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ΕΙΣΑΓΩΓΗ 

 

Ως γενετική ορίζεται η μελέτη των γονιδίων, της κληρονομικότητας 

και της βιοποικιλότητας στους ζωντανούς οργανισμούς. Γενικά, η 

γενετική θεωρείται κλάδος της Βιολογίας. Ως εκ τούτου συμβάλλει 

στην κατανόηση της κληρονομικότητας σε πολλές εφαρμοσμένες 

επιστήμες της ζωής, ενώ παράλληλα συνδέεται στενά με την μελέτη 

των συστημάτων πληροφοριών. Η λέξη γενετική προέρχεται από την 

Αρχαία Ελλάδα από την λέξη γενετικός που σημαίνει ‘’γενική" 

‘’παραγωγική" ,και η οποία με τη σειρά της προέρχεται από τη λέξη 

γένεσις ,που έχει την έννοια της καταγωγής. Η ιατρική γενετική είναι 

η επιστήμη που έχει ως αντικείμενο μελέτης την βιολογική 

ποικιλότητα του ανθρώπου σε σχέση με την υγεία και την ασθένεια. 

Πάρα το γεγονός ότι είχε παρατηρηθεί από παλιά πώς τα άτομα 

διαφέρουν μεταξύ τους, τα παιδιά έχουν την τάση να μοιάζουν στους 

γονείς τους και ορισμένες ασθένειες εμφανίζονται με μεγαλύτερη 

συχνότητα μεταξύ των μελών μιας οικογένειας, τα επιστημονικά 

θεμέλια αυτών των παρατηρήσεων τέθηκαν μόλις πριν από 125 

χρόνια. Οι κλινικές εφαρμογές αυτής της γνώσης είναι ακόμη πιο 

πρόσφατες, ενώ μεγαλύτερη πρόοδος σημειώθηκε τα τελευταία 35 

έτη. 
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Ιστορία 

 

 Η Μεντελιανή κληρονομικότητα: 

Όταν το 1866,ο μοναχός Γρηγόριος Μέντελ δημοσίευσε την 

θεωρία της κληρονομικότητας η επιστημονική κοινότητα δεν 

μπορούσε να φανταστεί ότι θα αποτελούσε την απαρχή μιας 

καινούργιας επιστήμης, της γενετικής. 

 

 Από τότε που δημιουργήθηκε ο κόσμος, πολλά επιστημονικά 

γεγονότα έχουν σημαδέψει είτε θετικά είτε αρνητικά τη ζωή του 

ανθρώπου και γενικά τον ανθρώπινο πολιτισμό. Ένα από αυτά 

είναι η Μεντελική ή αλλιώς Μεντελιανή κληρονομικότητα. Με 

αυτήν την ονομασία περιγράφεται μια σειρά νόμων που 

επιχειρούν να περιγράψουν τη μετάδοση κληρονομικών 

χαρακτηριστικών από γενιά σε γενιά. Οι νόμοι αυτοί 

διατυπώθηκαν για πρώτη φορά το 1864 από τον βοτανολόγο και 

μοναχό Γκρέγκορ Μέντελ (Gregor Mendel), γι' αυτό είναι 

γνωστοί και ως νόμοι του Μέντελ. 

 

 Το ενδιαφέρον για την κληρονομικότητα είναι πολύ παλιό, 

σχεδόν όσο και η ύπαρξη του ανθρώπινου είδους. Υπάρχουν 

πολλές μαρτυρίες σχετικά με τον προβληματισμό που 

δημιουργήθηκε στους ανθρώπους για θέματα κληρονομικότητας, 

οι οποίες χρονολογούνται τουλάχιστον πριν από 6.000 χρόνια. 

Η πρώτη όμως επιστημονική μελέτη της κληρονομικότητας έγινε 

τον 19ο αιώνα από τον Αυστριακό μοναχό Gregor Mendel, που 

δικαίως θεωρείται ο πατέρας της Γενετικής. 
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 Μεγάλο μέρος της έρευνας που έθεσε τα θεμέλια της γενετικής 

ανάλυσης ξεκίνησε κατά τους προϊστορικούς χρόνους. Οι 

πρώτοι άνθρωποι διαπίστωσαν ότι θα μπορούσαν να ασκήσουν 

την επιλεκτική αναπαραγωγή για την βελτίωση των 

καλλιεργειών και των ζώων. Μπορούν επίσης να 

προσδιορίζονται τα κληρονομικά χαρακτηριστικά σε ανθρώπους 

που είχαν εξαλειφθεί κατά τη διάρκεια των χρόνων. Οι πολλές 

γενετικές αναλύσεις σταδιακά εξελίχθηκε με την πάροδο του 

χρόνου. 
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Μενδελική κληρονομικότητα 

 

Το ενδιαφέρον για την κληρονομικότητα είναι πολύ 

παλιό, σχεδόν όσο και η ύπαρξη του ανθρώπινου είδους. 

