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Πεξίιεςε 

Σν αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα είλαη δσηηθήο ζεκαζίαο γηα ηελ θπζηνινγηθή ιεηηνπξγία νιφθιεξνπ 

ηνπ νξγαληζκνχ, θαζψο θέξεη ην νμπγφλν πνπ απαηηείηαη απφ θάζε πηπρή ηνπ ζψκαηνο. Απφ ην 

νμπγφλν πνπ ρξεηάδνληαη ηα θχηηαξα γηα λα αληηθαηαζηήζνπλ άιια πνπ έρνπλ πεζάλεη, κέρξη ην 

νμπγφλν πνπ ρξεηάδνληαη νη κχεο. Δπίζεο, παξέρεη ην νμπγφλν γηα ηε δηαδηθαζία κεηαβνιηζκνχ 

ζηνπο ηζηνχο, απνκαθξχλεη επηβιαβή αέξηα, φπσο ην δηνμείδην ηνπ άλζξαθα, δηεπθνιχλεη ηελ 

αίζζεζε ηεο φζθξεζεο, παξάγεη ηελ νκηιία θαη δηαηεξεί ηα επίπεδα ηνπ λεξνχ θαη ηελ ηζνξξνπία 

ηεο ζεξκφηεηαο ηνπ ζψκαηνο. Σν αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα είλαη έλα πνιχπινθν ζχζηεκα πνπ 

απνηειείηαη απφ πνιιά ζπζηαηηθά (πλεπκνληθέο αξηεξίεο, πλεπκνληθέο θιέβεο, πλεχκνλεο, 

ηξαρεία, βξνγρηφιηα, θπςειίδεο) ηα νπνία πξέπεη λα ζπλεξγαζηνχλ κεηαμχ ηνπο γηα λα επηηειέζεη 

ζσζηά ηηο ιεηηνπξγίεο ηνπ. Λφγσ ηεο πνιππινθφηεηάο ηνπ, ην ίδην ην αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα θαη 

πνιιέο απφ ηηο ιεηηνπξγίεο ηνπ δελ έρνπλ θαηαλνεζεί πιήξσο. Γηα απηφλ ηνλ ιφγν, γηα πνιιά 

απφ ηα λνζήκαηα πνπ ζρεηίδνληαη κε ην αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα δελ έρνπλ απνθξππηνγξαθεζεί 

νη αηηίεο ηεο εθδήισζήο ηνπο, ελψ ηαπηφρξνλα ε ζεξαπεία ηνπο είλαη αθφκα άγλσζηε. ΢ήκεξα, ε 

επηζηεκνληθή θνηλφηεηα ζηελ πξνζπάζεηα θαηαλφεζεο ηεο θπζηνινγηθήο θαη παζνινγηθήο 

ιεηηνπξγίαο ηνπ αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο έρεη ζηξαθεί ζηνλ θιάδν ηεο ΢πζηεκηθήο Βηνινγίαο 

θαη Ηαηξηθήο ζε ζπλδπαζκφ κε δεδνκέλα πνπ πξνέξρνληαη απφ –omics ηερλνινγίεο. Απηή ε 

πξνζέγγηζε δίλεη ηε δπλαηφηεηα ζηνπο εξεπλεηέο λα απνθηήζνπλ κηα νιηζηηθή ζεψξεζε ηνπ 

αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο, λα πξνζδηνξίζνπλ γνλίδηα θαη άιια βηνινγηθά κφξηα πνπ 

ζρεηίδνληαη κε ηελ εθδήισζε λνζεκάησλ, αιιά θαη ηελ ζρεδίαζε λέσλ θαξκάθσλ γηα ηελ 

εμέιημε θαη ηε ζεξαπεία ηνπο. 

Με βάζε ηα παξαπάλσ, ζηελ παξνχζα εξγαζία, παξνπζηάδεηαη αξρηθά κηα πεξηγξαθή ηεο 

αλαηνκίαο θαη ησλ ιεηηνπξγηψλ ηνπ αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο αλαδεηθλχνληαο κε απηφ ηνλ 

ηξφπν ηελ ζεκαζία ηνπ ζηνλ νξγαληζκφ αιιά θαη ηελ πνιππινθφηεηα απηνχ. ΢ηε ζπλέρεηα, 

πεξηγξάθνληαη νη βαζηθέο έλλνηεο ηνπ θιάδνπ ησλ –omics ηερλνινγηψλ, ηεο ζπζηεκηθήο 

βηνινγίαο θαη δηαζέζηκσλ εξγαιείσλ ηεο βηνπιεξνθνξηθήο πνπ ρξεζηκνπνηνχληαη ζήκεξα γηα 

ηελ θαηαλφεζε ηεο ιεηηνπξγίαο ησλ ζπζηεκάησλ ηνπ νξγαληζκνχ θαη ηνλ πξνζδηνξηζκφ ησλ 

αηηηψλ πνπ νδεγνχλ ζηελ εθδήισζε λνζεκάησλ. Σέινο, παξνπζηάδνληαη ηα απνηειέζκαηα ηεο 

δηεμαγσγηθήο κειέηεο πνπ έιαβε ρψξα γηα ηηο αζζέλεηεο ηνπ αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο θαη ησλ 

αηηηψλ ηνπο, κε δηάθνξα εξγαιεία βηνπιεξνθνξηθήο.  
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Abstract 

The respiratory system is vital for the normal function of the entire body, as it carries the oxygen 

required by every aspect of the body, from the oxygen the cells need to replace others that have 

died, up to the oxygen needed by the muscles. It also provides oxygen for tissue metabolic 

process, removes harmful gases such as carbon dioxide, facilitates sense of smell, produces 

speech and maintains water levels and balance of body heat. The respiratory system is a complex 

system consisting of many components (pulmonary arteries, pulmonary veins, lungs, trachea, 

bronchioles, alveoli) that must cooperate to perform properly. Due to its complexity, the 

respiratory system itself and many of its functions are not fully understood. For this reason, 

many causes of the respiratory diseases have not been deciphered yet, while their treatment is 

still unknown. Today, the scientific community in the effort to understand the physiological and 

pathological functioning of the respiratory system has turned to the system of Systemic Biology 

and Medicine combined with data derived from -omics technologies. This approach enables 

researchers to acquire a holistic view of the respiratory system, identify genes and other 

biological molecules associated with disease outbreaks, and design new drugs for their 

progression and treatment. According to the above, in the present thesis, a description of the 

anatomy and functions of the respiratory system is first presented, highlighting its importance 

and complexity. The basic concepts of the -omics technologies, system biology and available 

bioinformatics tools that are currently used to understand the functioning of the body's systems 

and to identify the causes leading to the emergence of diseases are described. Finally, the results 

of the research conducted using bioinformatics tools on respiratory diseases and their causes, are 

presented. 

 

Keywords: «respiratory system, omics technologies, BLAST algorithm, FASTA algorithm, 

bioinformatics, gene, nucleotide, sequence, biomarkers» 
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Αλ λα θξαηάο θαιά κπνξείοην ινγηθό ζνπ, όηαλ ηξηγύξσ ζνπ όινη 

ηά ‘ρνπλ ρακέλα θαη ζ’ εζέηεο ηαξαρήο ησλ ξίρλνπλ ηελ αηηία. 

Αλ λα εκπηζηεύεζαη κπνξείοηνλ ίδην ηνλ εαπηό ζνπ, όηαλ ν θόζκνο 

δελ ζε πηζηεύεη, θη αλ κπνξείολα ηνπ ζρσξλάο απηή ηε δπζπηζηία. 

Να πεξηκέλεηο αλ κπνξείοδίρσο λα ράλεηο ηελ ππνκνλή ζνπ. 

Κη αλ άιινη ζε ζπθνθαληνύλ,λα κελ θαηαδερζείο πνηέ ην ςέκα, 

θη αλ ζε κηζνύλ, εζύ πνηέζε κίζνο ηαπεηλό λα κελ μεπέζεηο, 

κα λα κελ θάλεηο ηνλ θαιόή ηνλ πνιύ ζνθό ζηα ιόγηα. 
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αλ λα ζηνράδεζαη κπνξείο,δίρσο λα γίλεη ν ζηνραζκόο ζθνπόο ζνπ, 

αλ λ’ αληηθξίδεηο ζνπ βαζηάην ζξίακβν θαη ηε ζπκθνξά παξόκνηα 

θη όκνηα λα θέξλεζαη ζ’ απηνύο ηνπο δπν ηπξαλληθνύο απαηεώλεο, 

αλ ζνπ βαζηά ε ςπρή λ’ αθνύοόπνηαλ αιήζεηα εζύ είρεο εηπσκέλε, 

παξαιιαγκέλε απ’ ηνπο θαθνύο,γηα λα ‘λαη γηα ηνπο άκπαινπο παγίδα, 

ή ζπληξηκκέλα λα ζσξείοόζα ζνπ έρνπλ ξνπθήμεη ηε δσή ζνπ 
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Πξόινγνο 

Σηο ηειεπηαίεο δεθαεηίεο, πνιιέο έξεπλεο έρνπλ ζηξέςεη ην ελδηαθέξνλ ηνπο ζηνλ ηνκέα ηεο 

γνληδησκαηηθήο θαη ζε άιινπο κνξηαθνχο ηνκείο [4]. Απηφ έρεη ζαλ απνηέιεζκα λα παξαρζεί έλαο 

ηεξάζηηνο φγθνο πιεξνθνξηψλ πνπ ζρεηίδνληαη κε ηε κνξηαθή βηνινγία. Ζ αλάπηπμε λέσλ 

ηερλνινγηψλ ζηηο επηζηήκεο ηεο βηνινγίαο θαη ηεο ηαηξηθήο κάο επηηξέπνπλ λα ―θνηηάμνπκε‖ βαζηά 

κέζα ζην αλζξψπηλν γνληδίσκα ηνπ θάζε αηφκνπ, λα ηαπηνπνηήζνπκε ηα δηαθνξεηηθά βηνκφξηα 

ηνπ θπηηάξνπ θαη ηηο ιεηηνπξγίεο πνπ επηηεινχλ θαη λα αλαδεηήζνπκε ηελ δνκή θαη νξγάλσζε ησλ 

ηζηψλ κε ηερληθέο απεηθφληζεο πςειήο αλάιπζεο. Πην ζπγθεθξηκέλα, εμειηγκέλεο αλαιπηηθέο 

κέζνδνη κεγάιεο θιίκαθαο γηα ηελ πνζνηηθνπνίεζε ηεο γνληδηαθήο έθθξαζεο, ησλ πξσηετλψλ, ησλ 

ιηπηδίσλ θαη ησλ κεηαβνιηηψλ είλαη πιένλ δηαζέζηκεο θαη έρνπλ επξέσο ρξεζηκνπνηεζεί γηα ηνλ 

εληνπηζκφ ηεο γελεηηθήο βάζεο ησλ αζζελεηψλαιιά θαη βηνδεηθηψλ ησλ νπνίσλ νη δηαθνξέο ζηε 

ζπγθέληξσζε αληαλαθινχλ δηαηαξαρέο ζηε θπζηνινγηθή ιεηηνπξγία ηνπ νξγαληζκνχ. Ζ ζπιινγή 

φισλ απηψλ ησλ βηνταηξηθψλ δεδνκέλσλ απμάλεηαη εθζεηηθά, απφ giga-(10
9
), tera-(10

12
), ζε peta-

(10
15

) θαη zettabytes (10
21

), ηφζν απηψλ πνπ δηαηίζεληαη ειεχζεξα φζν θαη εθείλσλ ζηα νπνία ε 

πξφζβαζε είλαη πεξηνξηζκέλε. Ωζηφζν, φινη ζπκθσλνχλ φηη νη ηερλνινγηθέο εθαξκνγέο θαη 

πιεξνθνξίεο πνπ αθνξνχλ ηαηξηθά δεδνκέλα έρνπλ επεξεάζεη ειάρηζηα ηελ θιηληθή πξάμε [5]. 

 

Δπηπξφζζεηα, νη ηδηφηεηεο ελφο βηνινγηθνχ ζπζηήκαηνο δελ πξνζδηνξίδνληαη κφλν απφ ηελ απιή 

πξφζζεζε ησλ ζηνηρεησδψλ ιεηηνπξγηψλ ηνπ, αιιά πξνθχπηνπλ θαη απφ ηηο αιιειεπηδξάζεηο 

κεηαμχ ησλ ζηνηρείσλ ηνπ (γνληδίσλ, κεηάγξαθσλ, πξσηετλψλ, κεηαβνιηηψλ) ζε θάζε επίπεδν 

βηνινγηθήο νξγάλσζεο (κφξηα, νξγαλίδηα, θχηηαξα, ηζηνχο θαη φξγαλα) [3]. Οη αιιειεπηδξάζεηο 

κεηαμχ απηψλ ησλ ζπζηαηηθψλ θαη ε δηαιεχθαλζε ησλ ξπζκηζηηθψλ κεραληζκψλ ηνπο ζεσξείηαη 

ην θιεηδί γηα ηνλ θαζνξηζκφ ησλ αλαδπφκελσλ ηδηνηήησλ. Απηή ε πξνζέγγηζε είλαη έλαο 

θαηλνχξγηνο επηζηεκνληθφο θιάδνο πνπ αλαθέξεηαη σο ζπζηεκηθή βηνινγία, θχξηνο ζηφρνο ηεο 

νπνίαο είλαη ε θαηαλφεζε ησλ βηνινγηθψλ ζπζηεκάησλ ζην ζχλνιφ ηνπο. Οη εθαξκνγέο ηεο 

ζπζηεκηθήο βηνινγίαο παξάγνπλ καζεκαηηθά θαη ππνινγηζηηθά κνληέια πνπ ζπλδένπλ ηηο 

πνιχπινθεο αιιειεπηδξάζεηο κεηαμχ ησλ ζπζηαηηθψλ ηνπ εθάζηνηε βηνινγηθνχ ζπζηήκαηνο ζε 

αλαδπφκελεο ηδηφηεηεο [1]. 



4 

 

Οη πξνζεγγίζεηο ηεο ζπζηεκηθήο βηνινγίαο έρνπλ εθαξκνζηεί κε επηηπρία θαη ζε αζζέλεηεο ηνπ 

αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο. Ζ επηζειηαθή επηθάλεηα ηνπ πλεχκνλα είλαη έλαο απφ ηνπο πην 

δσηηθνχο θξαγκνχο ή αηζζεηήξεο ηνπ ζψκαηνο πνπ αληαπνθξίλνληαη ζην εμσηεξηθφ πεξηβάιινλ 

θαη θαη‘ επέθηαζεθαηεπζχλεη ηελ έθζεζε ζε ηνμηθνινγηθνχο παξάγνληεο θαη εξεζίζκαηα ή 

ινηκψμεηο. Σν αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα είλαη εμαηξεηηθά πνιχπινθν, ηφζν ζηελ πγηή φζν θαη ζηελ 

παζνινγηθή θαηάζηαζε. Απηφ έρεη αλαγλσξηζηεί απφ θαηξφ ζηελ θιηληθή πξάμε, επεηδή ρξφληεο 

αζζέλεηεο, φπσο ην άζζκα θαη ε ρξφληα απνθξαθηηθή πλεπκνλνπάζεηα είλαη ζπλήζσο πνιχπινθεο, 

πνιππαξαγνληηθέο θαη επεξεάδνληαη απφ εμσηεξηθά, πεξηβαιινληηθά θαη εζσηεξηθά θιεγκνλψδε 

εξεζίζκαηα [6]. Δπηπιένλ, έρνπλ ηελ ηάζε λα κελ εθδειψλνληαη ζε κηα ζηηγκή, αιιά κε ηελ 

πάξνδν ηνπ ρξφλνπ, φπσο γηα παξάδεηγκα  ε ρξνληθή ζπκπεξηθνξά ηνπ άζζκαηνο ε νπνία 

θπκαίλεηαη δηαρξνληθά ζε απάληεζε ζηα δηαξθψο κεηαβαιιφκελα εξεζίζκαηα. Ωο απνηέιεζκα, ην 

αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα είλαη αλαπφθεπθηα κηα ηδαληθή ηνπνζεζία, επηξξεπήο ζε δηάθνξεο 

αζζέλεηεο θαη ηηο ζπλέπεηέο ηνπο. Ωζηφζν, έλα θξίζηκν θελφ ζηε γλψζε πνπ κπνξεί λα 

δεκηνπξγήζεη πξνβιήκαηα φζνλ αθνξά ηελ αλάπηπμε ησλ ζεξαπεπηηθψλ κεζφδσλ γηα ηηο 

αζζέλεηεο πνπ ζρεηίδνληαη κε ηνλ πλεχκνλα είλαη ε έιιεηςε ηεο πιήξνπο θαηαλφεζεο ησλ 

κεραληζκψλ εμέιημεο ηεο θπζηνινγηθήο ιεηηνπξγίαο ηνπ αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο θαη ηνπ πψο 

νη κεηαβνιέο ζε απηφ ζπκβάιινπλ ζηελ παζνθπζηνινγία ηεο λφζνπ [7]. Δπνκέλσο, θαζίζηαηαη 

νινέλα θαη πην ζαθέο φηη πνιιέο αζζέλεηεο ηνπ αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο έρνπλ ηελ θαηαγσγή 

ηνπο ζηα πξψηα ρξφληα δσήο θαη επεξεάδνληαη απφ αλαπηπμηαθνχο, θαζψο θαη γελεηηθνχο θαη 

πεξηβαιινληηθνχο παξάγνληεο. Μηα ιεπηνκεξήο θαηαλφεζε ηεο αλάπηπμεο ησλ πλεπκφλσλ είλαη 

απαξαίηεηε γηα λα θαηαιάβνπκε πψο νη πεξηβαιινληηθνί θαη γελεηηθνί παξάγνληεο επεξεάδνπλ ηε 

θπζηνινγηθή ιεηηνπξγίαο ηνπο. 

 

Όκσο, ηα ηειεπηαία ρξφληα, έρεη ππάξμεη κηα κεγάιε αχμεζε ησλ γνληδησκαηηθψλ δεδνκέλσλ πνπ 

δηεπθνιχλνπλ ηνλ επαλαπξνζδηνξηζκφ ηεο αλάπηπμεο ησλ πλεπκφλσλ ζε κνξηαθφ επίπεδν, 

παξέρνληαο κε απηφλ ηνλ ηξφπν κία θαιχηεξε θαηαλφεζε ησλ κεραληζκψλ ηεο παζνθπζηνινγίαο 

ηνπ πλεχκνλα, θαη ηνλ πξνζδηνξηζκφ ππνζεηηθψλ δεηθηψλ γηα έγθαηξε δηάγλσζε θαη ζεξαπεία ησλ 

αζζελεηψλ πνπ ζρεηίδνληαη κε απηφλ [7]. Πην ζπγθεθξηκέλα, αξθεηά πνιπθεληξηθά ζπλεξγαηηθά 

έξγα κεγάιεο θιίκαθαο έρνπλ πιένλ αξρίζεη λα αλαπηχζζνπλ κεζφδνπο γηα ηελ 

απνθξππηνγξάθεζε θαη ηελ αλάπηπμε ησλ αλαπλεπζηηθψλ αζζελεηψλ. Κνηλφο ζηφρνο ηνπο είλαη 

λα εληνπίζνπλ λέα, ζχλζεηα πξνθίι βηνδεηθηψλ πνπ ζπλδπάδνπλ δηαθνξεηηθνχο θιηληθνχο, 
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βηνινγηθνχο θαη ιεηηνπξγηθνχο γνληδησκαηηθνχο ηχπνπο δεδνκέλσλ ζε κνξηαθά απνηππψκαηα θαη 

απνηππψκαηα ηνπ θαηλνηχπνπ ηεο εθάζηνηε αλαπλεπζηηθήο λφζνπ. Απηά ηα λέα δηαγλσζηηθά θαη 

πξνγλσζηηθά εξγαιεία βνεζνχλ επηπιένλ ζηνλ εληνπηζκφ λέσλ θαξκαθεπηηθψλ ζηφρσλ γηα 

θαιχηεξε θαη εμαηνκηθεπκέλε ζεξαπεία [2]. Σέηνηεο έξεπλεο ζπζηεκηθήο ηαηξηθήο βαζίδνληαη ζηηο 

θνηλέο πξνζπάζεηεο δηεπηζηεκνληθψλ εκπεηξνγλσκφλσλ απφ ηνλ αθαδεκατθφ ρψξν, απφ 

ηλζηηηνχηα, θεληξηθά λνζνθνκεία θαη ηε θαξκαθεπηηθή βηνκεραλία. Μηα ζεκαληηθή πξφθιεζε πνπ 

αληηκεησπίδνπλ απηέο νη έξεπλεο είλαη ν θαζνξηζκφο ηνπ βέιηηζηνπ εχξνπο, ν ζπλδπαζκφο θαη ην 

βάζνο ησλ πεηξακαηηθψλ κεζφδσλ, απαξαίηεηα γηα ηελ θαηαλφεζε ηεο αζζέλεηαο θαη ηεο 

ζεξαπείαο ηεο. 

