Turner ( ΥΟ κνλνζσκία) πξνέξρνληαη απφ ηε γνληκνπνίεζε θπζηνινγηθνχ 

σαξίνπ απφ ζπεξκαηνδσάξην ζην νπνίν ράζεθε ην Φ ρξσκφζσκα θαηά ηε ζπεξκαηνγέλεζε. Έηζη νη 

ζειπθνί απφγνλνη κε ην ζχλδξνκν Turner έρνπλ ην Φ ρξσκφζσκα ηεο κεηέξαο ηνπο θαη ηνπο ιείπεη ην Φ 

ρξσκφζσκα πνπ έπξεπε λα πάξνπλ απφ ηνλ παηέξα ηνπο. Έηζη φια ηα θπινζχλδεηα γλσξίζκαηα πνπ 

έρνπλ ηα άηνκα απηά ηα θιεξνλφκεζαλ απφ ηε κεηέξα ηνπο . 

Τα άηνκα απηά δελ εκθαλίδνπλ ηα δεπηεξνγελή ραξαθηεξηζηηθά ηνπ θχινπ παξ’ φιν πνπ έρνπλ 

θαηλφηππν ζειπθνχ αηφκνπ θαη είλαη ζηείξα.   

 

΢ύλδξνκν KIeinefeIter ( ΥΥΤ ηξηζσκία ) 

Άηνκα κε ην ζχλδξνκν KIeinefeIter ( ΥΥΤ ηξηζσκία ) έρνπλ πξνθχςεη απφ ηε γνληκνπνίεζε σαξίνπ 

πνπ πεξηείρε δπν θνξέο ην Υ ρξσκφζσκα ( ΥΥ σάξην ) απφ θπζηνινγηθφ ζπεξκαηνδσάξην πνπ πεξηείρε 

ην Τ ρξσκφζσκα .Σπλέβε κε δηαρσξηζκόο ησλ δπν θπιεηηθψλ ΥΥ ρξσκνζσκάησλ θαηά ηελ σνγέλεζε. 

Τα άηνκα απηά έρνπλ εμσηεξηθά ραξαθηεξηζηηθά  αξζεληθνχ αηφκνπ αιιά είλαη ζηείξα. Τα 

ραξαθηεξηζηηθά ηνπ ζπλδξφκνπ εκθαλίδνληαη κεηά ηελ εθεβεία 

 

1. Σμ ζςμαηηθό θύηηανμ εκόξ δηπιεηδμύξ μνγακηζμμύ απμηειείηαη από 14 πνςμμζώμαηα, 

ζημκ μπμίμ μ θοιμθαζμνηζμόξ γίκεηαη όπςξ ζημκ άκζνςπμ (ΥΥ: ζειοθό, ΥΤ: ανζεκηθό). 

Πόζςκ δηαθμνεηηθώκ εηδώκ μμκμζςμίεξ θαη ηνηζςμίεξ από με δηαπςνηζμό μπμνμύκ 

ζεςνεηηθά κα εμθακηζημύκ  η) ζε ανζεκηθά θαη ηη) ζε ζειοθά άημμα ημο παναπάκς είδμοξ; 
Τν ζσκαηηθφ θχηηαξν απνηειείηαη απφ έμη δεχγε απηνζσκηθψλ θαη απφ έλα δεχγνο θπιεηηθψλ 

ρξσκνζσκάησλ.Μνλνζσκίεο ή ηξηζσκίεο πνπ νθείινληαη ζην κε δηαρσξηζκφ ζηα απηνζσκηθψλ 

ρξσκνζσκάησλ είλαη 6 θαηά πεξίπησζε, αλ απφ ην λέν νξγαληζκφ ιείπεη ή πιενλάδεη έλα ρξσκφζσκα.η) 

Σην αξζεληθφ άηνκν έρνπκε επηπιένλ ησλ 6 κνλνζσκηψλ κία αθφκα πνπ νθείιεηαη ζηελ χπαξμε Υ 

ρξσκνζψκαηνο θαη ζηελ έιιεηςε Φ ρξσκνζψκαηνο. Σπλνιηθά δειαδή 7 κνλνζσκίεο. 

Δπίζεο εθηφο ησλ  6 ηξηζσκηψλ κπνξεί λα εκθαλίζεη θαη ηελ ηξηζσκία ΦΦΥ ζχλνιν 7 ηχπνπο ηξηζσκίαο. 

Οη ηχπνη ΦΥΥ θαη ΥΥΥ δελ ππνινγίδνληαη γηαηί δελ κπνξνχλ λα πξνθχςνπλ νη θαηάιιεινη γακέηεο απφ 

κε δηαρσξηζκφ ησλ ρξσκνζσκάησλ θαηά ηελ κείσζε. η) Σην ζειπθφ άηνκν έρνπκε επηπιένλ ησλ 6 

κνλνζσκηψλ κία αθφκα πνπ νθείιεηαη ζηελ χπαξμε ελφο κφλν Φ ρξσκνζψκαηνο. Σπλνιηθά δειαδή 7 

κνλνζσκίεο. 

Δπίζεο εθηφο ησλ  6 απηνζσκηθψλ ηξηζσκηψλ κπνξεί λα εκθαλίζεη θαη ηελ ηξηζσκία ΦΦΦ ζχλνιν 7 

ηχπνπο ηξηζσκίαο.  
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2. Από θοζημιμγηθμύξ γμκείξ γεκκηέηαη παηδί με ζύκδνμμμ Kleinefelter θαη απνςμαημρία 

ζημ θόθθηκμ. Δώζηε μία πηζακή ελήγεζε γηα ημ θαηκόμεκμ. 
Μηα πηζαλή εμήγεζε είλαη ε παξαθάησ: Ζ γπλαίθα έρεη γνλφηππν Φ

Α
Φ
α
 (είλαη εηεξφδπγε ζηελ 

αρξσκαηνςία) θαη ν άλδξαο έρεη γνλφηππν Φ
Α
Υ. Τν ζχλδξνκν Kleinefelter νθείιεηαη ζην κε δηαρσξηζκφ 

ησλ νκφινγσλ ρξσκνζσκάησλ θαηά ηελ κείσζε ή ζηνλ παηέξα ή ζηε κεηέξα. Άξα ζα αλακέλακε παηδί 

κε ην ζχλδξνκν Kleinefelter ην νπνίν ζα έρεη γνλφηππν ή Φ
Α
Φ
α
Υ  ή Φ

Α
Φ
Α
Υ δειαδή ρσξίο αρξσκαηνςία. 

Αθνχ παηδί κε ην ζχλδξνκν Kleinefelter θαη αρξσκαηνςία ζην θφθθηλν ππνρξεσηηθά ζα έρεη γνλφηππν 

Φ
α
Φ
α
Υ πξέπεη λα δερηνχκε φηη ππήξρε κεηάιιαμε ζηα Φ

Α
 γνλίδην ή ηνπ άλδξα ή ηεο γπλαίθαο θαη ην 

κεηαιιαγκέλν απηφ γνλίδην ζπλδπάζηεθε κε ην Φ
α
 γνλίδην ηεο γπλαίθαο θαη ην Υ ηνπ άλδξα.  

