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Οπιζμοί 

  

 Μεηαλλάξειρ= αιιαγέο ζηελ αιιεινπρία ηνπ DNA πνπ δεκηνπξγνύλ πνιιέο θνξέο έλα 

δηαθνξεηηθό θαηλόηππν 

 Γονιδιακέρ= κεηαιιάμεηο ζηηο νπνίεο ππάξρεη αιιαγή ζε κηθξό αξηζκό βάζεσλ, όπνπ 

ζπκβαίλεη αληηθαηάζηαζε, πξνζζήθε ή έιιεηςε 

 Χπυμοζυμικέρ = κεηαιιάμεηο πνπ αθνξνύλ κεγαιύηεξν ηκήκα ηνπ ρξσκνζώκαηνο. 

Λέγνληαη θαη ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο  

 Δπεπανοκςηηαπική αναιμία= γελεηηθή αζζέλεηα απνηέιεζκα γνληδηαθήο κεηάιιαμεο 

 Ανηικαηάζηαζη βάζηρ= αιιαγή ζηελ ππάξρνπζα αιιεινπρία ηνπ DNA πνπ έρεη ζαλ 

απνηέιεζκα ηελ αληηθαηάζηαζε κηαο βάζεο ηεο αιιεινπρίαο από κηα άιιε 

 Πποζθήκη βάζηρ (-ευν)= αιιαγή ζηελ αιιεινπρία ηνπ DNA πνπ έρεη ζαλ απνηέιεζκα 

ηελ πξνζζήθε κηαο ή πεξηζζόηεξσλ δηαδνρηθώλ βάζεσλ ζηελ ππάξρνπζα αιιεινπρία  

 Έλλειτη βάζηρ (-ευν)= αιιαγή ζηελ αιιεινπρία ηνπ DNA πνπ έρεη ζαλ απνηέιεζκα ηελ 

έιιεηςε  κηαο ή πεξηζζόηεξσλ δηαδνρηθώλ βάζεσλ από ηελ ππάξρνπζα αιιεινπρία 

 Οςδέηεπερ= κεηαιιάμεηο πνπ δελ έρνπλ ζνβαξέο επηπηώζεηο ζηνλ νξγαληζκό (κε 

επηβιαβείο) 

 Σιυπηλέρ= αιιαγέο πνπ ζπκβαίλνπλ ζε έλα γνλίδην θαη έρνπλ ζαλ απνηέιεζκα λα κελ 

αιιάδεη ε αιιεινπρία ησλ ακηλνμέσλ ηεο δεκηνπξγνύκελεο πξσηεΐλεο, ιόγσ εθθπιηζκέλνπ 

γελεηηθνύ θώδηθα 

 Αςηόμαηερ= κεηαιιάμεηο πνπ εκθαλίδνληαη μαθληθά κέζα ζε έλα πιεζπζκό είηε από 

ιάζε θαηά ηελ αληηγξαθή ηνπ DNA είηε από ιάζε ζην δηαρσξηζκό ησλ ρξσκνζσκάησλ 

 Μεηαλλαξογόνοι παπάγονηερ= παξάγνληεο ηνπ πεξηβάιινληνο (ρεκηθέο νπζίεο ή 

αθηηλνβνιίεο) πνπ πξνθαινύλ κεηαιιάμεηο 

 β-θαλαζζαιμία= νκάδα ζνβαξώλ αηκνζθαηξηλνπαζεηώλ πνπ πξνθαινύληαη από δηάθνξα 

είδε γνληδηαθώλ κεηαιιάμεσλ (αληηθαηάζηαζε, πξνζζήθε ή έιιεηςε βάζεσλ) θαη νδεγνύλ 

ζε ειαηησκέλε ζύλζεζε ησλ β αιπζίδσλ ηεο αηκνζθαηξίλεο  

 α-θαλαζζαιμία = αηκνζθαηξηλνπάζεηα πνπ πξνθαιείηαη από έιιεηςε ζπλήζσο 

νιόθιεξνπ ηνπ γνληδίνπ πνπ θσδηθνπνηεί ηελ πνιππεπηηδηθή αιπζίδα α ηεο αηκνζθαηξίλεο 