 

Σέινο, ζε ζχγθξηζε κε άιινπο θιάδνπο, ππήξμε κηα θαζπζηέξεζε ζηελ εθαξκνγή ηεο ζπζηεκηθήο 

απηήο πξνζέγγηζεο ζην αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα. Δπνκέλσο, ε ζπζηεκηθή κειέηε ηνπ 

αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο ζε ζπλδπαζκφ κε ηελ ελζσκάησζε ζε πνιιαπιά επίπεδα ησλ 

κνξηαθψλ θαη ιεηηνπξγηθψλ πιεξνθνξηψλ έρεη κεγάιεο δπλαηφηεηεο γηα ηελ αλαθάιπςε ησλ 

ππνθείκελσλ κεραληζκψλ πνπ ζπκβαίλνπλ θαηά ηε δηάξθεηα ηεο δηαδηθαζίαο ηεο αλάπηπμεο ησλ 

πλεπκφλσλ.  
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Κεθάιαην 1: Αλαπλεπζηηθό ζύζηεκα 

1.1 Οξηζκόο 

Σν αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα
1
 είλαη ην ζχζηεκα εθείλσλ ησλ νξγάλσλ ηνπ αλζξψπηλνπ νξγαληζκνχ 

πνπ ρξεζηκεχνπλ ζηελ πξφζιεςε ηνπ αηκνζθαηξηθνχ αέξα απφ ην πεξηβάιινλ, ηελ εηζαγσγή ηνπ 

ζηνπο πλεχκνλεο, ηελ παξαιαβή ηνπ νμπγφλνπ απφ απηφλ θαη ηελ απφδνζε ζε απηφλ ηνπ 

δηνμεηδίνπ ηνπ άλζξαθα. Όιε απηή ε δηαδηθαζία πνπ ηξνθνδνηεί ηνλ νξγαληζκφ κε ην απαξαίηεην 

ζηε δσή νμπγφλν είλαη ε αλαπλνή.  

Ζ ιεηηνπξγία ηεο αλαπλνήο δηαθξίλεηαη ζε δχν θάζεηο, ηελ εηζπλνή θαη ηελ εθπλνή. Καηά ηελ 

εηζπλνή, ην νμπγφλν κεηαθέξεηαη απφ ην αίκα ζε φια ηα θχηηαξα ηνπ ζψκαηνο θαη ρξεζηκεχεη 

ζηελ θαχζε ησλ ζξεπηηθψλ νπζηψλ πνπ ν ίδηνο ν νξγαληζκφο επηιέγεη κέζα απφ ηηο πξψηεο χιεο 

πνπ ιακβάλεη απφ ηηο ηξνθέο. Με ηελ θαχζε ησλ ζξεπηηθψλ νπζηψλ απειεπζεξψλεηαη ελέξγεηα 

πνπ είλαη απαξαίηεηε γηα ηηο δηάθνξεο ιεηηνπξγίεο ηνπ νξγαληζκνχ. Καηά ηελ θαχζε παξάγεηαη, 

επίζεο, δηνμείδην ηνπ άλζξαθα (CO2) πνπ ζε κεγάιεο ζπγθεληξψζεηο είλαη βιαβεξφ γηα ηνλ 

αλζξψπηλν νξγαληζκφ, γη‘ απηφ θαη ην αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα απνβάιιεη κεγάιεο πνζφηεηεο 

CO2απφ απηφλ. Ζ ελ ιφγσ απνβνιή CO2επηηπγράλεηαη κέζσ ηνπ αίκαηνο, ην νπνίν αθνχ 

πεξηζπιιέμεη ην CO2απφ ηα θχηηαξα, ην κεηαθέξεη ζηνπο πλεχκνλεο, νη νπνίνη κε ηε ζεηξά ηνπο ην 

απνβάιινπλ ζηνλ αηκνζθαηξηθφ αέξα κέζσ ηεο δηαδηθαζίαο ηεο εθπλνήο.  

 

1.2 Αλαηνκία αλαπλεπζηηθνύ ζπζηήκαηνο 

Σν αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα δηαθξίλεηαη ιεηηνπξγηθά ζε δχν δψλεο. Σελ αλψηεξε αλαπλεπζηηθή νδφ 

(ή αλψηεξν αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα),  πνπ απνηειείηαη απφ ηελ κχηε (ή ξίλα, απφ ην αξραίν ξίο-

ξηλφο), ηνλ ξηλνθάξπγγα θαη ηνλ ιάξπγγα, θαη βξίζθνληαη ζην θεθάιη θαη ζηνλ ιαηκφ ηνπ 

αλζξψπνπ, θαζψο θαη απφ ηελ θαηψηεξε αλαπλεπζηηθή νδφ, πνπ ζρεκαηίδεηαη απφ ηελ ηξαρεία θαη 

ηνπο βξφγρνπο, θαη βξίζθεηαη ζηνλ ζψξαθα. Οη πλεχκνλεο είλαη ην θαη' εμνρήλ φξγαλν ηεο 

αληαιιαγήο ησλ αεξίσλ, φπνπ ν αέξαο έξρεηαη ζε άκεζε επαθή κε ην αίκα, θαη βξίζθνληαη ζηνλ 

ζψξαθα ελψ ηα ππφινηπα φξγαλα απαξηίδνπλ ηνπο αεξαγσγνχο.Οη αλαηνκηθνί απηνί ζρεκαηηζκνί 

ζπκκεηέρνπλ επίζεο ζηε ιεηηνπξγία ηνπ αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο. 

                                                 
1
http://en.wikipedia.org/wiki/Respiratory_system 
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Πην ζπγθεθξηκέλα, νη αεξαγσγνί μεθηλνχλ απφ ηα ζηφκηα ηεο κχηεο θαη ηνπ ζηφκαηνο πίζσ απφ ηα 

νπνία ππάξρνπλ αληίζηνηρα ε ξηληθή θαη ε ζηνκαηηθή θνηιφηεηα. Πξνο ηα πίζσ απηέο νη 

θνηιφηεηεο θαηαιήγνπλ ζε θνηλφ αγσγφ ηνλ θάξπγγα θαη αθφκε πην πίζσ ζην επφκελν ηκήκα ηεο 

αλαπλεπζηηθήο νδνχ ηνλ ιάξπγγα. Μεηά ηνλ θάξπγγα μεθηλά ε ηξαρεία ε νπνία ρσξίδεηαη ζε δχν 

θχξηνπο βξφγρνπο, ηνλ αξηζηεξφ θαη ηνλ δεμηφ κέζα απφ ηνπο νπνίνπο ν αέξαο θαηεπζχλεηαη 

αληίζηνηρα ζηνλ αξηζηεξφ θαη δεμηφ πλεχκνλα. Κάζε θχξηνο βξφγρνο ρσξίδεηαη ζε κηθξφηεξνπο 

ζρεκαηίδνληαο έηζη ηελ πξψηε ηάμε δηαθιαδψζεσλ. Οη βξφγρνη ηεο πξψηεο ηάμεο δηαθιαδίδνληαη 

ζε άιινπο δεπηέξαο ηάμεσο θ.ν.θ. Μέρξη θαη ηελ δέθαηε έβδνκε δηαθιάδσζε νη βξφγρνη άγνπλ ηνλ 

αέξα ρσξίο λα επηηειείηαη θακία αληαιιαγή αεξίσλ. Σνλ θαζαξίδνπλ απφ ζθφλεο, κηθξφβηα θαη 

άιιεο νπζίεο κε κεραληθφ, ρεκηθφ θαη βηνινγηθφ ηξφπν. Απφ εθεί θαη θάησ κέρξη ηελ εηθνζηή 

ηξίηε ηάμε δηαθιαδψζεσλ, πνπ είλαη θαη ε ηειηθή, ζρεκαηίδνληαη θαηά κήθνο ησλ βξφγρσλ 

κηθξνζθνπηθνί ζχιαθεο νη νπνίνη θαη επηθνηλσλνχλ κε ηνλ απιφ ησλ βξφγρσλ. Ολνκάδνληαη 

θπςειίδεο θαη απνηεινχλ ηελ θχξηα ιεηηνπξγηθή κνλάδα ηνπ πλεχκνλα πνπ ππνδέρεηαη ηειηθά ηνλ 

αέξα. Απφ ηηο θπςειίδεο μεθηλά νπζηαζηηθά ε αληαιιαγή ησλ αεξίσλ ζηνλ νξγαληζκφ. Μηα 

ζρεκαηηθή αλαπαξάζηαζε ησλ παξαπάλσ δίλεηαη ζηελ Δηθφλα 1.  

 

 
Δηθόλα 1: Πεξηγξαθή ηνπ αλψηεξνπ θαη θαηψηεξνπ αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο. 
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1.3 Πλεπκνληθνί Όγθνη 

Με ηνλ φξν «πλεπκνληθφ φγθν» νξίδνπκε ηνλ φγθν ηνπ αέξα πνπ κπνξεί λα πεξηέρεηαη ζε θάπνην 

δηαθξηηφ δηακέξηζκα ή ρψξν ησλ πλεπκφλσλ. Ο αέξαο εληφο ησλ πλεπκφλσλ ζεσξείηαη φηη 

βξίζθεηαη ζηε ζεξκνθξαζία ηνπ ζψκαηνο, είλαη πιήξσο θνξεζκέλνο κε πδξαηκνχο θαη ππφθεηηαη 

ζηελ πίεζε ηνπ πεξηβάιινληνο (BTPS). 

Πξηλ πξνρσξήζνπκε ζηελ παξάζεζε ησλ ππαξρφλησλ πλεπκνληθψλ φγθσλ, ζα ήηαλ ζπλεηφ λα 

αλαθεξζνχκε ζηνλ φξν ηεο ρσξεηηθφηεηαο, φζνλ αθνξά ζην αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα ηνπ 

αλζξψπνπ, γηα λα απνθηήζνπκε κηα πην νινθιεξσκέλε εηθφλα ησλ πλεπκνληθψλ φγθσλ. 

Με ηνλ φξν ρσξεηηθφηεηα ελλννχκε ην άζξνηζκα ησλ πλεπκνληθψλ φγθσλ. ΢πκπεξαίλνπκε, 

ινηπφλ, φηη ε ρσξεηηθφηεηα είλαη έλα κέγεζνο πνπ ππνδηαηξείηαη ζε αληίζεζε κε ηνλ πλεπκνληθφ 

φγθν πνπ δελ επηδέρεηαη ηέηνηαο δηαδηθαζίαο.  

 Οη φγθνη πνπ ζα καο απαζρνιήζνπλ είλαη 5 ελψ νη ρσξεηηθφηεηεο 4.  

Μία ζεκαληηθή δηάθξηζε ησλ φγθσλ θαη ησλ ρσξεηηθνηήησλ, πνπ αμίδεη λα ζεκεησζεί, είλαη απηή 

ζε ζηαηηθνχο θαη δπλακηθνχο φγθνπο θαη ζε ζηαηηθέο θαη δπλακηθέο ρσξεηηθφηεηεο. Οη ζηαηηθνί 

φγθνη, κε ηνπο νπνίνπο θαη ζα αζρνιεζνχκε ζηελ πξνθείκελε εξγαζία, δελ εμαξηψληαη απφ ην 

ξπζκφ κε ηνλ νπνίν εηζπλένληαη ή εθπλένληαη, ζε αληίζεζε κε ηνπο δπλακηθνχο πνπ εμαξηψληαη 

άκεζα απφ απηφλ ηνλ ξπζκφ. Με άιια ιφγηα, ζηαηηθνί είλαη νη φγθνη θαη νη ρσξεηηθφηεηεο, φηαλ 

κεηξνχληαη θαηά ηε δηάξθεηα κηαο κέγηζηεο εηζπλνήο ή/θαη εθπλνήο, ελψ δπλακηθνί είλαη απηνί 

πνπ κεηξνχληαη θαηά ηε δηάξθεηα επαλαιακβαλφκελσλ αλαπλνψλ, φπσο γηα παξάδεηγκα θαηά ηε 

δηάξθεηα κηαο άζθεζεο. Οη ζηαηηθνί φγθνη ζρεηίδνληαη πεξηζζφηεξν κε ηε κάδα ηνπ ζψκαηνο, ην 

βάξνο θαη ην χςνο ηνπ αηφκνπ, θαη ιηγφηεξν κε ηελ θπζηθή ηνπ θαηάζηαζε, ελ αληηζέζεη κε ηνπο 

δπλακηθνχο, νη νπνίνη ζπλήζσο ζρεηίδνληαη πεξηζζφηεξν κε ηε θπζηθή θαηάζηαζε παξά κε ηα 

ππφινηπα. 

Οη πλεπκνληθνί φγθνη θαη νη ρσξεηηθφηεηεο παξνπζηάδνληαη αλαιπηηθά ζηε ζπλέρεηα: 

 Οιηθή Πλεπκνληθή Υσξεηηθφηεηα ( TotalLungCapacity, TLC) είλαη ν φγθνο αέξα πνπ 

πεξηέρεηαη ζην αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα ζηελ κέγηζηε εηζπλεπζηηθή ζέζε. 

 Τπνιεηπφκελνο φγθνο (ResidualVolume, RV) είλαη ν φγθνο αέξα πνπ παξακέλεη εληφο ηνπ 

αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο κεηά απφ κέγηζηε εθνχζηα εθπλνή. 
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 Λεηηνπξγηθή Τπνιεηπφκελε Υσξεηηθφηεηα (FunctionalResidualCapacity, FRC) είλαη ν 

φγθνο αέξα πνπ παξακέλεη εληφο ηνπ αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο ζην ηέινο ήξεκεο 

εθπλνήο. Καιείηαη θαη ηειν-εθπλεπζηηθφο φγθνο. 

 Αλαπλεφκελνο φγθνο (TidalVolume, VΣ) είλαη ν φγθνο αέξα πνπ δηαθηλείηαη απφ ην 

αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα θαηά ηελ δηάξθεηα θάζε ήξεκεο αλαπλνήο 

 Δηζπλεπζηηθφο εθεδξηθφο φγθνο (InspiratoryReserveVolume, IRV) είλαη ν φγθνο αέξα πνπ 

αληηζηνηρεί κεηαμχ TLCθαηVΣ. (IRV =TLC -VΣ)  

 Δθπλεπζηηθφο εθεδξηθφο φγθνο (ExpiratoryReserveVolume, ERV) είλαη ν φγθνο αέξα πνπ 

αληηζηνηρεί κεηαμχ FRC θαη RV.(ERV = FRC – RV ) 

 Εσηηθή Υσξεηηθφηεηα (VitalCapacity, VC) είλαη ν φγθνο αέξα πνπ εθπλέεηαη απφ ηελ 

κέγηζηε εηζπλεπζηηθή ζέζε πξνο ηελ κέγηζηε εθπλεπζηηθή ζέζε ή θαη αληηζηξφθσο 

(FIVC), βηαίσο (FEVC) ή βξαδέσο (SVC). 

 Δηζπλεπζηηθή Υσξεηηθφηεηα (InspiratoryCapacity, IC) είλαη ν φγθνο αέξα πνπ εηζπλέεηαη 

απφ ηελ Λεηηνπξγηθή Τπνιεηπφκελε Υσξεηηθφηεηα σο ηε κέγηζηε εηζπλεπζηηθή ζέζε. 

 Όγθνο Ζξεκίαο (RelaxationVolume-Vr), είλαη ν πλεπκνληθφο φγθνο φπνπ ε ειαζηηθή 

δχλακε επαλαθνξάο ηνπ αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο είλαη κεδέλ. ΢ε θαηάζηαζε εξεκίαο, 

ζε θπζηνινγηθά άηνκα, ηζνχηαη κε ηελ Λεηηνπξγηθή Τπνιεηπφκελε Υσξεηηθφηεηα 

(FunctionalResidualCapacity-FRC).  

 Θσξαθηθφο φγθνο αέξα (ThoracicGasVolume, TGV) ή Απφιπηνο Πλεπκνληθφο Όγθνο 

(AbsoluteLungVolume, VL) είλαη ζπλήζσο ε FRC πξνζδηνξηζκέλε κε θάπνηα ηερληθή 

κέηξεζεο ησλ πλεπκνληθψλ φγθσλ ζπλήζσο ηελ «πιεζπζκνγξαθηθή κέζνδν». 

 

1.4 Ο πεξηνξηζηηθόο ξόινο ηνπ αλαπλεπζηηθνύ ζπζηήκαηνο θαηά ηελ 

άζθεζε 

Καηά ηελ εθηέιεζε νπνηαζδήπνηε άζθεζεο, κία απφ ηηο ζεκαληηθφηεξεο παξακέηξνπο πνπ 

θαζνξίδεη ηελ ζπλέρεηά ηεο θαζψο θαη ηελ νινθιήξσζή ηεο, είλαη ην αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα. Οη 

εξγαηηθνί κχεο απαηηνχλ νμπγφλν ηφζν θαηά ηε δηάξθεηα ηεο άζθεζεο, φζν θαη µεηά ην πέξαο ηεο. 

Δθηφο απφ ηνλ νπζηαζηηθφ ξφιν ηνπ ζηελ αληαιιαγή ησλ αεξίσλ, ην αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα 

ζπµκεηέρεη θαη ζε άιιεο δψδεθα ιεηηνπξγίεο ηνπ νξγαληζκνχ. ΢πγθεθξηκέλα, απνηειεί απαξαίηεην 

φξγαλν γηα ηελ παξαγσγή ηεο θσλήο θαη ζπκβάιιεη ζηελ άκπλα ηνπ νξγαληζκνχ έλαληη ηεο 
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εηζφδνπ παζνγφλσλ κηθξννξγαληζκψλ ή μέλσλ ζσκαηηδίσλ. Δπηπιένλ ξπζκίδεη ηελ νμενβαζηθή 

ηζνξξνπία, πνπ ζπλήζσο δηαηαξάζζεηαη ζηε δηάξθεηα κηαο έληνλεο άζθεζεο, εθθξίλεη «νξκφλεο» 

ή άιιεο νπζίεο πνπ έρνπλ ηνπηθή ή γεληθφηεξε δξάζε, απνηειεί «ζηφρν» δξάζεο νξκνλψλ ή 

άιισλ νπζηψλ θαη ζπµµεηέρεη ζηνλ έιεγρν ηνπ κεηαβνιηζκνχ ησλ ιηπηδίσλ, ησλ πδαηαλζξάθσλ 

θαη ησλ πξσηετλψλ. 