Μία απφ ηηο πεξηπηψζεηο εκθαλίδεηαη ζηνλ παξαθάησ πίλαθα: 

Γνλφηππνο Φ
Α
Υ Φ

Α
Φ
α
 

Φαηλφηππνο πγηήο πγηήο 

Μεηάιιαμε Φ
Α
Φ

α
  

Γακέηεο Φ
α
Υ, 0 

(κε δηαρσξηζκφο) 

Φ
Α
, Φ

α
 

Τεηξάγσλν Punett  Φ
Α
 Φ

α
 

Φ
α
Υ Φ

Α
Φ
α
Υ Υ

α
Υ

α
Τ 

2.2 Χπωμοζωμικέρ δομικέρ ανωμαλίερ 
Έιιεηςε είλαη ε απψιεηα γελεηηθνχ πιηθνχ 

Α Β Γ Γ Δ  Ε Ζ Θ Έιιεηςε Α Β Γ Δ  Ε Ζ Θ 

  

Σν ζύλδξνκν θσλήο ηεο γάηαο (cri-du-chat) 

Ζ αζζέλεηα νθείιεηαη ζηελ έιιεηςε ελφο κεγάινπ ηκήκαηνο ηνπ κηθξνχ βξαρίνλα απφ ην ρξσκφζσκα 5, 

ηα λενγέλλεηα πνπ πάζρνπλ ην θιάκα ηνπο κνηάδεη κε ην θιάκα ηεο γάηαο θαη εκθαλίδνπλ δηαλνεηηθή 

θαζπζηέξεζε. 

Γηπιαζηαζκόο είλαη ε επαλάιεςε ελφο ρξσκνζσκηθνχ ηκήκαηνο ζην ρξσκφζσκα. 

Α Β Γ Γ Δ  Ε Ζ Θ Γηπιαζηαζκόο  Α Β Γ Β Γ Γ Δ  Ε Ζ Θ 

Αλαζηξνθή δεκηνπξγείηαη απφ ζξαχζεηο ζε δχν δηαθνξεηηθά ζεκεία ελφο ρξσκνζψκαηνο θαη επαλέλσζε 

ηνπ ηκήκαηνο χζηεξα απφ αλαζηξνθή θαη έρεη σο ζπλέπεηα ηελ αιιαγή ηεο δηάηαμεο ησλ γνληδίσλ ζην 

ρξσκφζσκα.  

Α Β Γ Γ Δ  Ε Ζ Θ Αλαζηξνθή Α Γ Γ Β Δ  Ε Ζ Θ 

Μεηαηόπηζε είλαη ην απνηέιεζκα ζξαχζεο ελφο ηκήκαηνο ηνπ ρξσκνζψκαηνο θαη ζηε ζπλέρεηα ηεο 

έλσζήο ηνπ ζε έλα άιιν κε νκφινγν ρξσκφζσκα. Σηηο ακνηβαίεο κεηαηνπίζεηο δε ράλεηαη γελεηηθφ πιηθφ 

θαη ηα άηνκα πνπ ηηο θέξνπλ εκθαλίδνπλ ζπλήζσο θπζηνινγηθφ θαηλφηππν, αιιά εκθαλίδνπλ θίλδπλν 

απφθηεζεο απνγφλνπ κε ρξσκνζσκηθή αλσκαιία, επεηδή ζηε κεησηηθή δηαίξεζε πξνθχπηνπλ κε-

θπζηνινγηθνί γακέηεο. 

Α Β Γ Γ Δ  Ε Ζ Θ Μεηαηόπηζε Μ Ν Ο Γ Γ Δ  Ε Ζ Θ 

 

Μ Ν Ο Π Ρ  ΢  Α Β Π Ρ  ΢ 
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1. Έζης έκα ημήμα ημο μηθνμύ βναπίμκα ημο πνςμμζώμαημξ 5 (ημήμα Α)  μεηαημπίδεηαη 

θαη πνμζθμιιάηαη ζημ πνςμόζςμα 13. Σμ άημμμ με αοηήκ ηεκ μεηαηόπηζε αθμύ δεκ 

έπεη απώιεηα γεκεηηθμύ οιηθμύ θαη εμθακίδεη θοζημιμγηθό θαηκόηοπμ. Άημμα ηα μπμία 

έπμοκ ζημ γεκεηηθό οιηθό μόκμ έκα ακηίγναθμ ημο ημήμαημξ Α εμθακίδμοκ ημ ζύκδνμμμ 

Cri du chat, εκώ άημμα πμο εμθακίδμοκ ηνία ακηίγναθα ημο ημήμαημξ πεζαίκμοκ 

πνόςνα. Ακ ημ άημμμ με ηεκ παναπάκς μεηαηόπηζε δηαζηαονςζεί  με έκα άημμμ πςνίξ 

πνςμμζςμηθή ακςμαιία, ηη ακαιμγίεξ γμκόηοπςκ θαη θαηκόηοπςκ ακαμέκμκηαη γηα ηα 

παηδηά ημοξ 
Τν άηνκν κε ηελ κεηαηφπηζε ζα εκθαλίδεη ζην ζσκαηηθφ ηνπ θχηηαξν έλα θαλνληθφ 5 ρξσκφζσκα, έλα 

ρξσκφζσκα 5 κε έιιεηςε ηνπ ηκήκαηνο Α, έλα θαλνληθφ ρξσκφζσκα 13 θαη έλα ρξσκφζσκα 13 κε 

πξνζζήθε ηνπ ηκήκαηνο Α. θαη ζα εκθαλίδεη θπζηνινγηθφ θαηλφηππν αθνχ δελ έρεη απψιεηα γελεηηθνχ 

πιηθνχ. 

A

AAA

A AAAAAA

A

A

A

A

A

A

γαμέτες 
ατόμοσ με

μετατόπιση

γαμέτες
υσσιολογικού
ατόμοσ

γονότσπος 
ατόμοσ με
μετατόπιση

γονότσπος
υσσιολογικού
ατόμοσ

A

A

΄ τρφμόσφμα 5
με έλλειυη ‘
τμήματοςΑ

υσσιολογικό
5 τρφμόσφμα

΄ τρφμόσφμα 13
με προσθήκη ‘
τμήματοςΑ

υσσιολογικό
13 τρφμόσφμα

 
Θα εκθαλίδεη ην άηνκν απηφ 4 εηδψλ γακέηεο, κε ίζεο πηζαλφηεηεο (25%) εκθάληζεο θαηά πεξίπησζε, ζε 

ζρέζε κε ηα ρξσκνζψκαηα απηά: α) γακέηεο κε θπζηνινγηθά ρξσκνζψκαηα 5 θαη 13 β) γακέηεο 

θπζηνινγηθφ ην 5 θαη ην ρξσκφζσκα 13 κε πξνζζήθε ηνπ ηκήκαηνο Α γ) γακέηεο κε ρξσκφζσκα 5 κε 

έιιεηςε ηνπ ηκήκαηνο Α θαη θπζηνινγηθφ ην 13 θαη δ) γακέηεο κε ρξσκφζσκα 5 κε έιιεηςε ηνπ 

ηκήκαηνο Α θαη ην ρξσκφζσκα 13 κε πξνζζήθε ηνπ ηκήκαηνο Α 

Όηαλ απηνί νη γακέηεο ζπλδπαζηνχλ κε γακέηεο θπζηνινγηθνχ αηφκνπ ζα έρνπκε θαηά πεξίπησζε: α) 

Άηνκν κε θπζηνινγηθά 5 θαη 13  ρξσκνζψκαηα. Τν άηνκν είλαη πγηέο. β) Άηνκν ην νπνίν ζα εκθαλίδεη 

ηξία αληίγξαθα ηνπ ηκήκαηνο Α (δχν ζηα θπζηνινγηθά 5 ρξσκνζψκαηα θαη έλα ζαλ πξνζζήθε ζην 13. 