θαη επεξεάδεη όιεο ηηο αηκνζθαηξίλεο ηνπ αλζξώπνπ 

 Φαινςλκεηονοςπία (PKU) = αζζέλεηα πξνθαινύκελε από έιιεηςε ηνπ ελδύκνπ 

κεηαηξνπήο ηεο θαηλπιαιαλίλεο ζε ηπξνζίλε  

 Αλθιζμόρ = νθείιεηαη ζε έιιεηςε ελδύκνπ απαξαίηεηνπ ζην ζρεκαηηζκό ηεο ρξσζηηθήο 

κειαλίλε  

 Απιθμηηικέρ σπυμοζυμικέρ ανυμαλίερ = αιιαγέο ζηνλ αξηζκό ησλ ρξσκνζσκάησλ 

 Δομικέρ σπυμοζυμικέρ ανυμαλίερ = αιιαγέο ζηε δνκή ησλ ρξσκνζσκάησλ 

 Μη διασυπιζμόρ= θαηλόκελν θαηά ηε κεησηηθή δηαίξεζε όπνπ ηα νκόινγα 

ρξσκνζώκαηα ή νη αδειθέο ρξσκαηίδεο δελ δηαρσξίδνληαη δεκηνπξγώληαο γακέηεο κε 

πεξηζζόηεξα ή ιηγόηεξα ρξσκνζώκαηα από ην θπζηνινγηθό  

 Ανεςπλοειδή = άηνκα πνπ έρνπλ έιιεηςε ή πεξίζζεηα κηθξνύ αξηζκνύ ρξσκνζσκάησλ  

 Μονοζυμία= απνπζία 1 κόλν ρξσκνζώκαηνο 

 Τπιζυμία= ύπαξμε 1 επηπιένλ ρξσκνζώκαηνο 

 Σύνδπομο Down= (ή ηξηζσκία 21) ύπαξμε 1 επηπιένλ ρξσκνζώκαηνο 21 
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 Τπιζυμία 13= ύπαξμε 1 επηπιένλ ρξσκνζώκαηνο 13(Σύλδξνκν Patau) 

 Τπιζυμία 18= ύπαξμε 1 επηπιένλ ρξσκνζώκαηνο 18(Σύλδξνκν Edwards) 

 Σύνδπομο Klinefelter = ύπαξμε 3 θπιεηηθώλ ρξσκνζσκάησλ, ΧΧΥ 

 Σύνδπομο Turner = ύπαξμε κόλν 1 θπιεηηθνύ ρξσκνζώκαηνο, ΧΟ 

 Έλλειτη= απώιεηα γελεηηθνύ πιηθνύ 

 Σύνδπομο cri-du-chat= έιιεηςε ηκήκαηνο ηνπ ρξσκνζώκαηνο 5 

 Διπλαζιαζμόρ= ε επαλάιεςε ελόο ρξσκνζσκηθνύ ηκήκαηνο ζην ρξσκόζσκα 

 Αναζηποθή= δεκηνπξγείηαη από ζξαύζεηο ζε 2 δηαθνξεηηθά ζεκεία ελόο ρξσκνζώκαηνο 

θαη επαλέλσζε ηνπ ηκήκαηνο πνπ πξνέθπςε ύζηεξα από αλαζηξνθή ηνπ 

 Μεηαηόπιζη= απνηέιεζκα ζξαύζεο ελόο ηκήκαηνο ηνπ ρξσκνζώκαηνο θαη κεηέπεηηα 

έλσζήο ηνπ ζε άιιν κε νκόινγν ρξσκόζσκα 

 Αμοιβαία μεηαηόπιζη= αληαιιαγή ρξσκνζσκηθώλ ηκεκάησλ αλάκεζα ζε κε νκόινγα 

ρξσκνζώκαηα 

 Αμνιοπαπακένηηζη= ιήςε από ηνλ ακληαθό ζάθν, κε ηε βνήζεηα βειόλαο, κηθξήο 

πνζόηεηαο ακληαθνύ πγξνύ ην νπνίν πεξηέρεη εκβξπτθά θύηηαξα γηα γίλεη αλάιπζε 

 Ογκογονίδια= γνλίδηα πνπ ζρεηίδνληαη κε ηελ θαξθηλνγέλεζε θαη πξνέξρνληαη από 

γνλίδηα πνπ ππάξρνπλ θπζηνινγηθά ζην γνληδίσκα (πξσην-νγθνγνλίδηα)  

 Ογκοκαηαζηαληικά γονίδια= γνλίδηα πνπ ειέγρνπλ ηελ θπηηαξηθή δηαίξεζε, 

θαηαζηέιινληάο ηελ όηαλ ρξεηάδεηαη 

 Ππυηο-ογκογονίδια =γνλίδηα πνπ ελεξγνπνηνύλ ηνλ θπηηαξηθό πνιιαπιαζηαζκό όηαλ 

είλαη απαξαίηεηνο (π.ρ. επνύισζε ηξαπκάησλ) 
 

 

 

ΣΡΙΝΟΤΚΛΕΟΣΙΔΙΚΗ ΕΠΕΚΣΑΗ 

 Η κπνηνληθή δπζηξνθία, απηνζσκηθή επηθξαηήο κνξθή κπτθήο δπζηξνθίαο, νθείιεηαη ζε απμαλόκελν  