Καηά ηελ δηάξθεηα κηαο άζθεζεο, ηδηαίηεξα φηαλ απηή είλαη αεξνβηθνχ ηχπνπ, νη εξγαηηθνί κχεο 

απφ ην έλα κέξνο απαηηνχλ πεξηζζφηεξν Ο2 θαη απφ ην άιιν κέξνο παξάγνπλ πεξηζζφηεξν CO2, 

απφ φ,ηη ζε θαηαζηάζεηο εξεκίαο. Απηφ πξαθηηθά ζεκαίλεη φηη πεξηζζφηεξν Ο2 ζα πξέπεη λα 

πξνζιακβάλεηαη απφ ηνπο πλεχκνλεο µε ηελ εηζπλνή θαη λα κεηαθέξεηαη ζηε ζπλέρεηα µε ηελ 

αηκνζθαηξίλε ζηνπο ηζηνχο, αιιά θαη κεγαιχηεξεο πνζφηεηεο CO2 ζα πξέπεη λα δηαρένληαη απφ ην 

αίκα ζηηο θπςειίδεο θαη λα απνβάιινληαη ζηε ζπλέρεηα µε ηελ εθπλνή. Οη κεραληζκνί πνπ ζα 

πξέπεη λα ελεξγνπνηεζνχλ θαηά ηελ άζθεζε, ψζηε ν πλεπκνληθφο αεξηζκφο λα ηθαλνπνηεί ηηο 

κεηαβνιηθέο απαηηήζεηο ησλ ηζηψλ είλαη νη εμήο: 

α. Ζ πλεπκνληθή αηκάησζε ζα πξέπεη λα είλαη απμεκέλε. Πξάγκαηη ζηε δηάξθεηα µηαο άζθεζεο ε 

πνζφηεηα ηνπ αίκαηνο πνπ ξέεη ζηα αγγεία ηεο µηθξήο θπθινθνξίαο (δειαδή ηεο θπθινθνξίαο ηνπ 

αίκαηνο απφ ηελ θαξδηά ζηνπο πλεχκνλεο θαη απφ ηνπο πλεχκνλεο ζηελ θαξδηά) είλαη πνιιαπιάζηα 

ηεο αληίζηνηρεο πνζφηεηαο ζε ζπλζήθεο εξεκίαο. Ζ δεμηά θνηιία, ινηπφλ, εμσζεί πεξηζζφηεξν 

αίκα πξνο ηα πλεπκνληθά ηξηρνεηδή, ψζηε λα δνζεί ε δπλαηφηεηα αληαιιαγήο ζε κεγαιχηεξα πνζά 

αλαπλεπζηηθψλ αεξίσλ. Ζ αχμεζε φκσο ηνπ φγθνπ αίκαηνο πνπ θπθινθνξεί ζηνπο πλεχκνλεο 

θαηά ηελ άζθεζε πεξηνξίδεη ζε θάπνην βαζκφ, γηα κεραληθνχο ιφγνπο, ηνλ φγθν ηνπ αέξα πνπ 

πεξηέρνπλ νη θπςειίδεο. Έηζη ηφζν ε δσηηθή, φζν θαη ε νιηθή πλεπκνληθή ρσξεηηθφηεηα 

εκθαλίδνπλ µία κηθξή ειάηησζε ηεο ηηκήο ηνπο (θαηά 300-500 ml) ζε ζχγθξηζε µε ηελ αληίζηνηρε 

ηηκή ζε θαηαζηάζεηο εξεκίαο . 

β. Ζ ηθαλφηεηα δηάρπζεο ησλ αεξίσλ ζα πξέπεη λα δηεπθνιπλζεί. Έρεη δηαπηζησζεί φηη ζηε 

δηάξθεηα µηαο έληνλεο άζθεζεο ε δηαρπηηθή ηθαλφηεηα γηα ην νμπγφλν µπνξεί λα απμεζεί µέρξη 

θαη 300% ηεο ηηκήο εξεκίαο, ελψ ε δηάρπζε ηνπ CO2 κπνξεί λα γίλεη µέρξη θαη 20% ηαρχηεξα. 

Δίλαη ζεκαληηθφ ην γεγνλφο φηη ζε πξνπνλεκέλα άηνκα ε δηαρπηηθή ηθαλφηεηα ησλ αεξίσλ είλαη 

πνιχ θαιχηεξε ζε ζρέζε µε απξνπφλεηα, θαηά ηελ εθηέιεζε ηνπ ίδηνπ ζσκαηηθνχ έξγνπ. Δπίζεο, 

αζιεηέο αληνρήο (π.ρ. καξαζσλνδξφκνη) εκθαλίδνπλ δηπιάζηα δηαρπηηθή ηθαλφηεηα ησλ 

πλεπκφλσλ θαηά ηελ εξεκία ζε ζχγθξηζε µε µε αζιεηέο. Ο θχξηνο κεραληζκφο πνπ νδεγεί ζε 
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αχμεζε ηεο δηαρπηηθήο ηθαλφηεηαο ησλ πλεπκφλσλ είλαη ε αχμεζε ηεο επηθάλεηαο δηάρπζεο, ελψ 

νη κεηαβνιέο ζηηο κεξηθέο πηέζεηο ησλ αλαπλεπζηηθψλ αεξίσλ θαηά ηελ άζθεζε δελ είλαη 

ζεκαληηθέο. Ζ αχμεζε ηεο επηθάλεηαο ηεο ηξηρνεηδν-θπςειηθήο κεκβξάλεο, δηακέζνπ ηεο νπνίαο 

γίλεηαη ε αληαιιαγή αεξίσλ, νθείιεηαη ζηελ αχμεζε ηνπ αξηζκνχ ησλ πλεπκνληθψλ ηξηρνεηδψλ 

αγγείσλ πνπ γεκίδνπλ µε αίκα θαηά ηελ άζθεζε θαη πνπ παξέκελαλ θιεηζηά θαηά ηελ εξεκία. 

γ.Ο πλεπκνληθφο αεξηζκφοζα πξέπεη λα απμεζεί. Ζ αχμεζε ηεο αηκάησζεο ησλ πλεπκφλσλ, θαζψο 

θαη ε βειηίσζε ηεο δηαρπηηθήο ηνπο ηθαλφηεηαο ζα ήηαλ ρσξίο νπζηαζηηθφ απνηέιεζκα γηα ηελ 

θάιπςε ησλ κεηαβνιηθψλ αλαγθψλ ησλ µπψλ θαηά ηελ άζθεζε, αλ δελ απμαλφηαλ θαη ν 

πλεπκνληθφο αεξηζκφο ηνπο. Πξάγκαηη έρεη δηαπηζησζεί φηη ζηε δηάξθεηα µηαο αεξφβηαο άζθεζεο, 

ν αεξηζκφο ησλ πλεπκφλσλ απμάλεηαη θαηά 10-20 θνξέο πεξηζζφηεξν ζπγθξηηηθά µε ηηο ηηκέο 

εξεκίαο. Ζ αχμεζε ηνπ πλεπκνληθνχ αεξηζκνχ είλαη αλάινγε µε ηελ θαηαλάισζε Ο2 απφ ηνπο 

ηζηνχο. Ωζηφζν, ζηελ πξάμε ε ζρέζε αλάκεζα ζηνλ πλεπκνληθφ αεξηζκφ θαη ζηελ θαηαλάισζε Ο2 

απφ ηνπο εξγαηηθνχο κχεο δελ είλαη γξαµµηθή ζε φιε ηε δηάξθεηα ηεο άζθεζεο. Απηφ νθείιεηαη 

ζην γεγνλφο φηη έλα µέξνο ηεο παξαγσγήο ελέξγεηαο θαηά ηελ άζθεζε θαιχπηεηαη µε αλαεξφβην 

κεραληζκφ. Γηα ηνλ κεραληζκφ απηφ δελ απαηηείηαη θαηαλάισζε Ο2, αιιά απμάλεηαη ε παξαγσγή 

CO2. Σν CO2 φκσο απνηειεί ην πιένλ ηζρπξφ εξέζηζκα γηα ην αλαπλεπζηηθφ θέληξν. Έηζη ε 

αχμεζε ηνπ ζην αξηεξηαθφ αίκα πξνθαιεί αχμεζε ηεο δηέγεξζεο ηνπ αλαπλεπζηηθνχ θέληξνπ θαη 

νδεγεί ζε αθφκε κεγαιχηεξν αεξηζκφ ησλ πλεπκφλσλ.  

Ζ αχμεζε ηνπ πλεπκνληθνχ αεξηζκνχ θαηά ηελ άζθεζε είλαη απνηέιεζκα ηεο αχμεζεο ηεο 

ζπρλφηεηαο θαη ηνπ εχξνπο ησλ αλαπλνψλ. Όηαλ φκσο ν ξπζκφο θαη ην βάζνο ησλ αλαπλεπζηηθψλ 

θηλήζεσλ απμάλνληαη ζεκαληηθά, ηφηε ηα επίπεδα ηνπ CO2 ζην αξηεξηαθφ αίκα είλαη ειαηησκέλα, 

ελψ ηα επίπεδα ηνπ Ο2παξακέλνπλ ζηαζεξά. Οη µεηαβνιέο απηέο, πνπ είλαη γλσζηέο σο 

«ππέξπλνηα» κπνξεί λα νδεγήζνπλ ζε δηαηαξαρέο ηεο νμενβαζηθήο ηζνξξνπίαο ή λα πξνθαιέζνπλ 

θιηληθά δάιε θαη αδηαζεζία ζηνλ αζθνχκελν.  

Έλαο άιινο παξάγνληαο πνπ ζπκβάιιεη ζηνλ θαιχηεξν αεξηζκφ ησλ πλεπκφλσλ θαηά ηελ άζθεζε, 

είλαη ε πξφθιεζε βξνγρνδηαζηνιήο. Ωζηφζν, ε άζθεζε µπνξεί λα νδεγήζεη ζηελ εθδήισζε 

βξνγρφζπαζµνπ ζε άηνκα µε βξνγρηθφ άζζκα. 

Με ηελ ζπζηεκαηηθή πξνπφλεζε ην έξγν ησλ αλαπλεπζηηθψλ µπψλ θαηά ηελ άζθεζε είλαη 

ιηγφηεξν επηβαξπκέλν ζε ζχγθξηζε µε απξνπφλεηα άηνκα. Απηφ απνδίδεηαη ζην γεγνλφο φηη νη 

αλαπλεπζηηθνί µχεο ησλ ζπζηεκαηηθά πξνπνλεκέλσλ αηφκσλ εθκεηαιιεχνληαη θαιχηεξα ην 
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Ο2θαη έηζη έρνπλ κηθξφηεξεο απαηηήζεηο γηα Ο2 θαηά ηελ άζθεζε. Μηα άιιε αηηία είλαη φηη µε ηε 

ζπζηεκαηηθή θπζηθή δξαζηεξηφηεηα απμάλεηαη ε ελδνηηθφηεηα ησλ πλεπκφλσλ(ε αχμεζε ηνπ 

φγθνπ πνπ πξνθαιεί κηα ζπγθεθξηκέλε αχμεζε ηεο πίεζεο ζηνλ πλεχκνλα ή ζηνλ ζψξαθα), γηαηί 

απμάλεηαη ε ειαζηηθφηεηα ησλ ηζηψλ ζηνπο πλεχκνλεο θαη ζην ζσξαθηθφ ηνίρσκα.[5][6] 

 

1.5 Ννζήκαηα θαη θιεξνλνκηθόηεηα 

 

1.5.1 Φξόληα Απνθξαθηηθή Πλεπκνλνπάζεηα 

Οξηζκόο 

Ζ Υξφληα Απνθξαθηηθή Πλεπκνλνπάζεηα (ChronicObstructivePulmonaryDisease, COPD), ΥΑΠ, 

είλαη κηα ρξφληα, βξαδέσο εμειηζζφκελε πάζεζε ηνπ αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο, πνπ 

ραξαθηεξίδεηαη απφ εθηεηακέλε, κε αληηζηξεπηή απφθξαμε ησλ αεξαγσγψλ ε νπνία νδεγεί ζε 

δχζπλνηα, βήρα, παξαγσγή πηπέισλ θαη ζπξηγκφ [7][8]. Οθείιεηαη ζηνλ ζπλδπαζκφ ρξφληαο 

βξνγρίηηδαο θαη εκθπζήκαηνο [9]. Ζ λφζνο έρεη επηπηψζεηο ζηηο αεξνθφξνπο νδνχο, ζηηο 

θπςειίδεο, ζην πλεπκνληθφ αγγεηαθφ δίθηπν, θαζψο επίζεο θαη εθηφο ησλ πλεπκφλσλ, φπσο ζηνπο 

ζθειεηηθνχο κπο θαη ζε άιια φξγαλα. Οπζηαζηηθά φηαλ θάπνηνο έρεη ΥΑΠ εκπνδίδεηαη ε 

εθπλεπζηηθή ξνή αέξα απφ ηνπο πλεχκνλέο ηνπ[11]. Ζ ζπλεζέζηεξε αηηία πνπ πξνθαιεί ΥΑΠ 

είλαη ην θάπληζκα. Σα ζπκπηψκαηα πεξηιακβάλνπλ βήρα, δχζπλνηα, παξαγσγή πηπέισλ (βιέλλα) 

θαη απμεκέλε εκθάληζε αλαπλεπζηηθψλ ινηκψμεσλ. Ζ πην ζεκαληηθή ζεξαπεία είλαη ε νξηζηηθή 

δηαθνπή ηνπ θαπλίζκαηνο εηδηθά αλ ε πάζεζε είλαη ζηα αξρηθά ζηάδηα. Δπηκέξνπο ζεξαπείεο 

πεξηιακβάλνπλ ζπζθεπέο εηζπλνήο ή ηακπιέηεο κε βξνγρνδηαζηαιηηθά ή θνξηηθνζηεξνεηδή, 

βιελλνιπηηθά θάξκαθα, ζπλερή νμπγνλνζεξαπεία ή ρεηξνπξγηθή κείσζε ηνπ φγθνπ ηνπ 

πλεχκνλα
2
. 

 

Κιεξνλνκηθόηεηα 

Έρεη απνδεηρζεί φηη θιεξνλνκηθνί παξάγνληεο δηαδξακαηίδνπλ ζεκαληηθφ ξφιν ζηελ εκθάληζε ηεο 

ΥΑΠ. Κπξηφηεξε θιεξνλνκηθή αηηία εθδήισζήο ηεο είλαη ε αλεπάξθεηα ηεο άιθα-1 αληηζξπςίλεο 

                                                 
2
http://en.wikipedia.org/wiki/Chronic_obstructive_pulmonary_disease 
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(ΑΑΣ), κηαο πξσηεΐλεο ε νπνία παξάγεηαη ζην ζπθψηη, ε έιιεηςε ηεο νπνίαο κπνξεί λα νδεγήζεη 

ζε ζνβαξέο παζήζεηο ησλ πλεπκφλσλ, ηδηαίηεξα αλ πξφθεηηαη γηα θαπληζηέο [9][10]. 

 

1.5.2 Άζζκα 

Οξηζκόο 

Σν άζζκα είλαη κία ρξφληα θιεγκνλψδεο δηαηαξαρή ησλ αεξαγσγψλ ησλ πλεπκφλσλ θαηά ηελ 

νπνία ιακβάλνπλ ρψξα δηάθνξα αιιεπάιιεια ζπκπηψκαηα (ζπξηγκφο, δχζπλνηα, βήραο, αίζζεκα 

πίεζεο ζην ζψξαθα), βξνγρφζπαζκνη θαη ζηέλσζε ησλ αεξαγσγψλ
3
. Οθείιεηαη ηφζν ζε 

γελεηηθνχο φζν θαη ζε πεξηβαιινληηθνχο παξάγνληεο. Σαμηλνκείηαη ζε αηνπηθφ (εμσγελέο) θαη κε 

αηνπηθφ (ελδνγελέο).Ζ αηνπία αθνξά ηελ πξνδηάζεζε αλάπηπμεο ππεξεπαηζζεζίαο ηχπνπ 1. Ζ 

πξφιεςε νξηζκέλσλ ζπκπησκάησλ ηνπ άζζκαηνο επηηπγράλεηαη κε ηελ απνθπγή ησλ 

αιιεξγηνγφλσλ, εξεζηζηηθψλ νπζηψλ θαη εηζπλεφκελσλ θνξηηθνζηεξνεηδψλ. Γηα ηελ αληηκεηψπηζή 

ηνπ ρξεζηκνπνηνχληαη εηζπλεφκελνη βήηα-2 αγσληζηέο βξαρείαο δξάζεο (φπσο ζαιβνπηακφιε), 

ηακπιέηεο θνξηηθνζηεξνεηδψλ θαη ζεηηθφ καγλήζην.  

 

Κιεξνλνκηθόηεηα 

Έρεη απνδεηρζεί φηη ελ κέξεη ην άζζκα κπνξεί λα απνδνζεί ζηελ θιεξνλνκηθφηεηα ζε ζπλδπαζκφ 

πάληα κε ηελ αιιειεπίδξαζή ηνπ κε ην πεξηβάιινλ ζην νπνίν δεη ν κέζνο άλζξσπνο [12]. Έρνπλ 

εληνπηζηεί γνλίδηα πνπ ζρεηίδνληαη κε ηελ εκθάληζε άζζκαηνο θαη αιιεξγηψλ, ην πιήζνο ησλ 

νπνίσλ αλέξρεηαη ζηα 25 κέρξη ζηηγκήο θαη ζπλερψο πξνζηίζεληαη λέα. Δπίζεο, έξεπλεο έδεημαλ 

πσο ζηελ πεξίπησζε ησλ κνλνδπγσηηθψλ δηδχκσλ εάλ πάζρεη ην έλα απφ άζζκα, ε πηζαλφηεηα 

εκθάληζεο ηεο λφζνπ θαη ζην άιιν θπκαίλεηαη πεξίπνπ ζην 25% [13]. 

 

 

 

 

                                                 
3
 http://en.wikipedia.org/wiki/Asthma 
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1.5.3 Πλεπκνλία 

Οξηζκόο 

Ζ πλεπκνλία απνηειεί νμεία θιεγκνλή ηνπ πλεπκνληθνχ ηζηνχ (ηνπ πλεχκνλα) πνπ επεξεάδεη 

θπξίσο ηηο πλεπκνληθέο θπςειίδεο θαη ε νπνία νθείιεηαη ζηελ εκθάληζε βαθηεξίσλ, ηψλ θαη 

άιισλ κηθξννξγαληζκψλ ζηνλ αλζξψπηλν νξγαληζκφ[14]. Σαμηλνκείηαη αλάινγα κε ηνλ 

αηηηνινγηθφ παξάγνληα πνπ ηελ πξνθάιεζε (πρ πλεπκνληνθνθθηθή, άηππε θιπ.), θαζψο θαη 

αλάινγα κε ηελ πξνέιεπζε ηνπ παζνγφλνπ παξάγνληα (ελδνλνζνθνκεηαθή θαη εμσλνζνθνκεηαθή 

ή ηεο θνηλφηεηαο). ΢ηα ζπλήζε ζπκπηψκαηα πεξηιακβάλνληαη ν βήραο, ν ππξεηφο κε ή ρσξίο 

ξίγνο, ε απφρξεκςε,ε δχζπλνηα, ε ηαρχπλνηα, ν πφλνο ζην ζψξαθα θαη ε ζχγρπζε. Ζ ζεξαπεία ηεο 

λφζνπ εμαξηάηαη απφ ην αίηηφ ηεο. Καηά ηεο βαθηεξηαθήο πλεπκνλίαο ρνξεγείηαη αγσγή κε 

αληηβηνηηθά
4
. Αλ ε πλεπκνλία είλαη ζνβαξήο κνξθήο, ζπλήζσο γίλεηαη εηζαγσγή ηνπ αζζελνχο ζην 

λνζνθνκείν.[15][16][17] 

 

Κιεξνλνκηθόηεηα 

Γελ παξαηεξείηαη θιεξνλνκηθφηεηα ζηελ πλεπκνλία.  