Υπάρχουν πολλές μαρτυρίες σχετικά με τον 

προβληματισμό που δημιουργήθηκε στους ανθρώπους 

για θέματα κληρονομικότητας, οι οποίες χρονολογούνται 

τουλάχιστον πριν από 6.000 χρόνια. Η πρώτη όμως 

επιστημονική μελέτη της κληρονομικότητας έγινε το 19ο 

αιώνα από τον Αυστριακό μοναχό Gregor Mendel, που 

δικαίως θεωρείται ο πατέρας της Γενετικής. 

Ο Mendel διάλεξε για τα πειράματά του ένα φυτό, το 

μοσχομπίζελο (Pisum sativum), το οποίο καλλιεργούσε 

στον κήπο του μοναστηριού όπου ζούσε, στο Brno, πόλη 

της σημερινής Τσεχίας. Η επιτυχία των πειραμάτων του 

Mendel στηρίχτηκε στα παρακάτω: 

 Μελέτησε μία ή δύο ξεχωριστές ιδιότητες του φυτού 

κάθε φορά και όχι το σύνολο των ιδιοτήτων που το 

χαρακτηρίζει. Διάλεξε, για παράδειγμα, το χρώμα των 

ανθέων ή το ύψος του φυτού και όχι όλα τα γνωρίσματά 

του. 

 Χρησιμοποίησε για τα πειράματά του αμιγή (καθαρά) 

στελέχη για τη συγκεκριμένη ιδιότητα που μελετούσε, 

δηλαδή στελέχη τα οποία μετά την αυτογονιμοποίηση θα 

παρουσίαζαν για πολλές γενιές την ίδια ιδιότητα (π.χ. 

ψηλό φυτό, ιώδες άνθος). 

 Ανέλυσε τα αποτελέσματά του στατιστικά, δηλαδή μετρούσε τους απογόνους 

των ατόμων τα οποία είχαν μια συγκεκριμένη ιδιότητα και στη συνέχεια 

υπολόγιζε τις συχνότητες εμφάνισης τους. 

Άλλο σημαντικό στοιχείο που τον βοήθησε στην έρευνά του ήταν ότι επέλεξε 

με μεγάλη προσοχή το φυτό που χρησιμοποίησε. Το μοσχομπίζελο έχει πολλά 

πλεονεκτήματα. Αναπτύσσεται πολύ εύκολα και εμφανίζει μεγάλη ποικιλότητα 

σε πολλούς χαρακτήρες του όπως στο ύψος, όπου εμφανίζονται ψηλά και κοντά 

φυτά, στο χρώμα του άνθους, όπου υπάρχουν ιώδη και λευκά άνθη, στο χρώμα 

και στο σχήμα του σπέρματος καθώς και σε άλλες ιδιότητες (Εικόνα 5.1). Είναι 

απαραίτητο ο οργανισμός ο οποίος χρησιμοποιείται για τη μελέτη των 



 σελ. 6 

μηχανισμών της κληρονομικότητας να εμφανίζει ποικιλότητα σε κάποιους 

χαρακτήρες. Δεν μπορούμε, για παράδειγμα, να μελετήσουμε την 

κληρονομικότητα του χρώματος των μαλλιών σε έναν πληθυσμό στον οποίο όλα 

τα άτομα έχουν ξανθά μαλλιά. 

Το μοσχομπίζελο επίσης παρέχει τη δυνατότητα τεχνητής γονιμοποίησης, πέρα 

από την αυτογονιμοποίηση, η οποία συμβαίνει φυσιολογικά. Σ' αυτήν, η γύρη 

από τους στήμονες ενός άνθους πέφτει στον ύπερο του ίδιου άνθους, ενώ στην 

τεχνητή γονιμοποίηση η γύρη από τους στήμονες ενός άνθους μπορεί να 

μεταφερθεί με ειδικό εργαλείο στον ύπερο του επιθυμητού άνθους (Εικόνα 5.2). 