Τν άηνκν πεζαίλεη πξφσξα. γ) Άηνκν κε έιιεηςε ελφο αληηγξάθνπ ηνπ ηκήκαηνο Α. Τν άηνκν πάζρεη απφ 

ζχλδξνκν Cri du chat θαη δ) Άηνκν πνπ ζα εκθαλίδεη κεηαηφπηζε ηνπ ηκήκαηνο Α απφ ην 5 ζην 13 

ρξσκφζσκα. Τν άηνκν ζα είλαη πγηέο  

Άξα ζπλνιηθά έρνπκε ηέζζεξηο δηαθνξεηηθνχο γνλφηππνπο ζε ίζε αλαινγία (1:1:1:1) ελψ ε αλαινγία 

θαηλνηχπσλ είλαη: 2 (πγηή):1 (ζχλδξνκν Cri du chat): 1 (πξφσξνο ζάλαηνο) 
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3. Γενεηική ζςμβοςλή 
 

1. Γηαηί είκαη απαναίηεηε ε γεκεηηθή ζομβμοιή ζ’ αοημύξ πμο πνόθεηηαη κα απμθηήζμοκ 

παηδηά; 
Ζ γελεηηθή ζπκβνπιή δίλεηαη από εηδηθνύο επηζηήκνλεο (γελεηηζηέο) ζε δεπγάξηα : 

α. Πνπ έρνπλ ζπγγελείο κε θάπνηα θιεξνλνκηθή αζζέλεηα 

β. πνπ έρνπλ έλα παηδί κε πξφβιεκα θαη ζέινπλ λα απνθηήζνπλ θαη δεχηεξν παηδί 

  

Ο γελεηηζηήο ζα ππνινγίζεη ηελ πηζαλόηεηα λα απνθηήζεη ην δεπγάξη πγηέο παηδί: 

α. Απφ ην ηζηνξηθφ ηεο νηθνγέλεηαο θαη ην γελεαινγηθφ δέλδξν 

β. Απφ εξγαζηεξηαθέο εμεηάζεηο, γηα λα εμεηάζεη αλ ηα πξνο ηεθλνπνίεζε άηνκα είλαη θνξείο ηνπ 

γνληδίνπ κηαο πηζαλήο αζζέλεηαο. (θνξείο ηνπ γνληδίνπ ηεο δξεπαλνθπηηαξηθήο αλαηκίαο ή άιισλ κνξθψλ 

αλαηκίαο) 

 

Ο αξηζκφο ησλ θιεξνλνκηθψλ πεξηζηαηηθψλ είλαη κεγάινο θαη αληηκεησπίδεηαη ε θάζε πεξίπησζε εηδηθά, 

πιελ φκσο ππάξρνπλ θιεξνλνκηθέο αζζέλεηεο, φπσο απηέο πνπ νθείινληαη ζε επηθξαηή – ππνιεηπφκελα 

απηνζσκηθά ή θπινζχλδεηα γνλίδηα πνπ είλαη εχθνιν λα ππνινγηζηνχλ νη πηζαλφηεηεο φπσο : 

α. Δηεξφδπγνο γνληφο ζην επηθξαηέο απηνζσκηθφ γνλίδην ηεο ππεξρνιεζηεξνιαηκίαο έρεη 50%  

πηζαλφηεηα λα απνθηήζεη παηδί κε ηε λφζν. 

β. Δηεξφδπγνη θπζηνινγηθνί γνλείο ζην απηνζσκηθφ ππνιεηπφκελν γνλίδην ηνπ αιθηζκνχ έρνπλ 25% 

πηζαλφηεηα λα απνθηήζνπλ αιθηθφ παηδί. 

γ. Αηκνξξνθηιηθφο άλδξαο κε θπζηνινγηθή νκφδπγε γπλαίθα, ζα έρεη φια ηα αγφξηα πγηή θαη ηα φια ηα 

θνξίηζηα ζα είλαη ππνρξεσηηθά θνξείο ηεο αζζέλεηαο.      

 

2. Ο Γηώνγμξ θαη ε Μανία είκαη ογηείξ, αιιά έπμοκ έκα αδειθό πμο πάζπεη από αημμννμθηιία 

θαη ζέιμοκ κα μάζμοκ ακ οπάνπεη  πηζακόηεηα κα απμθηήζμοκ αημμννμθηιηθά παηδία, ακ 

πακηνεοημύκ με με θμνείξ ηεξ αημμννμθηιίαξ. Πμηεξ ζομβμοιέξ πνέπεη κα ημοξ δώζεη μ 

γεκεηηζηήξ 
 

Ζ αηκνξξνθηιία είλαη θπινζχλδεηε ππνιεηπφκελε. Άξα ν πγηήο Γηψξγνο έρεη γνλφηππν Φ
Α
Υ θαη έρεη 

κεδεληθή πηζαλφηεηα λα απνθηήζεη παηδί κε αηκνξξνθηιία. 

Ζ Μαξία  ζα έρεη γνλφηππν  Φ
Α
Φ
Α
 ή Φ

Α
Φ
α
, νπφηε ζηε πξψηε πεξίπησζε έρεη κεδεληθή πηζαλφηεηα λα 

απνθηήζεη παηδί κε αηκνξξνθηιία, ελψ ζηε δεχηεξε, 50% αλ είλαη αγφξη, θαη ην θνξίηζη ηεο ζα έρεη 

πηζαλφηεηα 50%  λα είλαη θνξέαο.   

 

3. Σμ 4% εκόξ πιεζοζμμύ είκαη θμνέαξ εκόξ μεηαιιαγμέκμο γμκίδημο πμο είκαη οπεύζοκμ 

γηα μηα αοημζςμηθή οπμιεηπόμεκε γεκεηηθή αζζέκεηα. Πμημ πμζμζηό ημο πιεζοζμμύ 

πάζπεη από ηεκ παναπάκς αζζέκεηα 
 

Γλσξίδνπκε φηη αλ ε πηζαλφηεηα λα ζπκβεί έλα γεγνλφο είλαη α θαη ε πηζαλφηεηα λα ζπκβεί άιιν γεγνλφο 

είλαη β ηφηε ε πηζαλφηεηα λα ζπκβνχλ θαη ηα δχν γεγνλφηα καδί είλαη α ּ β. Υπάξρεη πηζαλφηεηα 4/100 

=0,04 έλα άηνκν λα έρεη έλα κεηαιιαγκέλν γνλίδην. Ζ πηζαλφηεηα λα θέξεη θαη άιιν έλα ηέηνην γνλίδην 

είλαη 0,04 · 0,04 = 0,0016. Άξα ην πνζνζηφ ηνπ πιεζπζκνχ πνπ πάζρεη είλαη 0,16%  
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ΠΡΟΒΛΗΜΑΣΑ – ΓΡΓΑ΢ΙΓ΢ – ΜΓ ΑΠΑΝΣΗ΢Η 
1. 'Δλαο γελεηηζηήο βξήθε όηη κηα κεηάιιαμε ζε έλα γνλίδην δελ είρε επίδξαζε ζηελ 

πνιππεπηηδηθή αιπζίδα πνπ θσδηθνπνηείηαη από απηό. ΢ε ηη κπνξεί λα νθείιεηαη ε 

ζπγθεθξηκέλε κεηάιιαμε; 

α. ΢ε έιιεηςε κηαο βάζεο 

β. ΢ε αιιαγή ζην θσδηθόλην έλαξμεο 

γ. ΢ε πξνζζήθε κηαο βάζεο 

δ. ΢ε έιιεηςε νιόθιεξνπ ηνπ γνληδίνπ 

ε. ΢ε αληηθαηάζηαζε κηαο βάζεο. 