 

1.5.4 Κπζηηθή ίλσζε 

Οξηζκόο 

Ζ θπζηηθή ίλσζε(cysticfibrosis) ή αιιηψο ηλνθπζηηθή λφζνο είλαη κηα θαη‘ εμνρήλ θιεξνλνκηθή 

λφζνο, απνηειεί ηελ ζπρλφηεξε αηηία αλαπλεπζηηθήο αλεπάξθεηαο θαηά ηηο ηξεηο πξψηεο δεθαεηίεο 

ηεο δσήο ηνπ αλζξψπνπ θαη είλαη ε πην δηαδεδνκέλε θιεξνλνκηθή λφζνο ζηελ ιεπθή θπιή. 

Δηθάδεηαη φηη απνηειεί ηελ ζπρλφηεξε ζαλαηεθφξν γελεηηθή αλσκαιία κεηαμχ ησλ ιεπθψλ 

Δπξσπαίσλ θαη Ακεξηθαλψλ. Μεηαδίδεηαη κέζσ γνληδίνπ πνπ βξίζθεηαη ζην έβδνκν ρξσκφζσκα, 

κεηαβηβάδεηαη κε ππνιεηπφκελν ραξαθηήξα θαη χζηεξα απφ κηα πνηθηιία κεηαιιάμεσλ πνπ 

πθίζηαηαη, πξνζβάιιεη φινπο ηνπο εμσθξηλείο αδέλεο, ηξνπνπνηψληαο ηελ εμ ηφλησλ ζχζηαζε ησλ 

εθθξίζεψλ ηνπο. Σν γνλίδην απηφ θσδηθνπνηεί ηε ξπζκηζηηθή πξσηεΐλε δηακεκβξαληθήο 

αγσγηκφηεηαο (CysticFibrosisTransmembraneConductanceRegulator), ε νπνία ειέγρεη ηελ 

                                                 
4
 http://en.wikipedia.org/wiki/Pneumonia 
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δηέιεπζε ρισξίνπ δηακέζνπ ησλ κεκβξαλψλ ησλ επηζειηαθψλ θπηηάξσλ δηαθφξσλ νξγάλσλ ηνπ 

ζψκαηνο φπσο ησλ πλεπκφλσλ, ηνπ παγθξέαηνο, ησλ ηδξσηνπνηψλ αδέλσλ θαη ηνπ εληέξνπ. 

Μεηαιιάμεηο ζην ελ ιφγσ γνλίδην πξνθαινχλ κεησκέλε παξαγσγή ή ιεηηνπξγηθφηεηα ηεο 

πξσηεΐλεο κε απνηέιεζκα ζην επηζήιην ησλ πξνζβαιινκέλσλ νξγάλσλ λα παξάγεηαη 

παρχξξεπζηε θνιιψδεο βιέλλα ε νπνία απνθξάζζεη ηνπο πφξνπο ησλ αδέλσλ κε ζπλέπεηα ηελ 

πξννδεπηηθή θαηαζηξνθή ηνπ ηζηνχ ησλ νξγάλσλ (ίλσζε) θαη ηελ ηειηθή αλεπάξθεηά ηνπο. 

Δθηηκάηαη φηη ζηελ Διιάδα, πεξίπνπ 1 ζηα 2000-2500 παηδηά γελληνχληαη θάζε ρξφλν κε θπζηηθή 

ίλσζε, ελψ ην 4-5% ηνπ πιεζπζκνχ ζεσξείηαη φηη είλαη θνξείο. Φνξείο ζεσξνχληαη νη 

εηεξνδπγψηεο νη νπνίνη δελ παξνπζηάδνπλ ζπκπηψκαηα ελψ αζζελείο είλαη νη νκνδπγψηεο, ε 

επηβίσζε ησλ νπνίσλ δελ μεπεξλά ην 25
ν
 έηνο ηεο ειηθίαο ηνπο.[8] [18] 

Σα ζπκπηψκαηα πξσηνεκθαλίδνληαη κέζα ζηνλ πξψην ρξφλν ηεο δσήο, αιιά κπνξεί λα 

εκθαληζηνχλ θαη αξγφηεξα ζηελ παηδηθή ειηθία. Ζ δξηκχηεηα ησλ ζπκπησκάησλ πνηθίιιεη. Σα 

ζπκπηψκαηα ηνπ αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο είλαη ν επίκνλνο βήραο, ν ζπξηγκφο, ε δχζπλνηα 

θαζψο θαη νη επαλαιακβαλφκελεο ινηκψμεηο ηνπ ζψξαθα πνπ πξνθαινχλ βιάβε ζηνπο πλεχκνλεο. 

Όζνλ αθνξά ζηα γαζηξεληεξηθά ζπκπηψκαηα δηαθξίλνπκε ηνλ ππνζηηηζκφ, πνπ νδεγεί ζε κηθξή 

ζσκαηηθή αλάπηπμε θαη ρακειή αχμεζε ηνπ βάξνπο (αθφκε θαη αλ ν αζζελήο έρεη θαιή φξεμε θαη 

ηξψεη πνιχ, θαζψο ην πξφβιεκα εληνπίδεηαη ζηελ πέςε θαη ηελ απνξξφθεζε ησλ ηξνθψλ), 

δηνγθσκέλε θνηιηά, θαη δπζθνηιηφηεηα. Δπηπιένλ ζπκπηψκαηα είλαη νη επαλαιακβαλφκελεο 

ινηκψμεηο ησλ ηγκνξείσλ, νη πνιχπνδεο πνπ ζρεκαηίδνληαη ζηε κχηε, βιάβε ηνπ ήπαηνο πνπ 

κπνξεί λα νδεγήζεη ζε θίξξσζε, δηαβήηεο, παγθξεαηίηηδα (θιεγκνλή ηνπ παγθξέαηνο), πξφπησζε 

ηνπ νξζνχ, νζηενπφξσζε (ιέπηπλζε ησλ νζηψλ) πνπ εκθαλίδεηαη ιφγσ θαθήο απνξξφθεζεο 

νξηζκέλσλ ηξνθψλ θαη ηδίσο ηεο βηηακίλεο D, ε νπνία είλαη αλαγθαία γηα ηε δηαηήξεζε πγηψλ 

νζηψλ θαη ε πνιχ αικπξή γεχζε πνπ έρεη ν ηδξψηαο. 

 

Κιεξνλνκηθόηεηα 

Πξνθαιείηαη απφ κεηάιιαμε ζε γνλίδην ηνπ ρξσκνζψκαηνο 7 φπνπ θσδηθνπνηείηαη έλα 

πνιππεπηίδην 1.480 ακηλνμέσλ πνπ νλνκάδεηαη «ξπζκηζηήο κεκβξάλεο ηεο θπζηηθήο ίλσζεο» 

(cysticfibrosistransmembraneregulator, CFTR) . Απηφο δηαδξακαηίδεη ιεηηνπξγία δηαχινπ ρισξίνπ 

ζε επηζειηαθέο κεκβξάλεο. Τπάξρνπλ πνιιέο κεηαιιάμεηο ηνπ CFTR, ε ζπρλφηεξε αθνξά ηελ 

απάιεηςε θαηλπιαιαλίλεο ζηε ζέζε 508(F508del) ηνπCFTR. 
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1.5.5 Καξθίλνο ηνπ πλεύκνλα 

Οξηζκόο 

Ο θαξθίλνο ηνπ πλεχκνλα ραξαθηεξίδεηαη απφ ηνλ αλεμέιεγθην θαη αλαξρηθφ πνιιαπιαζηαζκφ 

θπηηάξσλ ζηνπο ηζηνχο ηνπ πλεχκνλα. Ζ ζπρλφηεξε κνξθή θαξθίλνπ ησλ πλεπκφλσλ είλαη ην 

βξνγρνγελέο θαξθίλσκα θαη νθείιεηαη ζην θάπληζκα, ηελ αηκνζθαηξηθή ξχπαλζε, ηνλ ακίαλην θαη 

ηελ γελεηηθή. Μεξηθνί άλζξσπνη έρνπλ γελεηηθή πξνδηάζεζε γηα θαξθίλν ησλ πλεπκφλσλ. ΢ε 

ζπγγελείο αηφκσλ κε θαξθίλν ησλ πλεπκφλσλ, ν θίλδπλνο απμάλεηαη 2,4 θνξέο. Απηφ είλαη πηζαλφ 

λα νθείιεηαη ζε γελεηηθνχο πνιπκνξθηζκνχο δειαδή ζε αιιαγέο ζηελ αιιεινπρία ηνπ DNA 

(πνιιαπιά αιιειφκνξθα) πνπ εκθαλίδνληαη ζην γεληθφ πιεζπζκφ κε ζπρλφηεηα κεγαιχηεξε απφ 

1%. Σα ζπρλφηεξα ζπκπηψκαηα είλαη ν βήραο, ε αηκφπηπζε, ε απψιεηα βάξνπο θαη ε δπζθνιία 

ζηελ αλαπλνή. [20] 

 

Κιεξνλνκηθόηεηα 

Σν γεγνλφο φηη, έλα κεγάιν πνζνζηφ (80-90%) ησλ θαπληζηψλ αλαπηχζζεη θαξθίλν ηνπ πλεχκνλα, 

άιια φρη ην 100%, ππνδειψλεη πσο θαη άιινη παξάγνληεο (πεξηβαιινληηθνί, δηαηξνθηθνί, 

γελεηηθνί) αθελφο ζπκκεηέρνπλ ζηελ θαξθηλνγέλεζε θαη αθεηέξνπ ηξνπνπνηνχλ ηνλ ηεθκεξησκέλν 

θίλδπλν πνπ παξέρεη ην θάπληζκα. Αμίδεη λα ζεκεησζεί πσο κφλν ην 10-15% ησλ πεξηπηψζεσλ, 

ηνπ ελ ιφγσ θαξθίλνπ, αλήθεη ζε κε θαπληζηέο.[22] 

Αλ θαη ππάξρνπλ κειέηεο πνπ θαηαδεηθλχνπλ απμεκέλν θαηά 2 έσο 3 θνξέο θίλδπλν ζε πξψηνπ 

βαζκνχ ζπγγελείο αζζελψλ κε θαξθίλν πλεχκνλα, ηα ζρεηηδφκελα γνλίδηα παξακέλνπλ 

απξνζδηφξηζηα. Ηδηαίηεξν ελδηαθέξνλ εκθαλίδεη ε γνληδηαθή πεξηνρή ζηε ρξσκνζσκηθή ζέζε 

6q23-25, πνιπκνξθηζκνί ζηα γνλίδηα ηεο νπνίαο ζρεηίδνληαη κε απμεκέλν θίλδπλν ζε άηνκα κε 

πεξηνξηζκέλε έθζεζε ζε πξντφληα θαπλνχ. Ο θίλδπλνο θαίλεηαη λα είλαη κεγαιχηεξνο ζε ζπγγελείο 

αζζελψλ κε θαπληζηψλ πνπ εκθαλίδνπλ ηε λφζν ζε λεαξή ειηθία. 

Ο θίλδπλνο γηα θαξθίλν ηνπ πλεχκνλα είλαη επίζεο απμεκέλνο ζηα κέιε νηθνγελεηψλ κε γλσζηά 

θιεξνλνκηθά θαξθηληθά ζχλδξνκα (ζχλδξνκν Li-Fraumeni, νηθνγελέο ξεηηλνβιάζησκα) φπσο θαη 

ζε πεξίπησζε γελεηηθήο (θαη φρη απιά ζσκαηηθήο) κεηάιιαμεο ηνπ γνληδίνπ ηνπ ππνδνρέα ηνπ 

επηδεξκηθνχ απμεηηθνχ παξάγνληα (T790M κεηάιιαμε). 
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΢ε έλα κεγάιν αξηζκφ κειεηψλ έρεη εμεηαζζεί ε ζρέζε κεηαμχ γελεηηθψλ πνιπκνξθηζκψλ πνπ 

επηδξνχλ ζηελ έθθξαζε ή ηε ιεηηνπξγία: α) ελδχκσλ πνπ ξπζκίδνπλ ηνλ κεηαβνιηζκφ ησλ 

θαξθηλνγφλσλ παξαγφλησλ ηνπ θαπλνχ, β) επηδηνξζσηηθψλ ζηνηρείσλ ηνπ DNA, γ) 

δηακεζνιαβεηψλ ηεο θιεγκνλήο θαη ηνπ θαξθίλνπ ηνπ πλεχκνλα. Γηα παξάδεηγκα, γελεηηθνί 

πνιπκνξθηζκνί γνληδίσλ πνπ θσδηθνπνηνχλ έλδπκα ηνπ θπηηνρξψκαηνο Ρ450 (CYP1A1) 

κεηαβάιινληαο ην κεηαβνιηζκφ ησλ θαξθηλνγφλσλ ζηνηρείσλ ηνπ θαπλνχ, φπσο θαη γελεηηθνί 

πνιπκνξθηζκνί γνληδίσλ πνπ ζρεηίδνληαη κε ηελ πξνζηαζία ησλ θπζηνινγηθψλ θπηηάξσλ απφ ηηο 

θαξθηλνγφλεο νπζίεο ηνπ θαπλνχ κέζσ ηεο απνκάθξπλζεο απηψλ (GlutathioneS-tranferaseM1 θαη 

T1, GSTM1 θαη GSTT1) ζρεηίδνληαη κε απμεκέλν θίλδπλν εκθάληζεο θαξθίλνπ ηνπ 

πλεχκνλα[21]. Ο ζρεηηθφο θίλδπλνο θαίλεηαη λα είλαη κεγαιχηεξνο ζε γπλαίθεο κε θαπληζηέο 

θαζψο θαη ζε καθξνρξφληα εθηεζεηκέλνπο παζεηηθνχο θαπληζηέο. Δληππσζηαθά είλαη ηα ζηνηρεία 

πνπ θαηαδεηθλχνπλ αχμεζε θαηά 16 θνξέο ηνπ θηλδχλνπ αλάπηπμεο (πεξίπνπ ίδηνο κε ηνπο 

θαπληζηέο) θαξθίλνπ ηνπ πλεχκνλα, ζε κε θαπληζηέο κε ζπλδπαζκφ ησλ ππεχζπλσλ γελεηηθψλ 

πνιπκνξθηζκψλ (CYP1A1, GSTM1, GSTT1). ΢ηνλ αληίπνδα, γελεηηθφο πνιπκνξθηζκφο πνπ 

ζπλεπάγεηαη πιήξε απψιεηα ηεο έθθξαζεο ηνπ ελδχκνπ ηνπ θπηηνρξψκαηνο Ρ450, CYP2A6, 

θαίλεηαη λα ζρεηίδεηαη κε κείσζε ηνπ ζρεηηθνχ θηλδχλνπ εκθάληζεο ηεο λφζνπ. 

Δπηπιένλ, γελεηηθνί πνιπκνξθηζκνί ζε γνλίδηα πνπ ζπκκεηέρνπλ ζηε ξχζκηζε ηνπ θπηηαξηθνχ 

θχθινπ (θπθιίλε D, p53, MDM2, ΑΣΜ) ή ζηελ επηδηφξζσζε βιαβψλ ηνπ DNA (XRCC1, 

ERCC2, LIG1, LIG3, MLH1, MSH6) ζρεηίδνληαη κε απμεκέλε επαηζζεζία ζηελ αλάπηπμε 

θαξθίλνπ ηνπ πλεχκνλα. Σα παξαπάλσ ζηνηρεία είλαη ηδηαίηεξα ζεκαληηθά ζην ζρεδηαζκφ θαη ηελ 

εθαξκνγή πξνγξακκάησλ πξνζδηνξηζκνχ θαη εληφπηζεο ησλ εππαζψλ, ζηελ θαξθηλνγφλν δξάζε 

ηνπ θαπλνχ, αηφκσλ/πιεζπζκψλ πνπ νπζηαζηηθά ζα σθεινχληαλ απφ ηε δηαθνπή ηεο θαζνιηθά 

επηβιαβνχο γηα ηνλ νξγαληζκφ απηήο ζπλήζεηαο, παξέρνληάο ηνπο κάιηζηα έλα ζαθέο θαη 

επηζηεκνληθά ηεθκεξησκέλν θίλεηξν.[19] 

 

1.6 Άιιεο παζήζεηο ηνπ αλαπλεπζηηθνύ ζπζηήκαηνο 

 Φπκαηίσζε: πξνθαιείηαη απφ ζηειέρε κπθνβαθηεξίσλ θαη πξνζβάιιεη νπνηνδήπνηε 

φξγαλν αιιά θπξίσο θαη πξσηίζησο ηνλ πλεχκνλα. Μεηαδίδεηαη κέζσ ηνπ ζηέινπ πνπ 

κεηαθέξεηαη δηα ηνπ αέξα. Γελ παξνπζηάδεη θιεξνλνκηθφηεηα. [24] 
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 Φξόληα Βξνγρίηηδα: θιεγκνλή θαη βιάβεο ησλ βιελλνγφλσλ αδέλσλ ησλ βξφγρσλ. Οη 

βξφγρνη ελψλνπλ ηελ ηξαρεία κε ηνπο πλεχκνλεο. Πξνθαιείηαη απφ βαθηήξηα ή ηνχο. Σα 

θπξηφηεξα ζπκπηψκαηα είλαη ν ρξφληνο βήραο, ε αχμεζε παξαγσγήο βιέλλαο θαη ε 

βξαρχπλνηα (βξαρεία επηπφιαηα αλαπλνή). Γελ παξνπζηάδεη θιεξνλνκηθφηεηα. [23] 

 

 Δκθύζεκα: πξνθαιεί πξννδεπηηθέο βιάβεο ζηηο θπςειίδεο ησλ πλεπκφλσλ, ζηηο νπνίεο 

γίλνληαη νη αληαιιαγέο αεξίσλ. Κχξηα αίηηα εθδήισζήο ηνπ είλαη ην θάπληζκα, ε ζπρλή 

εηζπλνή κεγάισλ πνζνηήησλ ζθφλεο θαη αηκψλ θαη ε έθζεζε ζε ρεκηθέο νπζίεο. Γελ 

παξνπζηάδεη θιεξνλνκηθφηεηα. [23] 

 

 Ιδηνπαζήο πλεπκνληθή ίλσζε (ΙΠΙ): είλαη κηα λφζνο άγλσζηεο αηηηνινγίαο, πνπ 

πξνζβάιιεη απνθιεηζηηθά ηνπο πλεχκνλεο θαη φρη άιια ζπζηήκαηα ηνπ νξγαληζκνχ (π.ρ. 

