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ΔΟΜΙΚΕΣ ΧΡΩΜΟΣΩΜΙΚΕΣ 

ΑΝΩΜΑΛΙΕΣ 

 Συμβαίνουν κατά την διάρκεια ενός 
κυτταρικού κύκλου 

 Είναι αποτέλεσμα μεταλλαξογόνων 
παραγόντων 

 Αλλάζουν την διάταξη ή την 
ποσότητα της γενετικής πληροφορίας 



ΕΙΔΗ ΔΟΜΙΚΩΝ 

ΧΡΩΜΟΣΩΜΙΚΩΝ ΑΝΩΜΑΛΙΩΝ 
 Έλλειψη : απώλεια γενετικού υλικού. Σύνδρομο φωνής 

της γάτας (cri  - du - chat): έλλειψη τμήματος από το 
χρωμόσωμα 5  

 Διπλασιασμός 
 Αναστροφή: θραύση και ανάστροφη επανένωση κατά 

180ο μοίρες αλλάζει η διάταξη των γονιδίων στο 
χρωμόσωμα.  

 Μετατόπιση χρωμοσωμικού τμήματος σε μη ομόλογο 
χρωμόσωμα (περίπτωση συνδρόμου Down) 

 Αμοιβαία μετατόπιση: ανταλλαγή χρωμοσωμικών 
τμημάτων μεταξύ μη ομολόγων χρωμοσωμάτων  
Κίνδυνος απόκτησης απογόνων με αριθμητική 
χρωμοσωμική ανωμαλία.  



ΔΙΑΓΝΩΣΗ ΓΕΝΕΤΙΚΩΝ 

ΑΝΩΜΑΛΙΩΝ 
 Αναγκαιότητα διάγνωσης 
 Έγκαιρος εντοπισμός ανωμαλιών και φορέων 
 Προσδιορισμός πιθανότητας εμφάνισης σε απόγονο  
 ΔΙΑΓΝΩΣΤΙΚΕΣ ΜΕΘΟΔΟΙ  
 Ανάλυση καρυοτύπου – Χρωμοσωμικές ανωμαλίες  
 Ανάλυση DNA (PCR) – Γονιδιακές μεταλλάξεις  
 Βιοχημικές αναλύσεις (ποσοτικοί και ποιοτικοί 

προσδιορισμοί) - Γονιδιακές μεταλλάξεις 
 ΔΙΑΓΝΩΣΗ ΔΡΕΠΑΝΟΚΥΤΤΑΡΙΚΗΣ ΑΝΑΙΜΙΑΣ 
 Ανάλυση DNA (προσδιορισμός βs γονιδίου) 
 Ποιοτικός προσδιορισμός HbS 
 Mικροσκοπική παρατήρηση ερυθροκυττάρων σε συνθήκες 

έλλειψης οξυγόνου  



 ΔΙΑΓΝΩΣΗ ΡΚU 
 Ανάλυση dna  
 Ποσοτικός προσδιορισμός φαινυλαλανίνης στο αίμα 
 Μέτρηση ενεργότητας ενζύμου 
 Ποσοτικός προσδιορισμός ενζύμου  
 ΔΙΑΓΝΩΣΗ ΜΕΣΟΓΕΙΑΚΗΣ ΑΝΑΙΜΙΑΣ  
 Ανάλυση DNA – PCR 
 Ποσοτικός προσδιορισμός ΗbA 
 Ποσοτικός προσδιορισμός HbA2(για στίγμα) 
 Ποσοτικός προσδιορισμός Hbf(για ομόζυγα άτομα) 
 ΠΡΟΓΕΝΝΗΤΙΚΟΣ ΕΛΕΓΧΟΣ 
 Αμνιοπαρακέντηση (12η – 16η εβδομάδα): ανάλυση DNA, βιοχημική 

ανάλυση πρωτεϊνών (PKU), καλλιέργεια εμβρυικών κυττάρων και μελέτη 
καρυοτύπου (κεφάλαιο 1ο ) καλύτερης ποιότητας χρωμοσώματα 

