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Τι εννοούμε με τον όρο μεταλλάξεις;

Το γενετικό υλικό μπορεί να υποστεί αλλαγές 
με πολλούς διαφορετικούς τρόπους. Το 
γεγονός αυτό δεν προκαλεί έκπληξη. 
Σκεφθείτε με πόσους τρόπους μπορεί να 
αλλάξουν οι λέξεις που υπάρχουν σ' αυτή τη 
σελίδα. Οι αλλαγές στην αλληλουχία του 
DNA, που ονομάζονται μεταλλάξεις, 
δημιουργούν συνήθως ένα διαφορετικό 
φαινότυπο χωρίς όμως αυτό να είναι πάντοτε 
απαραίτητο. Αυτό εξαρτάται από τον τρόπο 
με τον οποίο η αλλαγή επιδρά στο γονιδιακό 
προϊόν, δηλαδή στην πρωτεΐνη.



Οι γενετιστές κατατάσσουν τις μεταλλάξεις σε 
δύο μεγάλες κατηγορίες: Τις γονιδιακές και 
τις χρωμοσωμικές. Ο τυπικός αυτός 
διαχωρισμός σχετίζεται με την έκταση της 
αλλαγής.

Αν αυτή αφορά μικρό αριθμό 
βάσεων, στις οποίες συμβαίνει 
αντικατάσταση, προσθήκη ή 
έλλειψη, τότε ονομάζεται 
γονιδιακή μετάλλαξη. 

Αν αφορά αλλαγές σε 
μεγαλύτερο τμήμα του 
χρωμοσώματος, ονομάζεται 
χρωμοσωμική ανωμαλία.



Ο ρόλος των μεταλλάξεων

Οι μεταλλάξεις συμβάλλουν στη δημιουργία 
γενετικής ποικιλότητας στον πληθυσμό και 
ευθύνονται για πολλές κληρονομικές 
ασθένειες, καθώς και για πολλές περιπτώσεις 
καρκίνου. Μεταλλάξεις μπορεί να συμβούν 
σε οποιοδήποτε γεννητικό ή σωματικό 
κύτταρο ενός οργανισμού.

Μόνο οι μεταλλάξεις των γεννητικών 
κυττάρων, εν τούτοις, μπορεί να 
μεταβιβαστούν από τη μια γενιά στην 
επόμενη. Αυτό όμως δε σημαίνει ότι οι 
σωματικές μεταλλάξεις είναι λιγότερο 
σημαντικές για την υγεία. Στην 
πραγματικότητα αποτελούν την πλειονότητα 
των μεταλλάξεων, δεδομένου ότι ένας 
ενήλικος οργανισμός αποτελείται από 1013 
περίπου σωματικά κύτταρα.



Τύποι γονιδιακών μεταλλάξεων:

Υπάρχουν πολλοί διαφορετικοί τύποι 
γονιδιακών μεταλλάξεων .

Για παράδειγμα η δρεπανοκυτταρική 
αναιμία είναι μία ασθένεια που μπορεί 
να είναι το αποτέλεσμα 
αντικατάστασης μίας μόνο από τα 
δισεκατομμύρια βάσεων DNA! Η 
αλλαγή αυτού του τύπου ονομάζεται 
αντικατάσταση βάσης, και μπορεί να 
έχει ποικίλα αποτελέσματα στην 
πρωτεΐνη που παράγεται από το 
αντίστοιχο γονίδιο.

Στην περίπτωση που η διαφορετική τριπλέτα 
που προέκυψε κωδικοποιεί το ίδιο αμινοξύ 
(συνώνυμο κωδικόνιο) δεν αλλάζει η 
ακολουθία αμινοξέων στην παραγόμενη 
πρωτεΐνη. Στις περισσότερες όμως 



περιπτώσεις, μια αντικατάσταση βάσης 
δημιουργεί μια τριπλέτα που κωδικοποιεί ένα 
διαφορετικό αμινοξύ και κατά συνέπεια μια 
αλλαγμένη πρωτεΐνη. Εάν το διαφορετικό 
αμινοξύ βρίσκεται στο ενεργό κέντρο ενός 
ενζύμου ή κοντά σε αυτό, τότε η ενεργότητά 
του, δηλαδή η ικανότητα κατάλυσης 
αντιδράσεων,  μπορεί να ελαττωθεί ή και να 
μηδενισθεί. Επίσης, σε άλλα είδη πρωτεϊνών 
η μετάλλαξη μπορεί να οδηγήσει σε αλλαγή 
της δομής τους και συνεπώς και της 
λειτουργίας τους.