πεπηηθφ, κπνζθειεηηθφ θ.ά.). Υσξίο λα κπνξεί λα απνθιεηζηεί θάπνηαο κνξθήο 

θιεξνλνκηθή επηβάξπλζε (θαζφηη ππάξρνπλ ζπνξαδηθέο πεξηπηψζεηο νηθνγελνχο 

πξνζβνιήο), ε λφζνο δε ζεσξείηαη θιεξνλνκνχκελε. ΢πρλφηεξα πξνζβάιινληαη νη 

θαπληζηέο ειηθίαο άλσ ησλ 50 εηψλ, αλ θαη ζπάληα απαληάηαη θαη ζε άηνκα θάησ ησλ 45 

εηψλ. 

 

 Ιιαξά: ηνγελήο ινίκσμε ηνπ αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο πνπ πξνθαιείηαη απφ ηνλ 

παξακπμντφ ηνπ γέλνπο morbillivirus. 

 

 Κνθθύηεο: νμεία κηθξνβηαθή ινίκσμε ηνπ αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο, νθείιεηαη ζηνλ 

αηκφθηιν ηνπ θνθθχηε (Bordetellapertussis). 

 

 Πιεπξηηηθή ζπιινγή: ε ζπζζψξεπζε πγξνχ γχξσ απφ ηνπο πλεχκνλεο. Αίηηα ηνπ 

θαηλνκέλνπ κπνξεί λα είλαη ε θαξδηαθή αλεπάξθεηα θαη ν θαξθίλνο. 
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 Χεπδνκεκβξαλώδεο ιαξπγγίηηδα ή ιαξπγγίηηδα (ή ιαξπγγνηξαρεηνβξνγρίηηδα ή 

πκελνγφλνο ιαξπγγίηηδα): ινίκσμε ηνπ αλαπλεπζηηθνχ ζπζηήκαηνο πνπ νθείιεηαη ζε 

ηνγελή ινίκσμε ηεο αλψηεξεο αλαπλεπζηηθήο νδνχ. Ζ ινίκσμε νδεγεί ζε νίδεκα ηνπ 

ηνηρψκαηνο ηνπ ιάξπγγα θη έηζη εκπνδίδεηαη ε θπζηνινγηθή αλαπλνή. Σα ζπκπηψκαηα ηεο 

ςεπδνκεκβξαλψδνπο ιαξπγγίηηδαο είλαη πιαθψδεο βήραο, ζπξηγκφο (πςίζπρλνο ήρνο), θαη 

βξαρλάδα. [24] 

 

 Φξόληα ηγκνξίηηδα: πξνθαιείηαη απφ θιεγκνλή ησλ ξηληθψλ ηγκνξείσλ πνπ δηαξθεί γηα 

κεγάιν ρξνληθφ δηάζηεκα. Ζ θιεγκνλή ραξαθηεξίδεηαη απφ νίδεκα (πξήμηκν), πφλν, 

εξπζξφηεηα θαη αχμεζε ηεο ζεξκνθξαζίαο ηνπηθά ζηνπο ηζηνχο πνπ επεξεάδνληαη. Ζ 

ρξφληα ηγκνξίηηδα κπνξεί επίζεο λα πξνθιεζεί έκκεζα, κέζσ κηαο θνηλήο, αιιά κηθξήο 

αλσκαιίαο ζην αθνπζηηθφ ή Δπζηαρηαλφ (Eustachian) ζσιήλα, πνπ είλαη ζπλδεδεκέλνο κε 

ηηο θνηιφηεηεο ησλ ηγκνξείσλ θαη ηνλ ιαηκφ. Απηφο ν ζσιήλαο είλαη ζπλήζσο, ζρεδφλ, ζην 

ίδην επίπεδν κε ηηο ππνδνρέο ησλ καηηψλ, αιιά κεξηθέο θνξέο, ιφγσ θιεξνλνκηθψλ 

δηαηαξαρψλ, είλαη θάησ απφ απηφ ην επίπεδν θαη κεξηθέο θνξέο ζην ίδην επίπεδν κε ην 

πξνζάιακν (vestibule) ή ηε ξηληθή είζνδν. Απηφ ζρεδφλ πάληα πξνθαιεί θάπνηνπ είδνπο 

απφθξαμε ζηελ θνηιφηεηα ησλ θφιπσλ πνπ θαηαιήγεη ζε ινίκσμε θαη ζπλήζσο νδεγεί ζε 

ρξφληα ηγκνξίηηδα. [25] 
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Κεθάιαην 2: Βηνπιεξνθνξηθή 

2.1 Οξηζκόο 

΢χκθσλα κε ηνλ Γξ. OwenWhite, θαζεγεηή ηνπ παλεπηζηεκίνπ Ηαηξηθήο ζην Maryland ησλ 

Ζλσκέλσλ Πνιηηεηψλ Ακεξηθήο «Βηνπιεξνθνξηθή είλαη ε εθαξκνγή ηεο ΢ηαηηζηηθήο θαη ηεο 

Πιεξνθνξηθήο ζηε Μνξηαθή Βηνινγία». Δάλ ζέιακε λα πεξηγξάςνπκε ηελ Βηνπιεξνθνξηθή κε 

έλαλ ιηγφηεξν ζπλνπηηθφ νξηζκφ, ζα ιέγακε πσο είλαη ν  επηζηεκνληθφο θιάδνο φπνπ ε επηζηήκε 

ηεο Βηνινγίαο κε ηελ Πιεξνθνξηθή, ηα Μαζεκαηηθά θαη ηελ ΢ηαηηζηηθή ζπλεξγάδνληαη, κε ζθνπφ 

ηελ θαηαλφεζε ησλ βηνινγηθψλ δηαδηθαζηψλ θαη θαη‘ επέθηαζε, ηελ επίιπζε ησλ βηνινγηθψλ 
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πξνβιεκάησλ. Σα βηνινγηθά δεδνκέλα απεηθνλίδνληαη εχθνια σο ςεθηαθή πιεξνθνξία ε νπνία 

κπνξεί λα γίλεη αληηθείκελν επεμεξγαζίαο απφ αιγνξίζκνπο γηα ηελ παξαγσγή ρξήζηκσλ 

ζπκπεξαζκάησλ. Αλαιπηηθφηεξα, ηα βηνινγηθά καθξνκφξηα, φπσο ην DNA, ην RNA θαη νη 

πξσηεΐλεο, κπνξνχλ λα ζεσξεζνχλ σο αθνινπζίεο ζπκβφισλ, δειαδή ζπκβνινζεηξέο. Σν DNA, 

γηα παξάδεηγκα, κπνξεί λα ζεσξεζεί σο κηα αθνινπζία ρηιηάδσλ λνπθιενηηδίσλ ή βάζεσλ. Οη 

βάζεηο ή αιιηψο λνπθιενηίδηα γηα ην DNA είλαη ηεζζάξσλ εηδψλ θαη είλαη νη εμήο: ε αδελίλε ε 

νπνία ζπκβνιίδεηαη κε «Α»,  ε ζπκίλε ην ζχκβνιν ηεο νπνίαο είλαη ην «Σ», ε γνπαλίλε κε «G» θαη 

ε θπηνζίλε πνπ ζπκβνιίδεηαη κε «C». Υξεζηκνπνηψληαο απηά ηα ζχκβνια, θαηαζθεπάδνπκε 

ζπκβνινζεηξέο ηνπ ηχπνπ «… ΑΑGCATCGCGAT…»θαη κε παξφκνην ηξφπν νη πξσηεΐλεο 

παξνπζηάδνληαη σο αθνινπζίεο ακηλνμέσλ, φπνπ έλα ακηλνμχ ηζνδπλακεί κε ηξεηο βάζεηο. Ζ 

αλαπαξάζηαζε απηή είλαη ηδηαηηέξσο ρξήζηκε αθνχ θαζίζηαηαη πξφζθνξε ε επεμεξγαζία ησλ 

αθνινπζηψλ ζε ειεθηξνληθφ ππνινγηζηή παξέρνληαο ηε δπλαηφηεηα εθαξκνγήο αιγνξίζκσλ , νη 

νπνίνη επεμεξγάδνληαη απηά ηα δεδνκέλα θαη παξέρνπλ ζεκαληηθά απνηειέζκαηα. [1] 

Οη πιεξνθνξίεο πνπ ρξεζηκνπνηνχληαη ζην πεδίν ηεο Βηνπιεξνθνξηθήο, εμάγνληαη απφ λέεο δνκέο 

θαη δηαδηθαζίεο πνπ πξνέθπςαλ απφ ηε ζπλεξγαζία ησλ επηζηεκφλσλ Βηνιφγσλ θαη ησλ 

επηζηεκφλσλ ηνπ θιάδνπ ηεο Πιεξνθνξηθήο θαη εηδηθφηεξα κέζσ ηνπ πξνγξακκαηηζκνχ πνπ 

εθαξκφζζεθε. Σα βηνινγηθά δεδνκέλα απνζεθεχνληαη ζε βάζεηο δεδνκέλσλ, ν φγθνο ησλ νπνίσλ 

απμάλεηαη ξαγδαία εκέξα κε ηελ εκέξα θαη πξέπεη λα αλαιχεηαη θαζεκεξηλά. Οη νξγαληζκνί,νη 

βηνινγηθέο αθνινπζίεο ησλ νπνίσλ αλαιχνληαη θάζε κέξα αλέξρνληαη ζε 260.000, αξηζκφο πνπ 

ζπλνιηθά αληηζηνηρεί ζε πάλσ απφ 190 δηζεθαηνκκχξηα λνπθιενηίδηα. ΢ηφρνο ηνπο είλαη ν 

εληνπηζκφο κεηαιιάμεσλ ηνπ γελεηηθνχ πιηθνχ θαη ε αλαγλψξηζε αθνινπζηψλ πνπ κνηάδνπλ κε 

απψηεξν ζθνπφ ηελ αλαγλψξηζε θνηλψλ ραξαθηεξηζηηθψλ πνπ κπνξεί λα θαηαιήμεη ζηελ 

εμηρλίαζε  βηνινγηθψλ ιεηηνπξγηψλ.[2]  

2.2 Αλαγθαηόηεηα βηνπιεξνθνξηθήο 

Ζ νινέλα θαη κεγαιχηεξε εμέιημε ηεο κνξηαθήο βηνινγίαο, απφ ηελ αλαθάιπςε ηνπ κνληέινπ ηεο 

δηπιήο έιηθαο ηνπ DNA ην 1953απφ ηνπο Watson θαη Crick,θαη απφ ην 1990 κε ηελ έλαξμε ηεο 

πξνζπάζεηαο απνθσδηθνπνίεζεο ηνπ αλζξψπηλνπ γνληδηψκαηνο (γλσζηφ σο 

HumanGenomeProject) κέρξη ην 2003 θαη ηελ επηηπρή νινθιήξσζε ηεο, θαζψο θαη απφ ην 2003 

κέρξη ηηο εκέξεο καο, δεκηνχξγεζε ηελ αλάγθε ζχδεπμεο ηεο επηζηήκεο ηεο Βηνινγίαο κε κηα 

ζεηξά άιισλ επηζηεκψλ. ΢πγθεθξηκέλα, εθφζνλ ηα λέα δεδνκέλα(ζπκβνινζεηξέο ρηιηάδσλ 
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λνπθιενηηδίσλ πνπ αλαπαξηζηνχλ ηα βηνινγηθά καθξνκφξηα) πνπ πξνέθπςαλ απαηηνχζαλ ηελ 

ρξήζε ειεθηξνληθνχ ππνινγηζηή θαη αθνχ ε αλάπηπμε ηεο  επηζηήκεο ηεο Πιεξνθνξηθήο, ηα 

ηειεπηαία 50 ρξφληα, ήηαλ ζρεηηθά παξάιιειε κε απηήλ ηεο επηζηήκεο ηεο Βηνινγίαο, θαηέζηε 

απαξαίηεηε ε ζπλεξγαζία ησλ δχν επηζηεκψλ, παξά ην φηη κέρξη πξφηηλνο επξφθεηην γηα δχν 

εμαηξεηηθά δηαρσξηζκέλα αληηθείκελα[3]. 

 

2.3 Σηόρνη βηνπιεξνθνξηθήο 

Οη βαζηθνί ζηφρνη ηεο βηνπιεξνθνξηθήο ζπλνςίδνληαη ζηε ζπλέρεηα: 

 Δληνπηζκόο αθνινπζηώλ θαη ζύγθξηζε ησλ γνληδησκάησλ δηαθνξεηηθώλ νξγαληζκώλ. 

Ο πξνζδηνξηζκφο θαη ε ζχγθξηζε ησλ αθνινπζηψλ DNA δηαθνξεηηθψλ εηδψλ ζα 

ζπλεηζθέξεη ζηελ κειέηε θαη ηελ θαηαλφεζε ησλ ζρέζεσλ κεηαμχ ηνπο. Ζ ζχγθξηζε  

δηαθνξεηηθψλ γνληδησκάησλ ζπγγελψλ νξγαληζκψλ, νη νπνίνη έρνπλ θνηλέο πξσηεΐλεο, ζα 

δψζεη ζεκαληηθέο πιεξνθνξίεο γηα ηελ εμειηθηηθή πνξεία απηψλ ησλ νξγαληζκψλ.   

 

 Αλαγλώξηζε γνληδίσλ θαη θαζνξηζκόο ησλ ιεηηνπξγηώλ πνπ ξπζκίδνπλ. Σα ζεκεία 

πξφζδεζεο ηεο αθνινπζίαο ηνπ DNA ζηα νπνία ζπλδένληαη νη πξσηεΐλεο ή ηα 

ζπκπιέγκαηα πξσηετλψλ είλαη απφ ηα πην θξίζηκα δνκηθά ραξαθηεξηζηηθά γηα ηε 

ιεηηνπξγία ηνπ. Δπνκέλσο, ε κειέηε απηψλ ησλ πεξηνρψλ ζα βνεζήζεη ζηελ αλαγλψξηζε 

ησλ γνληδίσλ θαη ζηνλ θαζνξηζκφ ησλ ηδηνηήησλ ηνπο. 

 

 Καηαλόεζε ηεο γνληδηαθήο έθθξαζεο. ΢ηα θχηηαξα, ε παξαγσγή ηεο θαηάιιειεο 

πξσηεΐλεο ελεξγνπνηεί θαη ην αληίζηνηρν γνλίδην. Ζ έθθξαζε ηνπ εθάζηνηε γνληδίνπ 

πνηθίιεη ζηα δηάθνξα θχηηαξα θαη εμαξηάηαη απφ ηελ ρξνληθή ζηηγκή, ην πεξηβάιινλ ηνπ 

θπηηάξνπ, ηελ ιήςε βηνρεκηθψλ ζεκάησλ θαη ηελ παξνπζία πξσηετλψλ. Ζ θαηαλφεζε 

απηήο ηεο έθθξαζεο είλαη απαξαίηεηε γηα ηελ εκπέδσζε βαζηθψλ ιεηηνπξγηψλ ησλ 

θπηηάξσλ, φπσο είλαη ε αλαπλνή, ν κεηαβνιηζκφο θαη ν πνιιαπιαζηαζκφο.  
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 Καηαλόεζε Γελεηηθώλ Αζζελεηώλ. Με ηνλ φξν «Γελεηηθέο Αζζέλεηεο» ελλννχκε εθείλεο 

ηηο αζζέλεηεο, νη νπνίεο νθείινληαη ζηε κεηάιιαμε γνληδίσλ. Ζ θαηαλφεζε ηνπ ηξφπνπ κε 

ηνλ νπνίν νη αζζέλεηεο εμαξηψληαη απφ ηα γνλίδηα θαη ε θαηαλφεζε ησλ ιεηηνπξγηψλ ησλ 

πξσηετλψλ, πνπ απηά θσδηθνπνηνχλ, κπνξεί λα ζπκβάιιεη ζηελ αλάπηπμε ζεξαπείαο πνπ 

σο ζηφρν ζα έρεη ηνλ πεξηνξηζκφ θαη ηε βειηίσζε ειαηησκαηηθψλ γνληδίσλ. Γεδνκέλνπ φηη 

ε πξνδηάζεζε ησλ λεφηεξσλ νξγαληζκψλ γηα νξηζκέλεο αζζέλεηεο είλαη θσδηθνπνηεκέλε 

ζην γελεηηθφ ηνπο πιηθφ, κε ηελ θαηάιιειε πξνιεπηηθή ηαηξηθή ζεξαπεία κπνξνχλ έγθαηξα 

λα απνθεπρζνχλ νη παξάγνληεο πνπ ζπληεινχλ ζηελ εκθάληζε ηεο ζπγθεθξηκέλεο 

λφζνπ[4]. 

 

2.4 Δξγαιεία βηνπιεξνθνξηθήο 

Ζ ηεξάζηηα αλάπηπμε ηεο ππνινγηζηηθήο βηνινγίαο έρεη θέξεη ηε ρξήζε κηαο ζεηξάο αιγνξηζκηθψλ 

θαη ππνινγηζηηθψλ εξγαιείσλ ζηελ θαζεκεξηλφηεηα ηνπ βηνιφγνπ (δελ ππάξρεη βηνιφγνο πνπ λα 

κελ έρεη ρξεηαζηεί λα ρξεζηκνπνηήζεη ην BLAST γηα παξάδεηγκα). Δπνκέλσο, ζα ιέγακε φηη 

ππάξρνπλ δηάθνξεο θαηαηάμεηο ζηνλ ηξφπν πνπ έλαο εξεπλεηήο ρξεζηκνπνηεί θαη εκπιέθεηαη κε 

δξαζηεξηφηεηεο βηνπιεξνθνξηθήο. ΢ηελ πξψηε θαηεγνξία, βξίζθνληαη νη απιέο αλαιχζεηο πνπ 

αθνξνχλ ηε ρξήζε ινγηζκηθνχ δειαδή αιγνξίζκσλ γηα ηε ζηνίρηζε, ηελ πνιιαπιή ζηνίρηζε, ηελ 

πξφγλσζε, ηελ αλαδήηεζε ζε βάζεηο δεδνκέλσλ θ.ν.θ. ΢ηελ δεχηεξε θαηεγνξία, θαηαηάζζνληαη νη 

εξεπλεηέο πνπ ρξεζηκνπνηνχλ θαηά θχξην ιφγν έηνηκα εξγαιεία θαη αιγφξηζκνπο γηα λα 

πξαγκαηνπνηήζνπλ ζχλζεηεο αλαιχζεηο θαη λα απαληήζνπλ ζε θάπνην βηνινγηθφ εξψηεκα. Σν 

βαζηθφ ραξαθηεξηζηηθφ απηήο ηεο νκάδαο είλαη φηη δελ αλαπηχζζεη αιγφξηζκνπο, νχηε ινγηζκηθφ. 

΢ηελ ηξίηε θαη ηειεπηαία θαηεγνξία, αλήθνπλ νη εξεπλεηέο πνπ εζηηάδνληαο ζε θάπνην 

ζπγθεθξηκέλν πξφβιεκα αλαπηχζζνπλ θαη αιγφξηζκνπο θαη ινγηζκηθφ [3]. 