Σσζηή απάληεζε είλαη ε ε. (κε ηελ αληηθαηάζηαζε πξνθχπηεη έλα ζπλψλπκν θσδηθφλην ) 

2. Ζ αιιεινπρία ησλ ακηλνμέσλ: Glu-Cys-Met-Phe-Trp-Asp απνηειεί ηκήκα κίαο θπζηνινγηθήο 

πξσηείλεο. Πξνζδηνξίζηε ηνλ ηύπν κεηάιιαμεο, ν νπνίνο έρεη σο απνηέιεζκα ηελ αιιαγή ηεο 

αιιεινπρίαο ή θαη ηνπ αξηζκνύ ησλ ακηλνμέσλ ζε θαζεκία από ηηο παξαθάησ κεηαιιαγκέλεο 

πξσηείλεο: (ζπκβνπιεπηείηε ηνλ πίλαθα κε ην γελεηηθό θώδηθα) 

Φπζηνινγηθή πξσηείλε Glu -Cys -Met -Phe -Trp -Asp 

Μεηαιιαγκέλε πξσηείλε Α Glu -Cys -Ile -Phe -Trp -Asp 

Μεηαιιαγκέλε πξσηείλε Β Glu -Val -Cys -Ser -Gly -Thr 

Μεηαιιαγκέλε πξσηείλε Γ Glu -Cys -Met -Phe 

Μεηαιιαγκέλε πξσηείλε Γ Glu -Met -Tyr -Val -Leu -Gly 

Πνηα είλαη ε αιιεινπρία ησλ αδσηνύρσλ βάζεσλ ηεο θσδηθήο αιπζίδαο DNA ε νπνία 

θσδηθνπνηεί ηελ ζπγθεθξηκέλε αιιεινπρία ησλ ακηλνμέσλ ζηε θπζηνινγηθή πξσηεΐλε. 

΢ηε κεηαιιαγκέλε πξσηεΐλε Α  έρνπκε κεηαηξνπή ηεο ηνπ ηξίηνπ ακηλνμένο απφ κεζεηνλίλε (Met) ζε 

ηζνιεπθίλε (Ile) θαη απφ εθεί θαη πέξα δελ εκθαλίδεηαη κεηαηξνπή ζηελ αιιεινπρία ησλ ακηλνμέσλ. Άξα 

ππάξρεη κεηάιιαμε ζηε κεηαγξαθφκελε αιπζίδα ηνπ DNA. Τν θσδηθφλην ηεο Met (AUG) αληηζηνηρεί 

ζηε ηξηπιέηα TAC ηεο κεηαγξαθφκελεο αιπζίδαο ηνπ DNA θαη ηα θσδηθφληα ηεο Ile (AUU, AUC θαη 

AUA) ζηηο ηξηπιέηεο ΤΑΑ, ΤΑG θαη TAT. Άξα έρνπκε αιιαγή ζην ηξίην λνπθιενηίδην ηεο ηξηπιέηαο  κε 

αληηθαηάζηαζε ηεο C απφ A ή G ή T. 

΢ηε κεηαιιαγκέλε πξσηεΐλε Β  έρνπκε κεηαηξνπή ηεο ηνπ δεχηεξνπ ακηλνμένο απφ θπζηεΐλε (Cys) ζε 

βαιίλε (Val) θαη απφ εθεί θαη πέξα ε πνιπλνπθιενηηδηθή αιπζίδα αιιάδεη κνξθή. Αθνχ αιιάδεη ην 

πιαίζην αλάγλσζεο πξέπεη λα έρνπκε πξνζζήθε ή έιιεηςε βάζεο ζηε κεηαγξαθφκελε αιπζίδα ηνπ DNA.  

Τν θσδηθφλην ηεο Cys (UGU ή UGC) αληηζηνηρεί ζηηο ηξηπιέηεο ΑCA ή ACG ηεο κεηαγξαθφκελεο 

αιπζίδαο ηνπ DNA θαη ηα θσδηθφληα ηεο Val (GUU, GUC, GUA θαη GUG) ζηηο ηξηπιέηεο CAA, CΑG, 

CAT  θαη CAC.  Ζ κεηαηξνπή απηή κπνξεί λα γίλεη αλ δερηνχκε φηη έγηλε αθαίξεζε βάζεο (κηαο Α) κεηά 

ην ηξίην λνπθιενηίδην ηεο πνιπλνπθιενηηδηθήο αιπζίδαο. Δπαιεζεχνπκε ηελ αιιεινπρία ακηλνμέσλ κε 

ηε επηινγή ησλ θαηάιιεισλ ηξηπιεηψλ ηνπ mRNA  Πξάγκαηη ε αιιεινπρία ηεο θπζηνινγηθήο πξσηεΐλεο 

: GAG-UGU-AUG-UUC-UGG-GAG_ κε αθαίξεζε ηεο ηέηαξηεο βάζεο κεηαηξέπεηαη ζηελ αιιεινπρία  

GAG-GUA-UGU-UCU-GGG-AG_ πνπ πξάγκαηη κε βάζε ηνλ γελεηηθφ θψδηθα αληηζηνηρεί ζηελ 

κεηαιιαγκέλε πξσηεΐλε Β. 

΢ηε κεηαιιαγκέλε πξσηεΐλε Γ  έρνπκε ιήμε ηεο αιιεινπρίαο κεηά ηελ θαηλπιαιαλίλε (Phe).  Άξα αληί 

ηεο ηξππηνθάλεο (Trp) θσδηθνπνηήζεθε θσδηθφλην ιήμεο. Τν θσδηθφλην ηεο Trp (UGG) αληηζηνηρεί ζηε 

ηξηπιέηα ΑCC ηεο κεηαγξαθφκελεο αιπζίδαο ηνπ DNA θαη ηα θσδηθφληα ιήμεο (UGA, UAA θαη UAG) 

ζηηο ηξηπιέηεο ΑCT, ATT  θαη ATC. Σπγθξίλνληαο δηαπηζηψλνπκε φηη ε ηξηπιέηα ACC κεηαηξάπεθε ζε 

ACT κε αληηθαηάζηαζε ηεο ηξίηεο βάζεο ηεο C απφ Τ. 