Επιπλέον, το μοσχομπίζελο δίνει μεγάλο αριθμό απογόνων και παρέχει τη 

δυνατότητα στατιστικής επεξεργασίας των αποτελεσμάτων. 

Αρχικά ο Mendel δημιούργησε αμιγή στελέχη για τη συγκεκριμένη ιδιότητα 

που μελετούσε. Αφού απέκτησε τέτοια στελέχη, στη συνέχεια έκανε τεχνητή 

γονιμοποίηση μεταξύ δύο αμιγών φυτών, που διέφεραν ως προς την ιδιότητα 

αυτή. Τα φυτά αυτά αποτελούσαν την πατρική γενιά (Ρ). Οι απόγονοι τους ήταν 

η πρώτη θυγατρική γενιά, που ήταν άτομα υβριδικά (γενιά F1,), δηλαδή ήταν 

απόγονοι αμιγών γονέων που είχαν διαφορετική έκφραση του ίδιου χαρακτήρα, 

όπως ψηλό και κοντό φυτό. Τα άτομα αυτά τα άφηνε να αυτογονιμοποιηθούν και 

έπαιρνε τους απογόνους τους, που αποτελούσαν τη δεύτερη θυγατρική γενιά 

(γενιά F2). Από τα αποτελέσματα των πειραμάτων του ο Mendel διατύπωσε 

τους νόμους της κληρονομικότητας: το νόμο του διαχωρισμού των 

αλλήλόμορφων γονιδίων και το νόμο της ανεξάρτητης μεταβίβασης των 

γονιδίων. 
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O πρώτος νόμος περιγράφει τον τρόπο κληρονόμησης ενός 

γονιδίου - Nόμος διαχωρισμού των αλληλόμορφων γονιδίων 

 

Όταν ο Mendel διασταύρωσε αμιγή κοντά φυτά 

με αμιγή ψηλά φυτά, διαπίστωσε ότι όλα τα φυτά 

της F1 ήταν ψηλά. Όταν τα φυτά της F1, 

διασταυρώθηκαν μεταξύ τους, προέκυψαν φυτά 

ψηλά και κοντά σε συγκεκριμένη και ίδια πάντα 

αναλογία. Επειδή ο κληρονομικός παράγοντας που 

καθορίζει το χαμηλό ύψος ξαναεμφανίζεται στην 

F2 γενιά, συμπέρανε ότι δε θα πρέπει να έχει 

«χαθεί» από την F1(Εικόνα 5.3). 

Από αυτά τα αποτελέσματα ο Mendel πρότεινε 

ότι κάθε κληρονομικός χαρακτήρας, όπως το 

ύψος, ελέγχεται από δύο παράγοντες, που 

υπάρχουν σε κάθε άτομο. Σήμερα γνωρίζουμε ότι 

οι «κληρονομικοί παράγοντες» του Mendel είναι 

τα γονίδια. Οι διαφορετικές μορφές του ίδιου 

χαρακτήρα ελέγχονται από αλληλόμορφα γονίδια, 

δηλαδή γονίδια που βρίσκονται στην ίδια θέση στα 

ομόλογα χρωμοσώματα και ελέγχουν την ίδια 

ιδιότητα, όπως χαμηλό ή ψηλό ύψος φυτού. 

Ένα άτομο με ίδια αλληλόμορφα γονίδια για μια 

συγκεκριμένη ιδιότητα είναι ομόζυγο για την 

ιδιότητα αυτή, ενώ ένα άτομο με δύο διαφορετικά 

αλληλόμορφα γονίδια είναιετερόζυγο. Ο Mendel 

παρατήρησε ότι σε μερικά ετερόζυγα άτομα το ένα 

αλληλόμορφο μπορεί να καλύπτει την έκφραση του 

άλλου. Αυτό που καλύπτει 

ονομάζεται επικρατές και αυτό που 

καλύπτεται υπολειπόμενο. Κατά τη διασταύρωση 

ψηλών με κοντά φυτά το αλληλόμορφο για το ψηλό 

είναι επικρατές στο αλληλόμορφο για το κοντό. Συνήθως το επικρατές 

συμβολίζεται με κεφαλαίο γράμμα και το υπολειπόμενο δηλαδή να είναι 

ετερόζυγο, όπως Ψψ, που αντιστοιχεί στα ψηλά φυτά της F γενιάς. Η εμφάνιση 

ενός ατόμου δεν αποκαλύπτει πάντοτε τα αλληλόμορφά του. Τα ΨΨ και Ψψ φυτά 
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είναι ψηλά, αλλά το πρώτο είναι ομόζυγο και το 