Δπηπιένλ, έλα βαζηθφ εξγαιείν ζηελ ππνινγηζηηθή αλάιπζε αιιεινπρηψλ θαζψο θαη κέξνο ηεο 

θαζεκεξηλήο ξνπηίλαο αθφκα θαη ησλ εξγαζηεξηαθψλ κνξηαθψλ βηνιφγσλ είλαη νη αλαδεηήζεηο 

ζηηο βάζεηο δεδνκέλσλ. Σν κεγάιν πξφβιεκα πξνθχπηεη, απφ ηε ζπλερή αχμεζε ηνπ φγθνπ ησλ 

δεδνκέλσλ πνπ βξίζθνληαη θαηαηεζεηκέλα ζηηο δεκφζηεο βάζεηο. Δίλαη γλσζηφ φηη ν αξηζκφο ησλ 

θαηαρσξήζεσλ δηπιαζηάδεηαη ζε ιηγφηεξν απφ δχν ρξφληα, θαη πηζαλνινγείηαη φηη ν ξπζκφο απηφο 

είλαη πην γξήγνξνο απφ ηνλ ξπζκφ αχμεζεο ηεο ππνινγηζηηθήο ηζρχνο. Οη επηζηήκνλεο απηφ, ην 

είραλ αληηιεθζεί ήδε απφ ηε δεθαεηία ηνπ 1980, νπφηε θαη μεθίλεζε ε έξεπλα γηα ηε δεκηνπξγία 
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γξήγνξσλ θαη απνδνηηθψλ επξηζηηθψλ αιγνξίζκσλ, νη νπνίνη ζα θάλνπλ αθξηβψο ηελ ίδηα δνπιεηά 

αιιά ζε κηθξφηεξν ρξφλν. Ο επξηζηηθφο (heuristic) αιγφξηζκνο θαιείηαη λα απνδίδεη «ζρεδφλ 

πάληα» ην ίδην θαιά κε ηνλ απζηεξά καζεκαηηθφ αιγφξηζκν,αιιά λα πξαγκαηνπνηεί ηηο αλαιχζεηο 

πνιιέο θνξέο πην γξήγνξα. Σν «ζρεδφλ πάληα» δελ κπνξεί λα απνδεηρζεί ζεσξεηηθά αιιά κπνξεί 

λα ηεθκεξησζεί κε εκπεηξηθέο αλαιχζεηο. Οη δχν πην ζεκαληηθνί αιγφξηζκνη απηήο ηεο θαηεγνξίαο, 

είλαη ην BLAST θαη ην FASTA. 

 

2.4.1 Ο αιγόξηζκνο FASTA 

Ο αιγφξηζκνο απηφο δεκηνπξγήζεθε απφ ηνπο D. Lipman θαη W. Pearson θαη πξφθεηηαη γηα έλαλ 

επξηζηηθφ αιγφξηζκν, πνπ ρξεζηκνπνηείηαη γηα ηνλ ππνινγηζκφ θαηά πξνζέγγηζε ηνπηθψλ 

αληηζηνηρίζεσλ θαη νκνηνηήησλ κεηαμχ δχν αθνινπζηψλ. Ζ δηαδηθαζία ηνπ επαλαιακβάλεηαη γηα 

θάζε αθνινπζία πνπ βξίζθεηαη ζηε βάζε δεδνκέλσλ [4]. Γηα λα γίλεη πην θαηαλνεηή ε ιεηηνπξγία 

ηνπ, παξαζέηνπκε ην παξαθάησ δηάγξακκα κε κηα ζεηξά απφ νδεγίεο ζηε ζπλέρεηα. 

Ζ βαζηθή ηδέα ηνπ FASTA, είλαη λα εληνπίζεη θαηά πξνζέγγηζε ηε δηαγψλην γχξσ απφ ηελ νπνία 

βξίζθεηαη ε ζηνίρηζε, ψζηε έηζη λα πεξηνξίζεη ην εχξνο ηεο αλαδήηεζεο θαηά πνιχ. Γηα απηφ ηνλ 

ζθνπφ ρξεζηκνπνηεί ηα εμήο βήκαηα: 

 ΢ηελ αξρή δεκηνπξγείηαη έλα επξεηήξην κε ηηο ζέζεηο φισλ ησλ k-tuples (ιέμεσλ κε 

κέγεζνοk, ηππηθφ κήθνο γηα ακηλνμηθέο αιιεινπρίεο είλαη ην 1 ή 2) πνπ ππάξρνπλ 

ηαπηφρξνλα θαη ζηηο δχν αιιεινπρίεο. 

 Απφ ηε δηαθνξά ησλ ζέζεσλ ηνπο ζηηο δχν αιιεινπρίεο εληνπίδεηαη ε δηαγψληνο ζηελ 

νπνία βξίζθνληαη, νπφηε ζην επφκελν βήκα εληνπίδνληαη νη δηαγψληνη κε ηα πεξηζζφηεξα 

k-tuples. 

 Αθνινχζσο, απηέο νη πεξηνρέο ηαχηηζεο ζπλελψλνληαη επηηξέπνληαο ηελ εηζαγσγή θελψλ 

κε ηνλ ππνινγηζκφ ηεο αληίζηνηρεο πνηλήο, θαη 

 Σειηθά πξαγκαηνπνηείηαηε δηαδηθαζία πιήξνπο δπλακηθνχ πξνγξακκαηηζκνχ (κε ηνλ 

επηιεγκέλν πίλαθα αληηθαηάζηαζεο), πεξηνξηζκέλνπ φκσο κφλν ζε κηα δψλε γχξσ απφ ηηο 

ζπγθεθξηκέλεο δηαγψληνπο. 
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Δηθόλα 2: Γηαγξακκαηηθή απεηθφληζε ηνπ αιγφξηζκνπ FASΣΑ. 

 

 

 

Παξαιιαγέο ηνπ FASTA 

fasta3 - εμεξεπλεί κηα πξσηετληθή ή λνπθιενηηδηθή (DNA) βάζε αθνινπζηψλ γηα παξφκνηεο 

αθνινπζίεο. 

fastx/y3 - ζπγθξίλεη κηα λνπθιενηηδηθή αθνινπζία (DNA) κεηαθξαζκέλε ζε φια ηα πιαίζηα 

αλάγλσζεο (readingframes) κε κηα βάζε πξσηετληθψλ αθνινπζηψλ ηνπ NCBI. 

tfastx/y3 - ζπγθξίλεη κηα πξσηεΐλε κε κηα κεηαθξαζκέλε DNA βάζε δεδνκέλσλ. 

fastf3 - ζπγθξίλεη κείγκα πεπηηδίσλ κε κηα πξσηετληθή βάζε δεδνκέλσλ. 
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bic_sw - ζπγθξίλεη κηα πξσηετληθή ή λνπθιενηηδηθή (DNA) αθνινπζία κε κηα βάζε αθνινπζηψλ 

ρξεζηκνπνηψληαο ηνλ αιγφξηζκν ησλ Smith-Waterman. (Smith & Waterman, 1981) 

 

2.4.2 Ο αιγόξηζκνο BLAST 

Ο αιγφξηζκνο BLAST
5
(BasicLocalAlignmentSearchTool) είλαη έλαο επξηζηηθφο (heuristic) 

αιγφξηζκνο ζχγθξηζεο αθνινπζηψλ βειηηζηνπνηεκέλεο ηαρχηεηαο πνπ ρξεζηκνπνηείηαη γηα λα 

ςάρλεη ζε βάζεηο δεδνκέλσλ ηελ άξηζηε ηνπηθή ζηνίρηζε κε κηα αλαδήηεζε. Δίλαη ην απνηέιεζκα 

ηνπ ζπλδπαζκνχ ηξηψλ πξνζπαζεηψλ, κε πξψηε απηή ησλ D. Lipman, W.Gish γηα ηε βειηίσζε ηεο 

ηαρχηεηαο ηνπ αιγφξηζκνπ FASTA, δεχηεξε ηνπ E. Myers γηα ηελ εηζαγσγή ηεο ηδέαο ηεο 

γεηηνληάο ππναθνινπζηψλ θαη απηνκάησλ κε ζθνπφ ηελ εχξεζε ησλ ζεκείσλ έλαξμεο 

ηαπηηδφκελσλ ππναθνινπζηψλ θαη ηξίηε απηή ησλ S. Karlin, A. Dembo θαη S. Altschul ην 1990, 

πνπ έδσζε ηα ζηαηηζηηθά απνηειέζκαηα πνπ ρξεζηκνπνηεί ν BLAST γηα ηελ αμηνιφγεζε ηεο 

ζηαηηζηηθήο ζεκαζίαο ησλ απνηειεζκάησλ. Γηαηεξείηαη απφ ην NCBI 

(NationalCenterforBiotechnologyInformation)[7] αιιά ιφγσ ηνπ φηη δηαηίζεηαη ειεχζεξα 

ππάξρνπλ εθδφζεηο ηνπ θαη ζε άιιεο αληίζηνηρεο βάζεηο. ΢ρεδφλ ακέζσο κεηά ηε δεκνζίεπζή ηνπ, 

ν BLAST εθηφπηζε ηνλ FASTA απφ ηελ πξψηε ζέζε κεηαμχ ησλ επξηζηηθψλ αιγνξίζκσλ θαη έγηλε 

ν επηθξαηέζηεξνο αιγφξηζκνο γηα αλαδήηεζε ζε βάζεηο βηνινγηθψλ δεδνκέλσλ ιφγσ ηεο 

ηαρχηεηάο ηνπ, ηεο δπλαηφηεηαο παξνπζίαζεο επξείαο ζεηξάο απνηειεζκάησλ θαη ηεο ζηαηηζηηθήο 

εθηίκεζεο πνπ παξέρεη γηα θάζε απνηέιεζκα. Παξά ην γεγνλφο φηη ν αιγφξηζκνο FASTA έρεη 

εμειηρζεί ζεκαληηθά απφ ην 1990 έσο ζήκεξα, ε παξάιιειε ρξνληθά εμέιημε ηνπ BLAST, θαζηζηά 

ηνλ ηειεπηαίν ηαρχηεξν θαη επηθξαηέζηεξν ζην πξφβιεκα ηεο αλαδήηεζεο ζε βάζεηο βηνινγηθψλ 

δεδνκέλσλ.Γηα λα γίλεη πην θαηαλνεηή ε ιεηηνπξγία ηνπ BLAST, παξαζέηνπκε ην παξαθάησ 

δηάγξακκα κε κηα ζεηξά απφ νδεγίεο ζηε ζπλέρεηα. 

Ο αιγφξηζκνο BLAST είλαη κηα δηαηζζεηηθή (επξηζηηθή) κέζνδνο αλαδήηεζεο πνπ αλαδεηάεη 

ιέμεηο κήθνπο W (πξνθαζνξηζκέλν = 3 ζην blastp) πνπ ζεκεηψλνπλ score κεγαιχηεξν απφ έλα 

πξνθαζνξηζκέλν φξην (Threshold-T) φηαλ ζηνηρίδνληαη κε ηελ δνζείζα αθνινπζία (query) θαη κε 

έλα δεδνκέλν πίλαθα ππνθαηάζηαζεο (substitutionmatrix). Οη ιέμεηο ζηε βάζε δεδνκέλσλ πνπ 

ζεκεηψλνπλ score επεθηείλνληαη θαη πξνο ηηο δπν θαηεπζχλζεηο ζε κία πξνζπάζεηα λα 

κεγηζηνπνηεζεί ην score, ζχκθσλα κε θάπνην θξηηήξην επαηζζεζίαο (επίζεο πξνθαζνξηζκέλν απφ 

                                                 
5
https://blast.ncbi.nlm.nih.gov/Blast.cgi 
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πξηλ, ζπλήζσο 10) ηνπ Δ-value. ΢ηελ Δηθφλα 3, ε ηξηπιέηα PQG έρεη βξεζεί λα ζηνηρίδεηαη ζηελ 

PMG, θαη θαζψο ρξεζηκνπνηείηαη ν πίλαθαο BLOSUM62, ην score ηεο ζηνίρηζεο είλαη 13>Σ (P-P 

=7, G-G=6, Q-M=0). Καηφπηλ απηή ε ηξηπιέηα ζα επεθηαζεί θαη πξνο ηηο δπν θαηεπζχλζεηο γηα λα 

δψζεη ηε κέγηζηε ηνπηθή ζηνίρηζε. Σα HSPs πνπ πιεξνχλ απηά ηα θξηηήξηα ζα αλαθεξζνχλ απφ ην 

BLAST, ππφ ηνλ φξν φηη δελ ππεξβαίλνπλ ηνλ αξηζκφ ησλ επηηξεπηψλ πξνο εκθάληζε αθνινπζηψλ. 

 

 

Δηθόλα 3: Παξάδεηγκα αιγνξίζκνπBLAST. 

Πην ζπγθεθξηκέλα:  

Ζ δηαδηθαζία ηεο ζχγθξηζεο μεθηλά κε ηελ θαηαζθεπή ελφο θαηαιφγνπ φισλ ησλ ιέμεσλ πνπ ζα 

ηαίξηαδαλ κε θάπνηα ιέμε ηεο άγλσζηεο αιιεινπρίαο θαη μεπεξλνχλ ηελ ηηκή θαησθιίνπ 

(πξνθαζνξηζκέλε ηηκή γηα πξσηετληθέο αιιεινπρίεο Σ=13). 

΢ηε ζπλέρεηα, ν αιγφξηζκνο αλαδεηά απηέο ηηο ιέμεηο ζηηο αιιεινπρίεο ηεο βάζεο δεδνκέλσλ 

θαη θάζε θνξά πνπ εληνπίδεη θάπνηα ηέηνηα μεθηλάεη κηα δηαδηθαζία επέθηαζεο ηνπ ‗επξήκαηνο‘ 

πξνο ηηο δχν θαηεπζχλζεηο, φζν ε βαζκνινγία ζπλερίδεη θαη απμάλεη. 
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Oη πεξηνρέο κέγηζηεο βαζκνινγίαο πνπ εληνπίδνληαη ζε απηφ ην ζηάδην είλαη νη ππνςήθηεο 

πεξηνρέο νκνηφηεηαο (HSPs, highscoringpairs). 

Απφ φια ηα HSPsαλαθέξνληαη ζηα απνηειέζκαηα εθείλεο νη πεξηνρέο ζηηο νπνίεο εβαζκνινγία 

ππεξβαίλεη κηα δεχηεξε ηηκή θαησθιίνπ S 

Σειηθά, επηιέγνληαη λα αλαθεξζνχλ εθείλεο κφλν νη ηνπηθέο νκνηφηεηεο νη νπνίεο εκθαλίδνπλ 

πςειή ζηαηηζηηθή ζεκαληηθφηεηα, ν πξνζδηνξηζκφο ηεο νπνίαο βαζίδεηαη ζην ζεψξεκα Karlin θαη 

Altschul. 

Οη αξρηθέο εθδφζεηο ηνπ BLAST, δελ επέηξεπαλ ηελ εηζαγσγή θελψλ θαη έηζη ν αιγφξηζκνο ήηαλ 

έλα απιά εχρξεζην θαη γξήγνξν εξγαιείν γηα ηνλ εληνπηζκφ φκνησλ αιιεινπρηψλ. Απφ ηε 2ε 

έθδνζε φκσο ηνπ πξνγξάκκαηνο θαη κεηά, πξνζηέζεθε θαη ε δπλαηφηεηα εηζαγσγήο θελψλ κε 

ζπλέπεηα ην BLAST λα κπνξεί λα ρξεζηκνπνηεζεί θαη ζαλ γεληθφ πξφγξακκα ζηνίρηζεο.Οη 

λεφηεξεο εθδφζεηο ηνπ BLAST πεξηέρνπλ πνιιέο ηξνπνπνηήζεηο πνπ επηηξέπνπλ πην αθξηβείο 

ππνινγηζκνχο κε ρξήζε πξνθίι θαη εηδηθψλ αλά ζέζε πηλάθσλ νκνηφηεηαο (PSI-BLAST) .Σν 

BLAST, ρξεζηκνπνηεί επίζεο θαη κηα ζεηξά βειηηζηνπνηήζεσλ γηα ηνλ αθξηβή ππνινγηζκφ ηεο 

ζηαηηζηηθήο ζεκαληηθφηεηαο, πέξαλ ηεο θιαζηθήο ζεσξίαο ησλ Karlin θαη Altschul. Σν BLAST 

γεληθά, έρεη θεξδίζεη ηελ απνδνρή ηεο θνηλφηεηαο, ηφζν γηαηί είλαη ειεχζεξα δηαζέζηκν θαη 

ζπλδεδεκέλν κε ηηο βάζεηο ηνπ NCBI, φζν θαη γηαηί είλαη ν πην γξήγνξνο απφ ηνπο αιγφξηζκνπο 

ζηνίρηζεο[3]. 

 
΢ηα αξρηθά ζηάδηα, ε δηαδηθαζία ηνπ BLASTκνηάδεη κε απηή ηνπ FASTA, αιιά είλαη αθφκα πην 

γξήγνξε θαζψο πνιιέο παξακέηξνπο ηηο έρεη πξνυπνινγηζκέλεο θαη απνθεχγεη λα ζηνηρίζεη 

αιιεινπρίεο ηεο βάζεο δεδνκέλσλ πνπ ν αιγφξηζκνο θξίλεη φηη δελ έρνπλ ζεκαληηθή νκνηφηεηα. 

Ωζηφζν, είλαη δηαθνξεηηθφο ν ηξφπνο ππνινγηζκνχ ηεο ζηαηηζηηθήο ζεκαληηθφηεηαο ησλ 

επξεκάησλ. Δλψ ην BLAST ππνινγίδεη ηηο παξακέηξνπο ηεο θαηαλνκήο (Κ,ι) απφ 

πξνζνκνηψζεηο, πνπ έρεη πξαγκαηνπνηήζεη απφ πξηλ θαη έρεη απνζεθεπκέλεο ηηο παξακέηξνπο, ην 

FASTA ηηο ππνινγίδεη απφ φιεο ηηο άιιεο αιιεινπρίεο ηεο βάζεο δεδνκέλσλ θαη γηα απηφλ ηνλ 

ιφγν είλαη θαη πην αξγφ. Σν FASTA ελζσκαηψλεη επίζεο αθξηβέζηεξνπο ηξφπνπο ππνινγηζκνχ 

ηεο ζηαηηζηηθήο ζεκαληηθφηεηαο ελφο επξήκαηνο φηαλ ππάξρνπλ θελά (Pearson, 1998). Πξέπεη 

φκσο λα ηνληζηεί, φηη ην BLAST ζε αληίζεζε κε ην FASTA δελ κπνξεί λα ρξεζηκνπνηήζεη θάζε 

κέζνδν, εηδηθά απηέο πνπ γηα ηνλ ππνινγηζκφ ηεο ζεκαληηθφηεηαο ρξεζηκνπνηνχλ ηα 
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απνηειέζκαηα ηεο αλαδήηεζεο ζηε βάζε. Απηφ ζπκβαίλεη γηαηί ην BLAST γηα ηηο αιιεινπρίεο γηα 

ηηο νπνίεο δελ βξήθε θάπνηα νκνηφηεηα, δελ ζα έρεη ππνινγηζκέλν θάπνην ζθνξ ηεο ζηνίρηζεο. ΢ε 

γεληθέο γξακκέο θαη ην BLAST θαη ην FASTA παξέρνπλ απνηειέζκαηα ζρεδφλ παξαπιήζηα κε 

ηνπο θιαζηθνχο αιγφξηζκνπο δπλακηθνχ πξνγξακκαηηζκνχ θαη ην πνην παθέην ζα ρξεζηκνπνηεζεί 

απφ θάπνηνλ είλαη ζέκα πνπ εμαξηάηαη θπξίσο απφ ην πνχ απνζθνπεί ε έξεπλά ηνπ (αθξίβεηα), απφ 

ηελ ηαρχηεηα θαη απφ ηηο αλάγθεο παξακεηξνπνίεζεο πνπ έρεη (είδνο αθνινπζίαο πνπ ζπγθξίλεηαη, 

πιήζνο ησλ πηλάθσλ ηνπ ζθνξ, πνηλέο γηα θελά θιπ. ). [5] 

Παξαιιαγέο ηνπ BLAST 

Τπάξρνπλ πνιιέο παξαιιαγέο ηνπ πξνγξάκκαηνο BLAST, νη νπνίεο εθηεινχλ δηαθνξεηηθέο 

εξγαζίεο. 

blastn -ζπγθξίλεη κηα λνπθιενηηδηθή αθνινπζία (DNA) κε κηα βάζε λνπθιενηηδηθψλ αθνινπζηψλ 

(DNA). Ζ αλαδήηεζε γίλεηαη θαη ζηηο δχν αιπζίδεο. Δίλαη έλα πξφγξακκα βειηηζηνπνηεκέλεο 

ηαρχηεηαο, φρη φκσο θαη επαηζζεζίαο. 

blastp -ζπγθξίλεη ηελ δεηνχκελε ακηλνμηθή αθνινπζία κε κηα βάζε πξσηετληθψλ αθνινπζηψλ 

(ζχγθξηζε πξσηεΐλεο κε πξσηεΐλεο). 

blastx -ζπγθξίλεη κηα άγλσζηε λνπθιενηηδηθή αθνινπζία (DNA) κεηαθξαζκέλε ζε φια ηα 

πιαίζηα αλάγλσζεο (readingframes) κε κηα βάζε πξσηετληθψλ αθνινπζηψλ ηνπ NCBI. 