΢ηε κεηαιιαγκέλε πξσηεΐλε Γ  έρνπκε κεηαηξνπή ηεο ηνπ δεχηεξνπ ακηλνμένο απφ θπζηεΐλε (Cys) ζε 

κεζεηνλίλε (Met) θαη απφ εθεί θαη πέξα ε πνιπλνπθιενηηδηθή αιπζίδα αιιάδεη κνξθή. Αθνχ αιιάδεη ην 

πιαίζην αλάγλσζεο πξέπεη λα έρνπκε πξνζζήθε ή έιιεηςε βάζεο ζηε κεηαγξαθφκελε αιπζίδα ηνπ DNA.  

Τν θσδηθφλην ηεο Cys (UGU ή UGC) αληηζηνηρεί ζηηο ηξηπιέηεο ΑCA ή ACG ηεο κεηαγξαθφκελεο 

αιπζίδαο ηνπ DNA θαη ην θσδηθφλην ηεο Met (AUG) ζηε ηξηπιέηα TAC.  Ζ κεηαηξνπή απηή κπνξεί λα 

γίλεη αλ δερηνχκε φηη έγηλε πξνζζήθε βάζεο (κηαο Τ) κεηά ην ηξίην λνπθιενηίδην ηεο πνιπλνπθιενηηδηθήο 

αιπζίδαο. Δπαιεζεχνπκε ηελ αιιεινπρία ακηλνμέσλ κε ηε επηινγή ησλ θαηάιιεισλ ηξηπιεηψλ ηνπ 

mRNA  Πξάγκαηη ε αιιεινπρία ηεο θπζηνινγηθήο πξσηεΐηλεο : GAG-UGU-AUG-UUC-UGG-GAG κε 
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πξνζζήθε ηεο βάζεο κεηαηξέπεηαη ζηελ αιιεινπρία  GAG-ΑUG-UAU-GUU-CUG-GGA-G πνπ 

πξάγκαηη κε βάζε ηνλ γελεηηθφ θψδηθα αληηζηνηρεί ζηελ κεηαιιαγκέλε πξσηεΐλε Γ. 

Ζ αιιεινπρία ηεο θπζηνινγηθήο πξσηεΐηλεο είλαη : GAG-UGU-AUG-UUC-UGG-GAG πνπ αληηζηνηρεί 

ζηελ αιιεινπρία: GAG-ΤGΤ-AΤG-ΤΤC-ΤGG-GAG ηεο θσδηθήο αιπζίδαο. 

3. Οη παξαθάησ κεηαιιαγκέλεο αηκνζθαηξίλεο ραξαθηεξίδνληαη από ζπγθεθξηκέλε 

αληηθαηάζηαζε ακηλνμέσλ ζηελ πνιππεπηηδηθή αιπζίδα. Πσο πξαγκαηνπνηήζεθαλ νη 

αιιαγέο απηέο ζπκβνπιεπηείηε ηνλ πίλαθα] κε ην γελεηηθό θώδηθα). 

Μεηαιιαγκέλε αηκνζθαηξίλε Αιπζίδα αηκνζθαηξίλεο Θέζε Αληηθαηάζηαζε ακηλνμένο 

Hb Hikari β 61 Λπζίλε => Αζπαξηγίλε 

Hb I α 16 Λπζίλε => Γινπηακίλε 

Hb D Idaban β 87 Θξενλίλε => Λπζίλε 

Hb G Philadelphia α 68 Αζπαξηγίλε => Λπζίλε 
 

Μεηαιιαγκέλε αηκνζθαηξίλε Hb Hikari: Σην κφξην ηνπ DΝΑ γηα ηε β αιπζίδα ηεο αηκνζθαηξίλεο 

αιιάδεη κηα βάζε ζηε ζέζε 61 θαη ην θπζηνινγηθφ θσδηθφλην AAG (ή ην ΑΑΑ), πνπ θσδηθνπνηεί ην 

ακηλνμχ ιπζίλε, αληηθαζίζηαηαη απφ ην ΑΑΤ (ή ην AAC), πνπ θσδηθνπνηεί ην ακηλνμχ αζπαξγίλε. 

Μεηαιιαγκέλε αηκνζθαηξίλε Hb 1: Σην κφξην ηνπ DΝΑ γηα ηελ α αιπζίδα ηεο αηκνζθαηξίλεο αιιάδεη 

κηα βάζε ζηε ζέζε 16 θαη ην θπζηνινγηθφ θσδηθφλην AAG (ή ην ΑΑΑ), πνπ θσδηθνπνηεί ην ακηλνμχ 

ιπζίλε, αληηθαζίζηαηαη απφ ην CAG (ή ην CAA), πνπ θσδηθνπνηεί ην ακηλνμχ γινπηακίλε. 

Μεηαιιαγκέλε αηκνζθαηξίλε Hb D Idaban: Σην κφξην ηνπ DΝΑ γηα ηε β αιπζίδα ηεο αηκνζθαηξίλεο 

αιιάδεη κηα βάζε ζηε ζέζε 87 θαη ην θπζηνινγηθφ θσδηθφλην ACG (ή ην ACA), πνπ θσδηθνπνηεί ην 

ακηλνμχ ζξενλίλε, αληηθαζίζηαηαη απφ ην AAG (ή ην ΑΑΑ), πνπ θσδηθνπνηεί ην ακηλνμχ ιπζίλε. 

Μεηαιιαγκέλε αηκνζθαηξίλε Hb G Philadelphia: Σην κφξην ηνπ DΝΑ γηα ηελ α αιπζίδα ηεο 

αηκνζθαηξίλεο αιιάδεη κηα βάζε ζηε ζέζε 68 θαη ην θπζηνινγηθφ θσδηθφλην ΑΑΤ (ή ην AAC), πνπ 

θσδηθνπνηεί ην ακηλνμχ αζπαξγίλε, αληηθαζίζηαηαη απφ ην AAG (ή ην ΑΑΑ), πνπ θσδηθνπνηεί ην 

ακηλνμχ ιπζίλε. 

4. Ζ αηκνζθαηξίλε C (HbC) δεκηνπξγείηαη από κηα κεηάιιαμε ζηε θπζηνινγηθή αηκνζθαηξίλε 

Α (HbA). ΢ηελ 6ε ζέζε ηεο β αιπζίδαο ηεο αηκνζθαηξίλεο C ππάξρεη ην ακηλνμύ ιπζίλε αληί 

ηνπ γινπηακηληθνύ νμένο (HbA). Με πνην γελεηηθό κεραληζκό κπνξεί λα εξκελεπηεί ε 

αληηθαηάζηαζε ηνπ ακηλνμένο; (ζπκβνπιεπηείηε ηνλ πίλαθα κε ην γελεηηθό θώδηθα). 

Ζ αληηθαηάζηαζε ηνπ ακηλνμένο κπνξεί λα εξκελεπηεί σο γνληδηαθή ζεκεηαθή κεηάιιαμε ζηελ ηξηπιέηα 

πνπ θσδηθνπνηεί ην έθην ακηλνμχ. Σην κφξην ηνπ DΝΑ αιιάδεη κηα βάζε θαη ην θπζηνινγηθφ θσδηθφλην 

GAA (ή ην GAG), πνπ θσδηθνπνηεί ην γινπηακηληθφ, αληηθαζίζηαηαη απφ ην ΑΑΑ (ή ην AAG), πνπ 

θσδηθνπνηεί ηε ιπζίλε. 