Σε άλλες περιπτώσεις μία αντικατάσταση 
βάσης μπορεί να μετατρέψει ένα κωδικόνιο, 
που κωδικοποιεί κάποιο αμινοξύ, σε ένα 
κωδικόνιο λήξης, με αποτέλεσμα τον 
τερματισμό σύνθεσης της πολυπεπτιδικής 
αλυσίδας. Στις περισσότερες από αυτές τις 
περιπτώσεις καταστρέφεται η 
λειτουργικότητα της πρωτεΐνης.



Ένας άλλος σημαντικός τύπος 
γονιδιακών μεταλλάξεων 
περιλαμβάνει προσθήκη ή έλλειψη 
βάσεων.

 Οι αλλαγές στον αριθμό των βάσεων έχουν 
ως αποτέλεσμα την εμφάνιση 
μεταλλαγμένων φαινοτύπων. Η προσθήκη ή η 
έλλειψη διαδοχικών βάσεων σε οποιοδήποτε 
αριθμό πολλαπλάσιο του τρία δημιουργεί, 
αντίστοιχα, προσθήκη ή έλλειψη ενός ή 
περισσότερων αμινοξέων στην 
πολυπεπτιδική αλυσίδα, που μπορεί να 
αλλάζει τη λειτουργικότητά της. Αν όμως ο 
αριθμός των βάσεων είναι διαφορετικός του 
τρία ή πολλαπλασίων του, τότε η αλληλουχία 
των αμινοξέων δεν εμφανίζει πλέον πολλές 
ομοιότητες με την αρχική.



Ποιοι παράγοντες προκαλούν 
μεταλλάξεις;

Οι μεταλλάξεις που εμφανίζονται αιφνίδια 
μέσα στον πληθυσμό ονομάζονται αυτόματες 
και θεωρείται ότι προέρχονται από λάθη που 
γίνονται κατά την αντιγραφή του DNA ή κατά 
το διαχωρισμό των χρωμοσωμάτων. Όλες οι 
μεταλλάξεις δε δημιουργούνται αυτόματα. 
Πολλοί τύποι μεταλλάξεων μπορεί να 
προκληθούν από παράγοντες του 
περιβάλλοντος, που ονομάζονται 
μεταλλαξογόνοι. Σ' αυτούς περιλαμβάνονται 
διάφορες χημικές ουσίες, καθώς και 
διάφοροι τύποι ακτινοβολιών, όπως η Χ και η 
γ-ακτινοβολία, καθώς και η κοσμική και η 
υπεριώδης ακτινοβολία. Μερικές από τις 
χημικές ουσίες που έχουν μεταλλαξογόνο 
δράση είναι η φορμαλδεΰδη, ορισμένες 
χρωστικές, αρωματικοί κυκλικοί 



υδρογονάνθρακες ακόμη και η καφεΐνη. 
Πολλές από αυτές τις ουσίες βρίσκονται σε 
γεωργικά, βιομηχανικά και φαρμακευτικά 
προϊόντα που χρησιμοποιούνται ευρύτατα.