από γεληά ζε γεληά αξηζκό επαλαιήςεσλ ζπγθεθξηκέλσλ λνπθιενηηδίσλ πνπ νδεγεί ζε επηδείλσζε ησλ 

ζπκπησκάησλ από γεληά ζε γεληά. Τν γνλίδην DMPK ηεο Μ.Δ. ηύπνπ 1 είλαη ζην ρξσκόζσκα 19 θαη 

εκθαλίδεη επαλαιήςεηο ηεο ηξηπιέηαο CTG (5-37 επαλαιήςεηο= θπζηνινγηθό άηνκν, 50-2000 επαλαιήςεηο = 

αζζέλεηα). Τν γνλίδην ZNF9  ηεο Μ.Δ. ηύπνπ 2 είλαη ζην ρξσκόζσκα 3q θαη εκθαλίδεη επαλαιήςεηο ηνπ 

CCTG (75-11000 επαλαιήςεηο = αζζέλεηα). 

 Τν ζύλδξνκν ηνπ εύζξαπζηνπ Χ (ζξαύζε ηκήκαηνο ηνπ Χ ζε ζπγθεθξηκέλεο ζπλζήθεο) είλαη  

θπινζύλδεηε επηθξαηήο κεησκέλεο δηεηζδπηηθόηεηαο (ζπρλόηεηα κεηάιιαμεο 1/2000 άληξεο & 1/259 

γπλαίθεο, πεξηζηαηηθά αζζέλεηαο 1/4000 γπλαίθεο) γελεηηθή αλσκαιία, αηηία δηαλνεηηθήο θαζπζηέξεζεο (2ν 

ζε ζπρλόηεηα αίηην κεηά ην ζύλδξνκν Down) νθεηιόκελε ζε κεγάιν αξηζκό επαλαιήςεσλ ηεο ηξηπιέηαο 

CGG ζην γνλίδην FMR1ηνπ Χ ρξσκνζώκαηνο ζέζε q27.3 (από 146.699.054 b.p. έσο 146.738.156 b.p.). 

Φπζηνινγηθό άηνκν = 6-31 επαλαιήςεηο, Ελδηάκεζε δώλε = 40-60 επαλαιήςεηο, Πξν κεηάιιαμε = 55-200 

επαλαιήςεηο θαη Πιήξεο κεηάιιαμε = 230- πάλσ από 1000 επαλαιήςεηο). Η κεηάδνζε ηνπ εύζξαπζηνπ Χ 

ζπρλά απμάλεηαη από γεληά ζε γεληά. 

 Άληξεο κε εύζξαπζην Χ (πνπ ην κεηαβηβάδνπλ ζε όιεο ηηο θόξεο ηνπο) έρνπλ ζπκπηώκαηα. Γπλαίθεο 

θνξείο ηέηνηνπ γνληδίνπ είηε έρνπλ κεξηθά ζπκπηώκαηα ηεο αλσκαιίαο είηε είλαη θπζηνινγηθέο (απνζηώπεζε 

ηνπ 2
νπ

 Χ) θαη ην κεηαβηβάδνπλ θαηά 50% ζηνπο γηνύο πνπ εκθαλίδνπλ θαζπζηέξεζε θαη θαηά 50% ζηηο 

θόξεο πνπ είηε είλαη θπζηνινγηθέο ή έρνπλ θαζπζηέξεζε αιιά κηθξόηεξε από απηή ησλ αγνξηώλ. Άληξεο θαη 

γπλαίθεο κε πξν-κεηάιιαμε είλαη θπζηνινγηθνί πλεπκαηηθά αιιά εκθαλίδνπλ πξννδεπηηθά θηλεηηθέο-

λνεηηθέο αιιαγέο. Μεξηθά παηδηά κε κηα επέθηαζε πξνκεηάιιαμεο έρνπλ καζεζηαθέο δπζθνιίεο, δηαλνεηηθή 

θαζπζηέξεζε θαη αλσκαιίεο απηηζηηθνύ ηύπνπ.  

 

http://www.noesi.gr/syndrome/edwards
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Ιζηοπικά ζηοισεία 
 

 1956  Τα δηπινεηδή θύηηαξα ηνπ αλζξώπνπ πεξηέρνπλ 46 ρξσκνζώκαηα (Levan & Tjio) 

 1956  Οη γακέηεο ηνπ αλζξώπνπ πεξηέρνπλ 23 ρξσκνζώκαηα (Hammerton & Ford) 

 1959  Πεξηγξαθή ηεο πξώηεο ρξσκνζσκηθήο αλσκαιίαο, ζύλδξνκν Down (Lejeune) 
 