5. Ζ Constant Spring είλαη κηα παζνινγηθή αλζξώπηλε αηκνζθαηξίλε. Ζ αιπζίδα α ηεο 

αηκνζθαηξίλεο απηήο απνηειείηαη από 172 ακηλνμέα (ε αιπζίδα α ηεο θπζηνινγηθήο 

αηκνζθαηξίλεο έρεη 141 ακηλνμέα). ΢ηελ αηκνζθαηξίλε Constant Spring ην 142
o
ακηλνμύ είλαη 

ε γινπηακίλε ελώ άιιεο παξαιιαγέο ηεο έρνπλ ζηε ζέζε 142 ζεξίλε ή ιπζίλε. 

α. πεξηγξάςηε ηνλ ηύπν ηεο αιιαγήο ε νπνία κπνξεί λα δώζεη απηόλ ην θαηλόηππν ηεο 

Constant Spring.  

β. Με πνην ηξόπν δεκηνπξγήζεθαλ ηα ακηλνμέα ηεο ζέζεο 142 ζηηο παξαιιαγέο ηεο Constant 

Spring; 

γ. Με δεδνκέλν όηη ε αθνινπζία ακηλνμέσλ από ηελ ζέζε 143 έσο ηελ 172 είλαη ε ίδηα θαη γηα 

ηξείο απηέο ηηο παξαιιαγέο ηεο αηκνζθαηξίλεο Constanl Sprillg, ηη ζπκπεξάζκαηα βγαίλνπλ 

γηα ην είδνο ηεο κεηάιιαμεο πνπ ζπλέβε; (΢πκβνπιεπηείηε ηνλ πίλαθα κε ην γελεηηθό 

θώδηθα). 

α. Ζ αιιαγή ε νπνία κπνξεί λα δψζεη απηφλ ην θαηλφηππν είλαη κία γνληδηαθή ζεκεηαθή κεηάιιαμε ζηελ 

ηξηπιέηα πνπ θσδηθνπνηεί ιήμε, κε ζπλέπεηα λα θσδηθνπνηείηαη ακηλνμχ θαη λα ζπλερίδεηαη ε κεηαγξαθή 

ζην κφξην ηνπ DΝΑ, κέρξηο φηνπ βξεζεί ην επφκελν θσδηθφλην ιήμεο. 

β. Απηά ηα ακηλνμέα δεκηνπξγήζεθαλ απφ γνληδηαθή ζεκεηαθή κεηάιιαμε. Σην κφξην ηνπ DΝΑ αιιάδεη 

κηα βάζε θαη ην θπζηνινγηθφ θσδηθφλην (ΤΑΑ ή TAG ή TGA), πνπ θσδηθνπνηεί ηε ιήμε, αληηθαζίζηαηαη 

απφ ην CAA (ή ην CAG), πνπ θσδηθνπνηεί ηε γινπηακίλε, ή απφ ην TCA (ή ην TCG) πνπ θσδηθνπνηεί ηε 
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ζεξίλε, ή απφ ην ΑΑΑ (ή ην AAG, πνπ θσδηθνπνηεί ηε ιπζίλε. Απηφ έρεη σο ζπλέπεηα λα θσδηθνπνηείηαη 

ακηλνμχ θαη λα ζπλερίδεηαη ε κεηαγξαθή ζην κφξην ηνπ DNA. 

γ. Τα ζπκπεξάζκαηα πνπ βγαίλνπλ είλαη φηη έγηλε γνληδηαθή ζεκεηαθή κεηάιιαμε (αληηθαηάζηαζε 

βάζεο) ζην κφξην ηνπ DΝΑ κφλν ζηελ ηξηπιέηα πνπ θσδηθνπνηεί ιήμε ζηε θπζηνινγηθή αηκνζθαηξίλε ή 

ην 142
o
 ακηλνμχ ζηελ αηκνζθαηξίλε Constant Spring. 

6. Πνηα από ηηο παξαθάησ πξνηάζεηο πνπ αθνξνύλ ην θαηλόκελν ηεο αλεππινεηδίαο είλαη 

ιαλζαζκέλε θαη γηαηί : 

α. Οθείιεηαη ζπλήζσο ζην κε δηαρσξηζκό ελόο δεύγνπο νκνιόγσλ ρξσκνζσκάησλ θαηά ηε 

κείσζε 

β. ΢ηα θύηηαξα ππάξρεη έλα επηπιένλ ρξσκόζσκα 

γ. ΢ηα θύηηαξα ππάξρεη έλα ιηγόηεξν ρξσκόζσκα 

δ. ΢ηα θύηηαξα ιείπεη ηκήκα ελόο ρξσκνζώκαηνο 

Ζ ιαλζαζκέλε είλαη ε δ. επεηδή ε απνπζία ηκήκαηνο ρξσκνζψκαηνο είλαη δνκηθή ρξσκνζσκηθή 

αλσκαιία, (έιιεηςε) θαη φρη αξηζκεηηθή φπσο ε αλεππινεηδία. 

  

7. Ο παξαθάησ πίλαθαο παξνπζηάδεη ηνλ αξηζκό ησλ ρξσκνζσκάησλ ζε θύηηαξα ηνπ 

αλζξώπνπ. Πνηα από ηηο ζηήιεο Α έσο Δ είλαη ζσζηή. 

 Α Β Γ Γ Δ 

Επγσηό 46 23 46 46 46 

Κύηηαξν γακέηεο 23 23 46 23 23 

΢σκαηηθό θύηηαξν αηόκνπ κνλνζσκηθνύ 46 45 45 45 45 

΢σκαηηθό θύηηαξν αηόκνπ ηξηζσκηθνύ 47 47 47 47 24 
 

Σσζηή είλαη ε ζηήιε Γ 

8. Πνην ζα είλαη ην απνηέιεζκα ζηελ  πξσηεΐλε πνπ παξάγεηαη ζε πξνθαξπσηηθό θύηηαξν αλ 

ζην γνλίδην πνπ ηε θσδηθνπνηεί γίλεη αληηθαηάζηαζε κίαο βάζεο 

α. Σηελ πεξίπησζε πνπ ε αληηθαηάζηαζε έρεη σο απνηέιεζκα ηε δεκηνπξγία κηαο δηαθνξεηηθήο 

ηξηπιέηαο, ε νπνία φκσο θσδηθνπνηεί ην ίδην ακηλνμχ (ζπλψλπκν θσδηθφλην), δελ αιιάδεη ε αθνινπζία 

ακηλνμέσλ ζηελ παξαγφκελε πξσηεΐλε. 

β. Σηηο πεξηζζφηεξεο φκσο πεξηπηψζεηο ε αληηθαηάζηαζε έρεη σο απνηέιεζκα ηε δεκηνπξγία κηαο 

δηαθνξεηηθήο ηξηπιέηαο, ε νπνία θσδηθνπνηεί άιιν ακηλνμχ κε ζπλέπεηα ηε ζχλζεζε κηαο αιιαγκέλεο 

πξσηεΐλεο. Δάλ ε κεηάιιαμε επεξεάδεη ακηλνμέα ζεκαληηθά γηα ηε ιεηηνπξγηθφηεηα ηεο πξσηεΐλεο, ηφηε 

δεκηνπξγείηαη ζνβαξφ πξφβιεκα γηα ηνλ νξγαληζκφ. Αλ ε κεηάιιαμε επεξεάδεη ακηλνμέα πνπ αθνξνχλ 

πεξηνρή ηεο πξσηεΐλεο πνπ δελ είλαη ζεκαληηθή γηα ηε ιεηηνπξγία ηνπ κνξίνπ, ηφηε πεξλά ζρεδφλ 

απαξαηήξεηε ή δεκηνπξγεί κφλνλ ήπηα πξνβιήκαηα. 