Υξεζηκνπνηείηαη γηα ηελ εχξεζε πηζαλψλ κεηαθξαζκέλσλ πξσηετληθψλ πξντφλησλ κηαο άγλσζηεο 

λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο. 

tblastn -ζπγθξίλεη ηελ δεηνχκελε πξσηετληθή αθνινπζία κε κηα βάζε λνπθιενηηδηθψλ 

αθνινπζηψλ (DNA) ηνπ NCBI πνπ κεηαθξάδεηαη δπλακηθά ζε φια ηα πιαίζηα αλάγλσζεο 

(readingframes). 

tblastx-κεηαηξέπεη κηα λνπθιενηηδηθή αθνινπζία (DNA) ζε κηα πξσηετληθή αθνινπζία ζε φια ηα 

πιαίζηα αλάγλσζεο (readingframes) θαη κεηά ηε ζπγθξίλεη κε κηα βάζε λνπθιενηηδηθψλ 

αθνινπζηψλ ηνπ NCBI ε νπνία έρεη κεηαθξαζηεί ζε φια ηα πιαίζηα αλάγλσζεο (readingframes). 

BLAST2-Ολνκάδεηαη εμειηγκέλν (advanced) BLAST. Δθηειεί ζηνηρίζεηο πνπ πεξηέρνπλ θελά 

(gappedalignments). 
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MEGABLAST-είλαη έλα πξφγξακκα πνπ ρξεζηκνπνηεί έλαλ πιενλεθηηθφ ("greedyalgorithm") 

αιγφξηζκν (Milleretal, 2000), γηα αλαδήηεζε ζηνίρηζεο λνπθιενηηδηθψλ αθνινπζηψλ. 

Υξεζηκνπνηείηαη γηα ζηνίρηζε αθνινπζηψλ κε κηθξέο δηαθνξέο θαη είλαη 10 θνξέο γξεγνξφηεξν 

απφ παξφκνηα πξνγξάκκαηα. Δλδείθλπηαη γηα ζχγθξηζε κεηαμχ κεγάισλ αθνινπζηψλ. 

PSI-BLAST-(PositionSpecificIteratedBLAST) ρξεζηκνπνηεί ζηαζεξή αλαδήηεζε, ζηελ νπνία νη 

αθνινπζίεο πνπ ζα βξεζνχλ ζηνλ πξψην γχξν αλαδεηήζεσλ ρξεζηκνπνηνχληαη γηα λα ρηίζνπλ έλα 

απνηειεζκαηηθφ κνληέιν γηα ηνπο επφκελνπο θχθινπο αλαδεηήζεσλ. 

PHI-BLAST-(PatternHitInitiatedBLAST) ζπλδπάδεη ην ηαίξηαζκα ελφο πξφηππνπ θπζηνινγηθήο 

έθθξαζεο κε κηα ζπγθεθξηκέλε ζέζε πνπ επαλαιακβάλεηαη ζηελ πξσηετληθή αθνινπζία. 

RPS-BLAST-ζπγθξίλεη κηα πξσηετληθή αθνινπζία σο πξνο ηελ βάζε 

ConservedDomainDatabase (CD-Search).[5] 

 

2.5 Η βηνπιεξνθνξηθή ζηε κειέηε ησλ λνζεκάησλ 

Ζ επίδξαζε ηεο βηνπιεξνθνξηθήο ζηελ ηαηξηθή είλαη βαζηά θαη θαίξηα . Οη γηαηξνί πιένλ είλαη ζε 

ζέζε λα δηαγηγλψζθνπλ ηηο λφζνπο θαη λα αλαπηχζζνπλ ζηξαηεγηθέο γηα ηε ζεξαπεία ηνπο κε ηε 

βνήζεηα ησλ βηνινγηθψλ βάζεσλ δεδνκέλσλ. Δηδηθφηεξα, έπεηηα απφ ηελ νινθιήξσζε ηνπ 

Πξνγξάκκαηνο ηνπ Αλζξψπηλνπ Γνληδηψκαηνο (HumanGenomeProject ), ηα γνλίδηα πνπ ειέγρνπλ 

ηηο αζζέλεηεο είλαη επθνιφηεξν λα εληνπηζηνχλ. Οη λέεο ηερλνινγίεο επηηξέπνπλ ζηνπο εξεπλεηέο 

λα εληνπίζνπλ θαη λα αλαιχζνπλ ηα γνλίδηα θαη ηηο πξσηεΐλεο επηζεκαίλνληαο κε ηνλ ηξφπν απηφ 

ηελ αθξηβή θχζε ησλ δηαθφξσλ αζζελεηψλ θαη πξνβιέπνληαο ηηο αληηδξάζεηο ησλ αηφκσλ ζηα 

θάξκαθα. 

 
΢ηελ πξάμε, ε ζχδεπμε ηεο πιεξνθνξηθήο κε ηελ κνξηαθή βηνινγία ζπκβάιιεη ζεκαληηθά ζηελ 

επίιπζε ππνινγηζηηθψλ πξνβιεκάησλ, ηα νπνία κέρξη πξφηηλνο ε βηνινγία δελ κπνξνχζε λα 

επηιχζεη. Δπεηδή ην θχξην πεδίν ελαζρφιεζεο ηεο κνξηαθήο βηνινγίαο είλαη ε θαηεγνξηνπνίεζε 

θαη ε ζχγθξηζε δνκψλ φπσο είλαη νη αθνινπζίεο ηνπ DNA, ηα γνλίδηα θαη νη πξσηεΐλεο, ηα 

εξγαιεία ηεο πιεξνθνξηθήο ζπκβάιινπλ ζηελ επίιπζε πξνβιεκάησλ φπσο ηα παξαθάησ: 
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1) ΢χγθξηζε ησλ αθνινπζηψλ. Δίλαη γλσζηφ φηη νη αθνινπζίεο ηνπ DNA θαη ησλ πξσηετλψλ 

πνπ κνηάδνπλ ηείλνπλ λα εκθαλίδνπλ παξφκνηα ιεηηνπξγία, αθφκα θη αλ νη αθνινπζίεο 

απηέο πξνέξρνληαη απφ δηαθνξεηηθά είδε. Γηα απηφ ηνλ ιφγν, ην πξψην βήκα γηα λα 

αλαγλσξίζνπκε ηελ δξάζε κηαο αθνινπζίαο είλαη ε ζχγθξηζή ηεο κε άιιεο γηα λα 

εμεξεπλήζνπκε πηζαλέο νκνηφηεηεο ζηε δνκή, ελέξγεηα πνπ επηηπγράλεηαη κε ηε ρξήζε 

αιγνξίζκσλ αλάθηεζεο πιεξνθνξίαο βάζεη ζρεκαηηθψλ νκνηνηήησλ, φπσο είλαη ν 

FASTAθαη ν BLASTπνπ ζα κειεηήζνπκε παξαθάησ.  

 

2) Καηεγνξηνπνίεζε ησλ πξσηετλψλ. Ζ θαηεγνξηνπνίεζε ησλ πξσηετλψλ επηηπγράλεηαη κε 

ηελ θαηάηαμή ηνπο ζε νηθνγέλεηεο πνπ έρνπλ παξφκνηα δνκή θαη ιεηηνπξγία. Έηζη, 

γλσξίδνπκε ηελ ζπκπεξηθνξά θαη ηελ ηξηζδηάζηαηε δνκή ηνπο. 

 

3) Δμαγσγή πιεξνθνξηψλ απφ γνληδηαθέο αθνινπζίεο. Ζ εμαγσγή πιεξνθνξηψλ θαη 

ζπκπεξαζκάησλ ζρεηηθά κε ηε βηνινγηθή δξάζε θαη ηε ζπκπεξηθνξά ησλ 

γνληδίσλ(εκπινθή ζε ζπγθεθξηκέλεο αλσκαιίεο, φκνηα ζπκπεξηθνξά ζε ζεξαπεπηηθέο 

αγσγέο θ.ά.),απνηειεί επίπνλε δηαδηθαζία ιφγσ ηεο πνιχπινθεο θχζεο ησλ γνληδίσλ. 

 

4) Αλαπαξάζηαζε ησλ θπηηάξσλ σο κεηαγξαθηθψλ δηθηχσλ. Σα δσληαλά θχηηαξα κπνξνχλ 

λα ραξαθηεξηζηνχλ σο αιιειεπηδξάζεηο δηαθνξεηηθψλ θπηηαξηθψλ δηαδηθαζηψλ. Δάλ 

ζέιακε λα κνληεινπνηήζνπκε ηελ παξαπάλσ θαηάζηαζε ζα ηελ αλαπαξηζηνχζακε κε έλα 

δπλακηθφ ζχζηεκα κε ζπγθεθξηκέλεο εηζφδνπο (π.ρ.: θάξκαθα, ιακβαλφκελα ζήκαηα απφ 

γεηηνληθά θχηηαξα ή ηνλ αλζξψπηλν νξγαληζκφ) θαη πηζαλέο θαηαζηάζεηο.  

 

2.6 Δθαξκνγέο βηνπιεξνθνξηθήο 
 

Ζ βηνπιεξνθνξηθή κε ηηο κεζφδνπο πνπ εθαξκφδεη, παξάγεη λέα γλψζε, ε νπνία είλαη πνιχ 

ζεκαληηθή ζε άιινπο ηνκείο φπσο ε Ηαηξηθή θαη ε Φαξκαθνινγία. 
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 Βιοπληροθορική και ιαηρικές επιζηήμες 

΢ηελ ηαηξηθή, ε εθαξκνγή ηεο βηνπιεξνθνξηθήο έγθεηηαη ζηελ ζχγθξηζε ηνπ γελεηηθνχ πιηθνχ 

θαξθηληθψλ θπηηάξσλ κε απηφ ησλ πγηψλ, ζηε ρξήζε αθνινπζηαθψλ κεζφδσλ θαζψο θαη ζηελ 

ηαπηνπνίεζε θαη ηνλ ραξαθηεξηζκφ ησλ γελεηηθψλ αιιαγψλ πνπ ζπκβαίλνπλ θαηά ηε δηάξθεηα ηεο 

εμαιιαγήο ησλ θπηηάξσλ απφ πγηή ζε θαξθηληθά [8][9]. 

 

 Βιοπληροθορική και θαρμακολογία  

 Ζ αξσγή ηεο βηνπιεξνθνξηθήο ζηνλ ηνκέα ηεο θαξκαθνινγίαο έγθεηηαη ζηελ πξνζπάζεηα 

νξζνινγηθνχ ζρεδηαζκνχ θαξκάθσλ πνπ αληηκεησπίδνπλ κνιπζκαηηθέο αζζέλεηεο, γεγνλφο πνπ ζα 

αλαθνχθηδε νιφθιεξε ηελ αλζξσπφηεηα δεδνκέλνπ φηη ε ζλεζηκφηεηα παηδηψλ θαη λεαξψλ 

ελειίθσλ, εμαηηίαο ησλ αλσηέξσ, είλαη απμεκέλε ζηηο κέξεο καο. Ο ιφγνο πνπ, ελ έηεη 2016, νη 

κνιπζκαηηθέο αζζέλεηεο παξακέλνπλ ζεκαληηθφηαηεο αηηίεο ζαλάηνπ παγθνζκίσο, είλαη ε 

αλαπνηειεζκαηηθφηεηα θαη ην πςειφ θφζηνο ησλ ήδε ππαξρφλησλ θαξκάθσλ. Μέρξη πξφηηλνο ε 

θαξκαθεπηηθή βηνκεραλία επηθεληξσλφηαλ ζηελ αλαθάιπςε θαξκάθσλ, δηαδηθαζία αθξηβή θαη 

ρξνλνβφξα, ζε ζχγθξηζε κε απηήλ ηνπ νξζνινγηθνχ ζρεδηαζκνχ θαξκάθσλ πνπ εθαξκφδεηαη 

παξάιιεια πιένλ.  

Με ηελ εμέιημε ηεο πιεξνθνξηθήο, κέζσ ππνινγηζηηθψλ κεζφδσλ θαζίζηαηαη δπλαηή ε πξφβιεςε 

«νκνηφηεηαο θαξκάθσλ», πνπ δελ είλαη άιιν απφ ηνλ εληνπηζκφ θαη ηελ εμάιεηςε κνξίσλ πνπ 

πηζαλφηαηα δελ ζα επηβηψζνπλ ζηα ηειεπηαία ζηάδηα ηεο αλαθάιπςεο θαη ηεο αλάπηπμεο. Ζ 

αλίρλεπζε ησλ «φκνησλ θαξκάθσλ» ζα κπνξνχζε λα πινπνηεζεί κε ηε ρξήζε γελεηηθνχ 

αιγνξίζκνπ θαη πξνζεγγίζεσλ βαζηζκέλσλ ζην λεπξσληθφ δίθηπν. 

Οη πξνγξακκαηηζηέο εληείλνπλ ηηο πξνζπάζεηέο ηνπο γηα ηελ θαηαζθεπή απνδνηηθψλ αιγνξίζκσλ 

πνπ ζα πξνβιέπνπλ ηηο πξσηετληθέο δνκέο θαη ηελ αιιειεπίδξαζε ησλ κηθξψλ κνξίσλ κε απηέο, 

παξά ην φηη απηφ ην εγρείξεκα είλαη ππνινγηζηηθά απαηηεηηθφ θαη κέρξη ζηηγκήο δελ ππάξρεη ε 

ππνινγηζηηθή δχλακε ψζηε λα ρεηξηζηνχκε έλα ηφζν κεγάιν δήηεκα[9].  

 

2.7 Η εμέιημε ηεο βηνπιεξνθνξηθήο ζε -omic επηζηήκε 

Σα ηειεπηαία ρξφληα, ε έξεπλα ζηνλ ηνκέα ηεο βηνινγίαο έρεη γλσξίζεη επαλαζηαηηθή αλάπηπμε κε 

ηελ εηζαγσγή λέσλ ηερλνινγηψλ πνπ επηηξέπνπλ ηελ γξήγνξε επεμεξγαζία κεγάινπ φγθνπ 
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δεδνκέλσλ (high-throughputanalysis). Απηή ε εμέιημε ηεο ηερλνινγίαο έδσζε ψζεζε ζηε 

δεκηνπξγία λέσλ πεδίσλ επηζηεκψλ πνπ κνηξάδνληαηηε δεκνθηιή θαηάιεμε -omics. Ζ θαηάιεμε 

απηή πξνέξρεηαη απφ ην ειιεληθφ επίζεκα –σκα, ην νπνίν αλαιπφκελν ζε –σ-κα, καο δίλεη ηελ 

εξκελεία ηνπ επηζήκαηνο, κε ην –σ λα πξνέξρεηαη απφ ηελ ιέμε «ζηέιερνο» θαη ην –κα λα 

ηνπνζεηείηαη σο θαηάιεμε ζε νπζηαζηηθά κε αθεξεκέλε έλλνηα. ΢χκθσλα κε ην Αγγιηθφ Λεμηθφ 

ηεο Ομθφξδεο, ζηελ θπηηαξηθή θαη κνξηαθή βηνινγία ην επίζεκα –σκα ρξεζηκνπνηείηαη γηα ηελ 

δεκηνπξγία νπζηαζηηθψλ πνπ ζπκππθλψλνπλ ηελ έλλνηα «φια ηα ζπζηαηηθά απφ ηα νπνία 

απνηειείηαη».  

Πξφθεηηαη γηα πςειήο απφδνζεο ηερληθέο(high-throughputtechniques) πνπ άιιαμαλ ξηδηθά ηνλ 

ηξφπν κε ηνλ νπνίν πξνζεγγίδνληαη ηα πξνβιήκαηα ζηηο επηζηήκεο δσήο θαη παξνπζηάδνπλ 

πνηθίια πιενλεθηήκαηα ζε ζχγθξηζε κε ηηο θιαζζηθέο κεζφδνπο βηνινγίαο. ΢πγθεθξηκέλα, νχζεο 

νιηζηηθέο ηερλνινγίεο παξέρνπλ ηεξάζηην φγθν πιεξνθνξίαο γηα ην βηνινγηθφ ζχζηεκα, ζε θάζε 

επίπεδν θπηηαξηθήο ιεηηνπξγίαο, ν νπνίνο απνζεθεχεηαη ζε εηδηθέο βάζεηο δεδνκέλσλ θαη 

αλαιχεηαη κέζσ ππνινγηζηηθψλ ζηαηηζηηθψλ εξγαιείσλ. Δπηπιένλ, ζε αληίζεζε κε απηέο ηεο 

θιαζζηθήο βηνινγίαο πνπ ζηεξίδνληαη ζηελ αλάιπζε ιίγσλ κνξηαθψλ δεδνκέλσλ θάζε θνξά θαη 

απαηηνχλ κηα αξρηθή ππφζεζε ζπζρέηηζεο ησλ ελ ιφγσ δεδνκέλσλ, νη κέζνδνη ησλ –

omicsηερληθψλ δελ απαηηνχλ αξρηθή ππφζεζε(κε πξνθαηεηιεκκέλεπξνζέγγηζε θαη αλάιπζε). 