 Λήψη χοριακών λαχνών: ( 9η – 12η ) εβδομάδα: ανάλυση καρυοτύπου, 
ανάλυση DNA, βιοχημικές αναλύσεις  έγκαιρη διάγνωση 



ΓΕΝΕΤΙΚΑ ΣΥΝΔΡΟΜΑ 

 

 Σύνδρομο Τέρνερ 

 Είναι μια χρωμοσωμική αναταραχή στις 
γυναίκες, στην οποία το σύνολο ή μέρος 
ενός από τα χρωμοσώματα φύλου λείπει. 
(οι άνθρωποι κανονικά έχουν 46 
χρωμοσώματα, εκ των οποίων τα δυο είναι 
τα φυλετικά χρωμοσώματα). 

 Κανονικά η γυναίκα έχει 2 χρωμοσώματα 
Χ, αλλά στο σύνδρομο Τέρνερ ένα από 
αυτά τα φυλετικά χρωμοσώματα ελλείπει ή 
έχει άλλες ανωμαλίες.  

http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%93%CF%85%CE%BD%CE%B1%CE%AF%CE%BA%CE%B1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%93%CF%85%CE%BD%CE%B1%CE%AF%CE%BA%CE%B1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A7%CF%81%CF%89%CE%BC%CF%8C%CF%83%CF%89%CE%BC%CE%B1


Σύνδρομο Ρετ 

 
 Το σύνδρομο Ρετ (Rett) αποτελεί Το σύνδρομο 

Ρετ (Rett) αποτελεί μία περίπλοκη γενετική 
νευρολογική διαταραχή, φυλοσχετιζόμενη με τα 
θήλεα (εμφανίζεται μόνο σε κορίτσια). Επηρεάζει 
την επικοινωνία και τις κινήσεις του σώματος. 
Συνηθέστερα συνδέεται με βαριά νοητική 
υστέρηση και κινητική αναπηρία. μία περίπλοκη 
γενετική νευρολογική διαταραχή, 
φυλοσχετιζόμενη με τα θήλεα (εμφανίζεται μόνο 
σε κορίτσια). Επηρεάζει την επικοινωνία και τις 
κινήσεις του σώματος. Συνηθέστερα συνδέεται με 
βαριά νοητική υστέρηση και κινητική αναπηρία.  



Σύνδρομο Άσπεργκερ 

 

 Το Σύνδρομο Asperger ( AS ) , επίσης 
γνωστό ως διαταραχή Asperger είναι μια 
διαταραχή του φάσματος του αυτισμού ( 
ASD ), που χαρακτηρίζεται από σημαντικές 
δυσκολίες στην κοινωνική αλληλεπίδραση 
και στη λεκτική επικοινωνία , ενώ 
παράλληλα εκδηλώνεται με περιορισμένες 
και επαναλαμβανόμενες συμπεριφορές και 
ενδιαφέροντα.   



Σύνδρομο Κλαϊνεφέλτερ 

 

 Το σύνδρομο Κλαϊνεφέλτερ είναι 
μια χρωμοσωμική ανωμαλία που 
χαρακτηρίζεται από ελάχιστα ή 
ανύπαρκτα σπερματοζωάρια στο 
σπέρμα.  

http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A3%CF%8D%CE%BD%CE%B4%CF%81%CE%BF%CE%BC%CE%BF
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A3%CF%80%CE%B5%CF%81%CE%BC%CE%B1%CF%84%CE%BF%CE%B6%CF%89%CE%AC%CF%81%CE%B9%CE%BF
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A3%CF%80%CE%AD%CF%81%CE%BC%CE%B1


Νόσος του Χάντινγκτον 

 

 Νόσος του Χάντινγτον ή χορεία 
του Χάντινγτον (HD) είναι 
νευροεκφυλιστική γενετική 
διαταραχή που επηρεάζει τον 
συντονισμό των μυών και οδηγεί σε 
γνωστική εξασθένιση και άνοια. 
Συνήθως γίνεται αισθητή στη μέση 
ηλικία.  

http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%9D%CF%8C%CE%B7%CF%83%CE%B7
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