γ. Σε ειάρηζηεο πεξηπηψζεηο ε αληηθαηάζηαζε απηή κπνξεί λα κεηαηξέςεη κία ηξηπιέηα DΝΑ ε νπνία 

αληηζηνηρεί ζε θσδηθφλην πνπ θσδηθνπνηεί θάπνην ακηλνμχ ζε ηξηπιέηα πνπ αληηζηνηρεί ζε θσδηθφλην 

ιήμεο, κε ζπλέπεηα ην ζρεκαηηζκφ κηθξφηεξεο θαη κε ιεηηνπξγηθήο πξσηεΐλεο. 

δ. Ζ αληηθαηάζηαζε κπνξεί λα κεηαηξέςεη ηελ ηξηπιέηα πνπ αληηζηνηρεί ζην θσδηθφλην ιήμεο ζε 

θσδηθφλην πνπ θσδηθνπνηεί θάπνην ακηλνμχ, κε ζπλέπεηα ην ζρεκαηηζκφ κεγαιχηεξεο θαη ζπλήζσο κε 

ιεηηνπξγηθήο πξσηεΐλεο. 

9. Να ζρεκαηίζεηε ηα ζσζηά δεπγάξηα: 

α. ΢ύλδξνκν cri du chaI  1. ηξηζσκία θπιεηηθώλ ρξσκνζσκάησλ 

β. ΢ύλδξνκν KleinefeIter  2. ηξηζσκία απηνζσκηθώλ ρξσκνζσκάησλ 

γ .΢ύλδξνκν Down  3. κνλνζσκία θπιεηηθώλ ρξσκνζσκάησλ 

δ. ΢ύλδξνκν Turner  4. έιιεηςε 

α => 4, β => 1,γ => 2, δ => 3. 
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10. Πνηεο νπό ηηο παξαθάησ γελεηηθέο αλσκαιίεο κπνξνύλ λα αληρλεπζνύλ κε ηε βνήζεηα ηνπ 

θαξπνηύπνπ; Να αηηηνινγήζεηε ηελ απάληεζή ζνο 

α. Γξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία, 

β. ΢ύλδξνκν Kleinefelter,  

γ .΢ύλδξνκν Down 

δ. Φαηλπιθεηνλνπξία,  

ε. β-Θαιαζζαηκία,  

ζη .΢ύλδξνκν Turner . 

Με ηε βνήζεηα ηνπ θαξπνηχπνπ κπνξνχλ λα αληρλεπζνχλ ηα Σχλδξνκα Kleinefelter,  Down θαη Turner, 

πνπ νθείινληαη ζε αξηζκεηηθέο αλσκαιίεο. Σηνλ θαξπφηππν ησλ αηφκσλ πνπ πάζρνπλ απφ ζχλδξνκν 

Kleinefelter εκθαλίδεηαη έλα επηπιένλ θπιεηηθφ Φ ρξσκφζσκα ζηα ΦΥ άηνκα. Τα άηνκα κε  ζχλδξνκν 

Kleinefelter έρνπλ θπζηνινγηθφ αξηζκφ απηνζσκηθψλ ρξσκνζσκάησλ ( 44 ) θαη ηξία θπιεηηθά 

ρξσκνζψκαηα (ΦΦΥ) αληί ηνπ θπζηνινγηθνχ δεχγνπο ΦΥ. Σηνλ θαξπφηππν ησλ αηφκσλ πνπ πάζρνπλ 

απφ ζχλδξνκν Down, ζε φιεο ζρεδφλ ηηο πεξηπηψζεηο, εκθαλίδεηαη έλα επηπιένλ ρξσκφζσκα ζην 21 ν 

δεχγνο ησλ απηνζσκηθψλ ρξσκνζσκάησλ .Σηνλ θαξπφηππν ησλ αηφκσλ πνπ πάζρνπλ απφ ζχλδξνκν 

Turner εκθαλίδεηαη έιιεηςε ελφο θπιεηηθνχ ρξσκνζψκαηνο. Τα άηνκα κε ζχλδξνκν Turner έρνπλ 

θπζηνινγηθφ αξηζκφ απηνζσκηθψλ ρξσκνζσκάησλ (44) αιιά κφλν έλα ρξσκφζσκα Φ απφ ην δεχγνο ησλ 

θπιεηηθψλ ρξσκνζσκάησλ (ΦΟ). 

11. Πνηεο από ηηο παξαθάησ δνκηθέο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο έρνπλ σο απνηέιεζκα ηελ 

αιιαγή ηνπ πνζνύ ηεο γελεηηθήο πιεξνθνξίαο; Να αηηηνινγήζεηε ηελ απάληεζή ζαο α. 

έιιεηςε,  

β. αλαζηξνθή,  

γ .δηπιαζηαζκόο 

δ. ακνηβαία κεηαηόπηζε 

Οη δνκηθέο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο πνπ έρνπλ σο απνηέιεζκα ηελ αιιαγή ηνπ πνζνχ ηεο γελεηηθήο 

πιεξνθνξίαο είλαη ε έιιεηςε, ζηελ νπνία έρνπκε απψιεηα γελεηηθνχ πιηθνχ, θαη ν δηπιαζηαζκφο ζηνλ 

νπνίν έρνπκε επαλάιεςε ελφο ηκήκαηνο ζην ρξσκφζσκα. 

Οη άιιεο δνκηθέο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο έρνπλ σο απνηέιεζκα ηελ αιιαγή ζηε δηάηαμε ηεο 

πιεξνθνξίαο ζηα ρξσκνζψκαηα. Ζ αλαζηξνθή δεκηνπξγείηαη απφ ζξαχζεηο ζε δχν δηαθνξεηηθά ζεκεία 

ελφο ρξσκνζψκαηνο θαη ζε ζπλέρεηα απφ επαλέλσζε ηνπ ηκήκαηνο χζηεξα απφ αλαζηξνθή. Σηελ 

ακνηβαία κεηαηφπηζε έρνπκε «αληαιιαγή» ρξσκνζσκηθψλ ηκεκάησλ αλάκεζα ζε κε νκφινγα 

ρξσκνζψκαηα. 

12. Δμαηηίαο κηαο ρξσκνζσκηθήο κεηάιιαμεο πνπ ζπλέβε θαηά ηελ παξαγσγή ησλ γακεηώλ 

έλα δεπγάξη γέλλεζε έλα παηδί πνπ ζηε ρξσκνζσκηθή ηνπ ζύζηαζε πεξηέρνληαλ 1 Υ  θαη 2 

Τ ρξσκνζώκαηα (ΥΤΤ) Να ππνδείμεηε ηελ πηζαλή κεηάιιαμε πνπ ζπλέβε. 