Πώς λοιπόν ένα κύτταρο μπορεί να 
διατηρήσει σταθερή μια αλληλουχία 
βάσεων απαραίτητη για τη ζωή 
υπερπηδώντας αυτές τις αλλαγές που 
δημιουργούνται από τους διάφορους 
μεταλλαξογόνους παράγοντες; Η απάντηση 
είναι ότι τα κύτταρα περιέχουν πάρα πολλά 
ένζυμα, που αναγνωρίζουν τις βλάβες και 
επιδιορθώνουν το DNA. Περισσότερο από 
99.9% των λαθών της αντιγραφής του DNA 
επιδιορθώνονται με αυτό τον τρόπο. Θα 
μπορούσαμε λοιπόν να παρομοιάσουμε το 
κύτταρο με ένα αυτοκίνητο, το οποίο ενώ 
βρίσκεται διαρκώς σε κίνηση διαθέτει μια 
ομάδα μηχανικών, που επιδιορθώνει όλες τις 
βλάβες του, αμέσως μόλις προκύψουν και 



έτσι το αυτοκίνητο δε σταματά να λειτουργεί 
φυσιολογικά.

Μεταλλάξεις και καρκίνος

Μερικές συχνά εμφανιζόμενες ασθένειες του 
ανθρώπου, που οφείλονται σε μεταλλάξεις. 
Οι περισσότερες δεν είναι αποτέλεσμα ενός 
μόνο τύπου μετάλλαξης. Μπορεί να είναι 
αποτέλεσμα αντικαταστάσεων, ελλείψεων ή 
προσθηκών διαφορετικού αριθμού βάσεων. 
Αυτό έχει ως αποτέλεσμα τη μεγάλη 
ετερογένεια των συμπτωμάτων ανάμεσα σε 
άτομα που πάσχουν από την ίδια ασθένεια.

Ο καρκίνος χαρακτηρίζεται από τον 
ανεξέλεγκτο πολλαπλασιασμό κυττάρων ενός 
ιστού. Αυτά σχηματίζουν μάζες κυττάρων 
(καρκινικοί όγκοι) ή μεταναστεύουν στο αίμα 
όπως στις διάφορες μορφές λευχαιμιών. 
Αποτελέσματα μελετών έχουν οδηγήσει στο 
συμπέρασμα ότι σχεδόν όλες οι περιπτώσεις 



καρκίνου προέρχονται από μεταλλάξεις 
γονιδίων σωματικών κυττάρων.



Υπάρχουν δύο τύποι γονιδίων που 
σχετίζονται με την καρκινογένεση. Τα 
ογκογονίδια και τα ογκοκατασταλτικά 
γονίδια. Σχετικές έρευνες οδηγούν στο 
συμπέρασμα ότι ο καρκίνος σε γενετικό 
επίπεδο είναι το αποτέλεσμα: 

• Μετατροπής πρωτο-ογκογονιδίων σε 
ογκογονίδια 

• Απουσίας λειτουργικότητας 
ογκοκατασταλτικών γονιδίων και 

• Αδρανοποίησης των μηχανισμών 
επιδιόρθωσης του DNA. 

Όπως έγινε φανερό, ο καρκίνος σχετίζεται με 
αλλαγές στο γενετικό υλικό. Εντούτοις δεν 
κληρονομείται ως απλός Μενδελικός 
χαρακτήρας, αλλά είναι αποτέλεσμα 
αλληλεπίδρασης γενετικών και 
περιβαλλοντικών παραγόντων. Η 



πολυπλοκότητα της ασθένειας αυτής 
σχετίζεται με τα παρακάτω αίτια: 

• Ο καρκίνος, σε αντίθεση με τις 
κληρονομικές ασθένειες, όπως η 
δρεπανοκυτταρική αναιμία, δεν προκαλείται 
από μία μετάλλαξη, αλλά από τη 
«συσσώρευση» αρκετών γενετικών αλλαγών 
στα κύτταρα. Οι μεταλλάξεις αυτές είναι 
αποτέλεσμα διαφορετικών περιβαλλοντικών 
μεταλλαξογόνων παραγόντων όπως η 
ακτινοβολία ή χημικές ουσίες. 

• Στη δημιουργία κάθε είδους καρκίνου 
συμμετέχουν συνήθως τόσο τα ογκογονίδια 
όσο και τα ογκοκατασταλτικά γονίδια. Για 
παράδειγμα, στον καρκίνο του παχέος 
εντέρου βρέθηκε ότι συμμετέχουν αρκετά 
γονίδια και των δύο τύπων, τα οποία έχουν 
υποστεί μεταλλάξεις.
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