δεύτερο ετερόζυγο. Ο γονότυπος αναφέρεται στο 

σύνολο των αλληλόμορφων γονιδίων ενός οργανισμού, 

ενώ οφαινότυπος αφορά το σύνολο των χαρακτήρων 

οι οποίοι αποτελούν την έκφραση του γονότυπου ενός 

οργανισμού, όπως είναι η εξωτερική εμφάνιση και η 

βιοχημική σύσταση. 

Ο τρόπος με τον οποίο κληρονομούνται οι 

χαρακτήρες τους οποίους μελέτησε ο Mendel είναι 

αποτέλεσμα των γεγονότων που συμβαίνουν στη 

μείωση. Κατά την παραγωγή των γαμετών 

διαχωρίζονται τα δύο ομόλογα χρωμοσώματα και 

συνεπώς και τα δύο αλληλόμορφα γονίδια (Εικόνα 

5.4). Σε ένα φυτό γονότυπου Ψψ, για παράδειγμα, 

σχηματίζονται δύο ειδών γαμέτες, Ψ και ψ, σε ίση 

αναλογία. Οι απόγονοι προκύπτουν από τον τυχαίο 

συνδυασμό των γαμετών. Η κατανομή των 

αλληλόμορφων στους γαμέτες και ο τυχαίος 

συνδυασμός τους αποτελεί τον πρώτο νόμο του 

Mendel ή νόμο του διαχωρισμού των αλληλόμορφων 

γονιδίων. 
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Ο δεύτερος νόμος του Mendel περιγράφει τον τρόπο κληρονόμησης 

δύο γονιδίων - Nόμος της ανεξάρτητης μεταβίβασης των γονιδίων 

 

Σε μια δεύτερη σειρά πειραμάτων ο Mendel μελέτησε την κληρονομικότητα δύο 

διαφορετικών χαρακτήρων. Οι χαρακτήρες που επέλεξε ήταν το σχήμα και το 

χρώμα του σπέρματος. Το σχήμα του σπέρματος μπορεί να είναι λείο ή 

ρυτιδωμένο (καθορίζεται από τα αλληλόμορφα Λ,λ) και το χρώμα είναι κίτρινο 

ή πράσινο (καθορίζεται από τα αλληλόμορφα Κ,κ) αναφέρει ότι το γονίδιο που 

ελέγχει ένα χαρακτήρα δεν επηρεάζει τη μεταβίβαση του γονιδίου που ελέγχει 

έναν άλλο χαρακτήρα. Σήμερα είναι γνωστό ότι αυτό ισχύει μόνο για γονίδια που 

βρίσκονται σε διαφορετικά ζεύγη ομόλογων χρωμοσωμάτων. Ο ανεξάρτητος 

διαχωρισμός των γονιδίων γίνεται, επειδή τα χρωμοσώματα κάθε γονέα 

συνδυάζονται με τυχαίο τρόπο κατά τη δημιουργία των γαμετών (Εικόνα 5.7). 

Οι διασταυρώσεις αυτού του τύπου, που μελετάται ο τρόπος κληρονόμησης δύο 

χαρακτήρων, ονομάζονται διασταυρώσεις διυβριδισμού. Στις διασταυρώσεις 

αυτές κάθε γονέας μπορεί να παράγει τέσσερα είδη γαμετών: ΛΚ, Λκ, λΚ και λκ 

(με ίση πιθανότητα για τον καθένα). Το τετράγωνο του Punnett γι' αυτή τη 

διασταύρωση προσδιορίζει τη φαινοτυπική αναλογία των δημιουργούμενων 

ατόμων, όπως ακριβώς τους προσδιόρισε ο Mendel (Εικόνα 5.8). 
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Γενετικές αναλύσεις. 