Γελ έγηλε ζην ζπεξκαηνδσάξην ν δηαρσξηζκφο ησλ αδειθψλ ρξσκαηίδσλ ηνπ Υ ζηε 2
ε
 κεησηηθή δηαίξεζε 

13. Από ην γάκν δύν πγεηώλ αηόκσλ γελλήζεθε έλα θνξίηζη ην νπνίν πάζρεη από κεξηθή 

αρξσκαηνςία. Να ππνδείμεηε έλα πηζαλό κεραληζκό πνπ κπνξεί λα εμεγήζεη ηε γέλλεζε 

ηνπ ζπγθεθξηκέλνπ απνγόλνπ. (Να κε ιεθζεί ππόςε ε πεξίπησζε ηεο γνληδηαθήο 

κεηάιιαμεο)    

Τν γνλίδην είλαη θπινζχλδεην. Ο παηέξαο έρεη γνλφηππν Φ
Α
Υ θαη ε κεηέξα Φ

Α
Φ
α
.  

Τν θνξίηζη είλαη Φ
α
 Φ

α
, δελ έγηλε ζην σάξην ν δηαρσξηζκφο ησλ αδειθψλ ρξσκαηίδσλ ηνπ Φ

α
  ζηε 2

ε
 

κεησηηθή δηαίξεζε  

Τν θνξίηζη είλαη Φ
α
Ο, δελ πήξε θπιεηηθή ρξσκαηίδα απφ ηνλ παηέξα 
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14. Έλα αξζεληθό άηνκν έρεη 47 ρξσκνζώκαηα. Σα ραξαθηεξηζηηθά ηνπ ζπλδξόκνπ 

εκθαλίζηεθαλ θαηά ηελ εθεβεία. α) ΢ε ηη είδνπο ρξσκνζσκηθή αλσκαιία νθείιεηαη ν 

θαηλόηππνο; β) Πόζα απηνζσκηθά θαη πόζα θπιεηηθά ρξσκνζώκαηα έρεη ην παξαπάλσ 

άηνκν; 

α. Τν ζχλδξνκν είλαη ην Kleinefelter θαη είλαη κηα αξηζκεηηθή ρξσκνζσκηθή αλσκαιία (θαη πγθεθξηκέλα 

αλεππινεηδία (ηξηζσκία) . 

β. Τα άηνκα κε ζχλδξνκν Kleinefelter έρνπλ θπζηνινγηθφ αξηζκφ απηνζσκηθψλ ρξσκνζσκάησλ (44) θαη 

ηξία θπιεηηθά ρξσκνζψκαηα, ηα ΦΦΥ, αληί ηνπ θπζηνινγηθνχ δεχγνπο ΦΥ. 

 

15. Σα απνηειέζκαηα κηαο εμέηαζεο γηα αηκνζθαηξηλνπάζεηεο έδεημαλ όηη: α) Ζ HbΑ2 ήηαλ ζε 

θπζηνινγηθά επίπεδα. β) Ζ HbF εκθαλίδεηαη ζε κηθξέο πνζόηεηεο. γ) Ζ HbΑ απνπζηάδεη 

εληειώο. δ) HbS εκθαλίδεηαη ζε πνζνζηό 85-97%. – Με βάζε ηα παξαπάλσ δεδνκέλα λα 

απαληήζεηε ζηηο παξαθάησ εξσηήζεηο:  

α) Από πνηα αηκνζθαηξηλνπάζεηα πάζρεη ην άηνκν;  

β) Πώο δεκηνπξγείηαη αηκνζθαηξηλνπάζεηα απηή; 

α. Τν άηνκν πάζρεη απφ δξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία. 

β. Τν 1949, ν Linus Pauling θαη νη ζπλεξγάηεο ηνπ αλαθάιπςαλ φηη ε αηκνζθαηξίλε ησλ ελειίθσλ, ΖbΑ, 

πνπ απνηειείηαη απφ ηέζζεξηο πνιππεπηηδηθέο αιπζίδεο, δχν α θαη δχν β, δηέθεξε ζηα θπζηνινγηθά άηνκα 

ζε ζρέζε κε εθείλα πνπ έπαζραλ απφ δξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία. Ζ δηαθνξά εληνπίδεηαη ζην έθην 

ακηλνμχ ηεο β-πνιππεπηηδηθήο αιπζίδαο, φπνπ ην γινπηακηληθφ νμχ αληηθαζίζηαηαη απφ βαιίλε. Ζ 

κεηαιιαγκέλε αηκνζθαηξίλε ζπκβνιίδεηαη σο ΖbS. Ζ αιιαγή ζηελ αθνινπζία ησλ ακηλνμέσλ είλαη 

απνηέιεζκα κίαο γνληδηαθήο κεηάιιαμεο ζηελ ηξηπιέηα πνπ θσδηθνπνηεί ην γινπηακηληθφ νμχ. Σηε 

θσδηθή αιπζίδα ηνπ DΝΑ δειαδή, αιιάδεη κηα βάζε θαη ην θπζηνινγηθφ θσδηθφλην GAG, πνπ 

θσδηθνπνηεί ην γινπηακηληθφ νμχ, αληηθαζίζηαληαη απφ ην GTG, πνπ θσδηθνπνηεί ηε βαιίλε. Απηή ε 

κεηάιιαμε νδεγεί ζε αιιαγή ηεο ζηεξενδηάηαμεο ηεο αηκνζθαηξίλεο, ε νπνία έρεη σο απνηέιεζκα ηελ 

αιιαγή ηεο κνξθήο ησλ εξπζξνθπηηάξσλ, ηα νπνία ζε ζπλζήθεο έιιεηςεο νμπγφλνπ παίξλνπλ 

ραξαθηεξηζηηθφ δξεπαλνεηδέο ζρήκα. 

16. Έλα ρξσκόζσκα ζε έλα ζσκαηηθό θύηηαξν παζαίλεη αλαζηξνθή ζε έλα ηνπ άθξν ζην 1/3 

ηνπ ζπλνιηθνύ κήθνπο ηνπ. Πόζα γνλίδηα ζα επεξεαζηνύλ από απηή ηε κεηάιιαμε Να 

αηηηνινγήζεηε ηελ απάληεζή ζαο. 

Ζ ιεηηνπξγία ησλ γνληδίσλ δελ ζα επεξεαζηεί. 

 

17. ΢ε κία αλαζηξνθή όια ηα γνλίδηα είλαη παξόληα. Γηαηί ε αλαζηξνθή απηή ζεσξείηαη 

κεηάιιαμε 

Αιιάδεη ε κνξθή ηνπ ρξσκνζψκαηνο. Δπηπιένλ , θαηά ηε κείσζε δεκηνπξγνχληαη γακέηεο κε έιιεηςε ή 

πιεφλαζκα γελεηηθνχ πιηθνχ. 

18. Γηα πνην ιόγν λνκίδεηε όηη νη ηξηζσκίεο πνπ παξαηεξνύληαη κε ζρεηηθά κεγάιε ζπρλόηεηα 

αθνξνύλ ηα ρξσκνζώκαηα 13, 18 θαη 21  

Τα ρξσκνζψκαηα 13, 18 θαη 21 είλαη ζρεηηθά κηθξά ζε κέγεζνο θαη επνκέλσο έρνπλ κηθξφηεξν αξηζκφ 

γνληδίσλ απφ άιια κεγαιχηεξα  

 