 Οι επιστημονικές εξελίξεις στον τομέα της μοριακής βιολογίας και γενετικής 

έχουν οδηγήσει στη ανάπτυξη προηγμένων αναλύσεων για έναν πολύ μεγάλο 

αριθμό γενετικών νοσημάτων. Η μοριακή γενετική ανάλυσηαφορά στην 

ανάλυση του DNA και την ανίχνευση μεταλλάξεων και πολυμορφισμών 

συγκεκριμένων γονιδίων σε κάποιο χρωμόσωμα. Η κυτταρογενετική ανάλυση 

αφορά στην ανάλυση του αριθμού και της δομής ολόκληρων των 

χρωμοσωμάτων. Τι μπορεί να διαγνώσει η μοριακή εξέταση. Αναλύσεις σε 

επίπεδο DNA μπορούν να διαπιστώνουν μία πληθώρα κληρονομικών 

νοσημάτων/συνδρόμων ή προδιάθεση σε αυτά.  

Ενδεικτικά, αναφέρουμε μερικά από τα πιο συχνά νοσήματα/σύνδρομα: 

  Μεσογειακή αναιμία (το πιο συχνό γενετικό νόσημα στη χώρα μας) 

  Ινοκυστική νόσος (το δεύτερο σε συχνότητα γενετικό νόσημα στη χώρα 

μας) 

 Καρδιαγγειακά νοσήματα 

  Θρομβοφιλία 

 Μυϊκές δυστροφίες 

  Οστεοπόρωση 

  Αιμορροφιλία 

  Σύνδρομο του εύθραυστου χρωμοσώματος Χ 

  Σύνδρομο Prader Willi 

  Σύνδρομο Angelman  

 Μυελοειδές καρκίνωμα του θυρεοειδούς MTC 

  Οικογενής αδενωματώδης πολυποδίαση FAP 

  Κληρονομικός καρκίνος Μαστού/ωοθηκών, Ορθού/παχέος εντέρου και 

Στομάχου Τι μπορεί να διαγνώσει η κυτταρογενετική ανάλυση. Η 

κυτταρογενετική ανάλυση μπορεί να διαγνώσει χρωμοσωμικές ανωμαλίες που 

σχετίζονται με συγκεκριμένες νόσους, όπως το σύνδρομο Dοwn (τρισωμία 
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21),τη τρισωμία 13, τη τρισωμία 18, τα σύνδρομα Turner και Klinefelter, κ.ά. 

Πότε πρέπει να γίνονται γενετικές αναλύσεις. Γενετική ανάλυση μπορεί να 

γίνει στα πλαίσια ελέγχου προδιάθεσης σε κάποιο γενετικό νόσημα. Για 

παράδειγμα, μία γυναίκα με βεβαρυμμένο οικογενειακό ιστορικό καρκίνου του 

μαστού, μπορεί να ελεγχθεί για μεταλλάξεις στα γονίδια BRCA1 και BRCA2, 

ώστε να προσδιορισθεί η πιθανότητα εκδήλωσης της νόσου αυτής. Στην 

κατηγορία αυτή των αναλύσεων ανήκει και ο προγεννητικός έλεγχος που 

μπορεί να γίνει κατά τη διάρκεια μίας κύησης, με σκοπό τον προσδιορισμό της 

πιθανότητας που έχει το έμβρυο να εμφανίσει κάποιο γενετικό νόσημα. 

Επιπλέων, η γενετική ανάλυση μπορεί να γίνει στα πλαίσια διάγνωσης ενός 

νοσήματος, προσδιορισμού ανταπόκρισης στη θεραπεία ή και πρόγνωσης της 

πορείας της νόσου. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 σελ. 12 

ΒΙΒΛΙΟΓΡΑΦΙΑ 

 
http://ebooks.edu.gr/modules/ebook/show.php/DSGL-C106/151/1085,3989/ 

http://www.dna-

analysis.gr/index.php?q=%CE%B3%CE%BF%CE%BD%CE%AF%CE%B4%CE%B9%CE%B

1-%CE%BA%CE%B1%CE%B9-

%CE%B3%CE%B5%CE%BD%CE%B5%CF%84%CE%B9%CE%BA%CE%AD%CF%82-

%CE%B5%CE%BE%CE%B5%CF%84%CE%AC%CF%83%CE%B5%CE%B9%CF%82-

genes-genetic-tests 

Βασικές Αρχές Ιατρικής Γενετικής.Michael Connor, Malcolm Ferguson-Smith. 
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