Απηφ έρεη σο απνηέιεζκα ηελ ειαρηζηνπνίεζε ησλ ζθαικάησλ θαζψο ε αξρηθή ππφζεζε κπνξεί 

λα είλαη είηε εκηηειήο είηε ιαλζαζκέλε κε απνηέιεζκα λα νδεγήζεη ζε ιαλζαζκέλα 

ζπκπεξάζκαηα. Έλα αθφκα πιενλέθηεκα ησλ ελ ιφγσ ηερλνινγηψλ είλαη ε παξνρή ηεο 

δπλαηφηεηαο παξάιιειεο κέηξεζεο φινπ ή ελφο κεγάινπ κέξνπο κνξηαθψλ πνζνηήησλ πνπ 

ππάξρνπλ ζε έλα ζπγθεθξηκέλν επίπεδν θπηηαξηθήο ιεηηνπξγίαο κε απνηέιεζκα ηελ ζπζρέηηζε 

παξάιιεισλ θαηλνκέλσλ. Σέινο, ζα κπνξνχζακε λα πνχκε φηη ην ζεκαληηθφηεξν πιενλέθηεκα 

φισλ, είλαη ε γεθχξσζε ηνπ ράζκαηνο κεηαμχ γνλνηχπνπ θαη θαηλνηχπνπ. Γεδνκέλνπ φηη ε 

γελεηηθή νκνηφηεηα κεηαμχ ησλ αηφκσλ, αθφκα θαη δηαθνξεηηθψλ θπιψλ, είλαηκεγαιχηεξε ηνπ 

99,9 % ελψ ε θαηλνηππηθή πνηθηινκνξθία γηγαληηαία, εμάγεηαη ην ζπκπέξαζκα φηη ηνλ θπξίαξρν 

ξφιν ηνλ παίδνπλ ηα επίπεδα ξχζκηζεο πνπ κεζνιαβνχλ. Δηδηθφηεξα, ελψ ε δηαδηθαζία πνπ δείρλεη 

ηη είλαη πηζαλφηεξν λα ζπκβεί είλαη ε αλάιπζε ησλ κεηαγξαθηθψλ ελεξγεηψλ, ζηελ 

πξαγκαηηθφηεηα ε δηαδηθαζία πνπ αληηπξνζσπεχεη ηη ζπκβαίλεη ζην βηνινγηθφ ζχζηεκα είλαη ε 

αλάιπζε ησλ κεηαβνιηθψλ ελεξγεηψλ ηνπ θπηηάξνπ. Αμίδεη λα ζεκεησζεί φηη ν κεηαβνιηζκφο 
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επεξεάδεη ην βηνινγηθφ ζχζηεκα θαη ζην επίπεδν ηεο κεηαγξαθήο κέζσ αλαδξνκηθψλ κνλνπαηηψλ 

(Δηθφλα 4).[11] 

 

Δηθόλα 4: Σα ηέζζεξα επίπεδα ηεο γελεηηθήο  πιεξνθνξίαο θαη ε κεηαμχ ηνπο αιιειεπίδξαζε. 

 

Πνιινί δηαθνξεηηθνί φξνη ρξεζηκνπνηνχληαη γηα λα θαηεγνξηνπνηήζνπλ ηα λέα αληηθείκελα 

κειέηεο ηα νπνία θαη ζπλερψο απμάλνληαη.  

Μεξηθά απφ απηά είλαη 

 Genomics (γνληδησκαηηθή), πνπ είλαη ε κειέηε ηνπ ζπλφινπ ησλ γνληδίσλ ελφο 

νξγαληζκνχ θαη ηεο ιεηηνπξγίαο ηνπ 

 Proteomics (πξσηενκηθή), πνπ είλαη ε κειέηε ησλ δνκψλ θαη ιεηηνπξγηψλ ησλ 

πξσηετλψλ 

 Metabolomics (κεηαβνινκηθή), πνπ είλαη ε κειέηε ρεκηθψλ δηαδηθαζηψλ πνπ αθνξνχλ 

ηνπο κεηαβνιίηεο, κηθξά θχηηαξα πνπ είλαη παξάγσγα ηνπ κεηαβνιηζκνχ. Γχν 

ππνθαηεγνξίεο ησλ metabolomics είλαη νη εμήο:  

 Glycomics,ε κειέηε ησλ θπηηαξηθψλ πδαηαλζξάθσλ 
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 Lipidomics (ιηπηδνκηθή), ε κειέηε ησλ θπηηαξηθψλ ιηπηδίσλ 

 Transcriptomics (κεηαγξαθνκηθή), ε κειέηε ηνπ mRNAδειαδή ηνπ κνξίνπ RNA πνπ 

κεηαθέξεη ηε γελεηηθή πιεξνθνξία απφ ην DNA ζηα ξηβνζψκαηα, γηα ηελ ζχλζεζε ησλ 

πξσηετλψλ ζηα θχηηαξα 

Όια ηα παξαπάλσ πνπ απνηεινχλ ηε κειέηε ηνπ ζπλφινπ ησλ κνξηαθψλ αιιειεπηδξάζεσλ 

ζηα θχηηαξα είλαη γλσζηά θαη σο Interactomics. 

 

2.8 Η θιηληθήβηνπιεξνθνξηθή 

Ζ θιηληθή βηνπιεξνθνξηθή(ή αιιηψο ClinicalBioinformatics) είλαη κηα θαηλνχξηα αλαδπφκελε 

επηζηήκε πνπ ζπλδπάδεη ηηο επηζηήκεο ηεο θιηληθήο πιεξνθνξηθήο, δειαδή ην αλαιπηηθφ ηαηξηθφ 

ηζηνξηθφ ηνπ αζζελνχο ζε επίπεδν omics, ηεο βηνπιεξνθνξηθήο, ηεο ηαηξηθήο πιεξνθνξηθήο, ηεο 

ηερλνινγίαο πιεξνθνξηψλ, ησλ καζεκαηηθψλ θαη ησλ –omics καδί. ΢θνπφο ηεο θιηληθήο 

βηνπιεξνθνξηθήο είλαη ε εθαξκνγή ηεο βηνινγηθήο θαη ηαηξηθήο πιεξνθνξηθήο ζηελ αλάπηπμε ηεο 

πξνζσπηθήο ζεξαπείαο θαη θαξκαθεπηηθήο αγσγήο ηνπ εθάζηνηε αζζελνχο.  

Ζ θιηληθή βηνπιεξνθνξηθή αξρηθά πξνηάζεθε σο πάξνρνο βηνινγηθψλ θαη ηαηξηθψλ πιεξνθνξηψλ 

γηα εμαηνκηθεπκέλε δηάγλσζε θαη ζεξαπεία, δηεπθνιχλνληαο έηζη ηνπο εξεπλεηέο ζηελ αλαδήηεζή 

ηνπο ζε δηαδηθηπαθέο βάζεηο βηνινγηθψλ δεδνκέλσλ, ζηελ εθαξκνγή ηεο βηνπιεξνθνξηθήο ζηελ 

ηαηξηθή πξαθηηθή, ζηελ επηινγή εθ κέξνπο ηνπο θαηάιιεινπ ινγηζκηθνχ αλάιπζεο ησλ δεδνκέλσλ 

κηθξνζπζηνηρηψλ γηα ηε ιήςε ηαηξηθψλ απνθάζεσλ, ζηελ βειηηζηνπνίεζε ηεο αλάπηπμεο -

ζρεηηδφκελσλ κε ηελ αζζέλεηα- βηνδεηθηψλ θαη ζηελ επηηήξεζε ηαπηνπνίεζεο ησλ θαξκάθσλ θαη 

ησλ ζηφρσλ ηνπο. [12] 

Ζ θιηληθή βηνπιεξνθνξηθή παίδεη πξσηαξρηθφ ξφιν ζε πιήζνο θιηληθψλ εθαξκνγψλ, 

ζπκπεξηιακβαλνκέλσλ ησλ ηερληθψλ omics (proteomics, metabolomics, pharmacomics, 

transcriptomics), ησλ κεηαβνιηθψλ θαη ζεκαηνδνηηθψλ κνλνπαηηψλ, ηεο αλάπηπμεο  ησλ 

βηνδεηθηψλ, ηεο ππνινγηζηηθήο βηνινγίαο, ηεο αλάιπζεο πςειήο απφδνζεο, ηεο αλζξψπηλεο 

κνξηαθήο γελεηηθήο, ηεο ηξάπεδαο αλζξψπηλνπ ηζηνχ, ηεο καζεκαηηθήο ηαηξηθήο θαη βηνινγίαο, ηεο 

έθθξαζεο πξσηετλψλ θαη θαηεγνξηνπνίεζεο, θαη ηεο βηνινγίαο ζπζηεκάησλ. Ζ θαηαλφεζε ηεο 

αιιειεπίδξαζεο ηεο θιηληθήο πιεξνθνξηθήο θαη ηεο βηνπιεξνθνξηθήο είλαη ην πξψην θαη θξίζηκν 
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βήκα γηα ηελ αλαθάιπςε θαη ηελ εμέιημε λέσλ δηαγλσζηηθψλ κέζσλ θαη ζεξαπεηψλ ησλ 

αζζελεηψλ. 

΢ε αληίζεζε κε ηηο άιιεο εθαξκνγέο ηεο πιεξνθνξηθήο, ε θιηληθή βηνπιεξνθνξηθή πξέπεη λα 

επηθεληξσζεί πεξηζζφηεξν ζηελ θιηληθή πιεξνθνξηθή, πεξηιακβάλνληαο ηα παξάπνλα ηνπ 

αζζελνχο, ην ηζηνξηθφ ηνπ, ηηο ζεξαπείεο ηνπ, ηα θιηληθά ζπκπηψκαηα θαη ηηο ελδείμεηο, ηηο 

ηαηξηθέο εμεηάζεηο ηνπ, ηηο βηνρεκηθέο αλαιχζεηο, ηα πξνθίι απεηθφληζεο, ηελ παζνινγία ηνπ 

αζζελνχο θαη άιιεο κεηξήζεηο.  

Ζ θιηληθή βηνπιεξνθνξηθή είλαη κία θαηλνχξγηα κέζνδνο κέζσ ηεο νπνίαο νη εξεπλεηέο θαη νη 

θιηληθνί κπνξνχλ λα ζπλδπάζνπλ  θιηληθέο κεηξήζεηο θαη ελδείμεηο πνπ πξνέξρνληαη απφ ηελ 

εθαξκνγή ηεο βηνπιεξνθνξηθήο ζε αλζξψπηλνπο ηζηνχο, λα θαηαλνήζνπλ ηα ζπκπηψκαηα, ηελ 

εθδήισζε θαη ηελ εμέιημε λνζεκάησλ θαη λα αλαπηχμνπλ λέεο πξνιεπηηθέο θαη ζεξαπεπηηθέο 

ζηξαηεγηθέο. Με άιια ιφγηα, απνηειεί έλα λέν εξγαιείν κε ην νπνίν κπνξνχκε ραξηνγξαθήζνπκε 

ηηο ζρέζεηο εθείλεο πνπ ελζσκαηψλνπλ δηαθξηηά ζηνηρεία, ηα νπνία απφ θνηλνχ, θαηεπζχλνπλ ηε 

ζπλνιηθή ιεηηνπξγία ηνπ νξγαληζκνχ ζην πιαίζην κηαο ζπγθεθξηκέλεο νκηθήο ηερληθήο, κε 

θιηληθέο εμεηάζεηο, παζνθπζηνινγία, βηνρεκηθέο θαη απεηθνληζηηθέο αλαιχζεηο θαη ζεξαπείεο. 

Δίλαη χςηζηε αλάγθε λα δεκηνπξγεζεί κηα εηδηθή πιαηθφξκα επηθνηλσλίαο κεηαμχ ησλ 

επηζηεκφλσλ ηεο βηνπιεξνθνξηθήο θαη ησλ γηαηξψλ ψζηε λα αληαιιάζζνπλ ηηο γλψζεηο θαη ηηο 

εκπεηξίεο ηνπο πάλσ ζηε δεκηνπξγία λέσλ βηνηερλνινγηψλ, ζηηο γνληδηαθέο θαη πξσηετληθέο 

ιεηηνπξγίεο, ζηελ δπζιεηηνπξγία ησλ θπηηάξσλ θαη ησλ νξγάλσλ, ζηελ παζνινγία ηνπ αζζελνχο 

γεληθφηεξα, ζηελ πξφγλσζε θαη ζηα ζεξαπεπηηθά απνηειέζκαηα. 

Με άιια ιφγηα, ν φξνο «θιηληθή βηνπιεξνθνξηθή» κπνξεί λα νξηζζεί σο «ε θιηληθή εθαξκνγή ησλ 

επηζηεκψλ πνπ ζρεηίδνληαη κε ηελ βηνπιεξνθνξηθή, ησλ ηερλνινγηψλ πξνο θαηαλφεζε ησλ 

κνξηαθψλ κεραληζκψλ θαη ησλ πηζαλψλ ζεξαπεηψλ ησλ αλζξψπηλσλ αζζελεηψλ», κηα λέα θαη 

ζεκαληηθφηαηε ηδέα γηα ηελ αλάπηπμε βηνδεηθηψλ αλάινγσλ ησλ λφζσλ, ηελ θαηαλφεζε ησλ 

κεραληζκψλ πξνέιεπζεο ησλ λφζσλ θαη ηελ εθαξκνγή εμαηνκηθεπκέλεο ζεξαπεπηηθήο αγσγήο ζε 

θάζε άλζξσπν μερσξηζηά [13]. 

Σν κέιινλ ηεο ελ ιφγσ επηζηήκεο δηαγξάθεηαη ιακπξφ θαζψο ε επηζηεκνληθή θνηλφηεηα θαζηζηά 

αηζζεηή ηελ χπαξμε ζεσξηψλ πνπ ππνζηεξίδνπλ ηελ δεκηνπξγία εηδηθψλ ινγηζκηθψλ πνπ ζα 

απεηθνλίδνπλ ηε ιεηηνπξγία ησλ πξσηετλψλ θαη ηελ απνθαινχκελε «έθθξαζε ησλ γνληδίσλ», 

θαζψο θαη ηελ θαηαζθεπή ππνινγηζηψλ ησλ νπνίσλ ε κλήκε ζα έρεη αληηθαηαζηαζεί κε δσληαλά 
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λεπξηθά θχηηαξα. Θεσξίεο πνπ αλ πινπνηεζνχλ ζα πιαηζησζνχλ κε ηε δεκηνπξγία λέσλ 

εηδηθνηήησλ φπσο απηή ηνπ γηαηξνχ-πξνγξακκαηηζηή, ηνπ δηθηπαθνχ-νηθνλνκνιφγνπ θαη ηνπ 

βηνιφγνπ-ινγηζκηθνχ κε απνηέιεζκα ηελ αλάπηπμε λέσλ ζέζεσλ εξγαζίαο ζην ρψξν ησλ 

επηζηεκψλ πγείαο γεληθφηεξα [14].  
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Κεθάιαην 3: Γνληδηαθή έθθξαζε ηνπ πξνζαξκνζηηθνύ 

αλαπλεπζηηθνύ ζπζηήκαηνο 

 

3.1 Γνληδηαθή έθθξαζε 

Με ηνλ φξν «γνληδηαθή έθθξαζε» αλαθεξφκαζηε ζπλήζσο ζηε δηαδηθαζία κε ηελ νπνία έλα 

γνλίδην ελεξγνπνηείηαη, γηα λα παξαγάγεη κηα πξσηεΐλε. Δπεηδή κέζα ζηα θχηηαξα δελ παξάγνληαη 

νχηε φιεο νη πξσηεΐλεο νχηε θαη ζε ίδηεο πνζφηεηεο, αθνχ δελ ρξεηάδνληαη φιεο ζηελ ίδηα 

πνζφηεηα, αιιά νχηε θαη ηελ ίδηα ρξνληθή ζηηγκή, θαζίζηαηαη απαξαίηεηε ε χπαξμε θαη ε 

ιεηηνπξγία ελφο πξνγξάκκαηνο ξχζκηζεο ηεο γνληδηαθήο έθθξαζεο, πνπ παξέρεη ηηο νδεγίεο γηα ην 

είδνο αιιά θαη ηελ πνζφηεηα ησλ πξσηετλψλ πνπ πξέπεη λα παξαρζνχλ ζε θάζε ζπγθεθξηκέλε 

ρξνληθή ζηηγκή. Απηφ ην πξφγξακκα, δεδνκέλνπ φηη ν άλζξσπνο απνηειείηαη απφ επθαξπσηηθά 

θχηηαξα, ραξαθηεξίδεηαη απφ ηέζζεξα επίπεδα θαη παξνπζηάδεηαη αλαιπηηθά παξαθάησ : 

Το επίπεδο ηης μεηαγραθής: Ζ κεηαγξαθή είλαη απηή πνπ θαζνξίδεη πνηα γνλίδηα ζα εθθξαζηνχλ 

ζε πνηνπο ηζηνχο θαη ζε πνηα ζηάδηα ηεο αλάπηπμεο. ΢χκθσλα κε ηειεπηαίεο εθηηκήζεηο, θάζε 

αλζξψπηλν θχηηαξν πεξηέρεη ην πνιχ 40.000 γνλίδηα. Σα γνλίδηα απηά δηαθξίλνληαη ζε δπν 

θαηεγνξίεο:  

 ζηα γνλίδηα πνπ κεηαγξάθνληαη ζε mRNA θαη κεηαθξάδνληαη ζηε ζπλέρεηα ζε πξσηεΐλεο 

θαη 

 ζηα γνλίδηα πνπ κεηαγξάθνληαη θαη παξάγνπλ tRNA, rRNA θαη snRNA. 

Σα παξαπάλσ είδε κνξίσλ RNA είλαη αθξηβψο φζα κφξηα RNA παξάγνληαη κε ηε κεηαγξαθή θαη 

έρνπλ ηηο εμήο νλνκαζίεο: αγγειηνθφξν RNA (mRNA), κεηαθνξηθφ RNA(tRNA), ξηβνζσκηθφ 

RNA (rRNA) θαη κηθξφ ππξεληθφ RNA(snRNA). Απηέο νη νλνκαζίεο νξίδνπλ θαη ηε ιεηηνπξγία 

θάζε κνξίνπ. ΢πλεπψο, ην αγγειηνθφξν RNA κεηαθέξεη ηελ πιεξνθνξία ηνπ DNA γηα ηελ 

παξαγσγή ηεο πνιππεπηηδηθήο αιπζίδαο, ην κεηαθνξηθφ RNA ζπλδέεηαη κε έλα ζπγθεθξηκέλν 

ακηλνμχ θαη ην κεηαθέξεη ζηε ζέζε ηεο πξσηετλνζχλζεζεο, ηα ξηβνζσκηθά RNA ζπλδένληαη κε 

πξσηεΐλεο θαη ζρεκαηίδνπλ ην ξηβφζσκα πνπ είλαη απαξαίηεην γηα ηελ πξσηετλνζχλζεζε θαη 

ηέινο, ηα κηθξά ππξεληθά RNA είλαη κηθξά κφξηα πνπ, επίζεο, ζπλδένληαη κε πξσηεΐλεο 

ζρεκαηίδνληαο κηθξά ξηβνλνπθιενπξσηετληθά ζσκαηίδηα ηα νπνία θαηαιχνπλ ηελ «σξίκαλζε» ηνπ 
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mRNA. Ζ κεηαγξαθή θαηαιχεηαη απφ έλα έλδπκν, ηελ RNA πνιπκεξάζε, ε νπνία πξνζδέλεηαη 

ζηνλ ππνθηλεηή ηνπ γνληδίνπ κε ηε βνήζεηα πξσηετλψλ πνπ νλνκάδνληαη κεηαγξαθηθνί 

παξάγνληεο. Οη ππνθηλεηέο θαη νη κεηαγξαθηθνί παξάγνληεο απνηεινχλ ηα ξπζκηζηηθά ζηνηρεία ηεο 

κεηαγξαθήο ηνπ DNA θαη επηηξέπνπλ ζηελ RNA πνιπκεξάζε λα αξρίζεη ζσζηά ηε κεηαγξαθή. Οη 

ππνθηλεηέο βξίζθνληαη πάληα πξηλ απφ ηελ αξρή θάζε γνληδίνπ.  

Καηά ηελ έλαξμε ηεο κεηαγξαθήο ελφο γνληδίνπ ε RNA πνιπκεξάζε πξνζδέλεηαη ζηνλ ππνθηλεηή 

θαη πξνθαιεί ηνπηθφ μεηχιηγκα ηεο δηπιήο έιηθαο ηνπ DNA. ΢ηε ζπλέρεηα, ηνπνζεηεί ηα 

ξηβνλνπθιενηίδηα απέλαληη απφ ηα δενμπξηβνλνπθιενηίδηα κηαο αιπζίδαο ηνπ DNA ζχκθσλα κε 

ηνλ θαλφλα ηεο ζπκπιεξσκαηηθφηεηαο ησλ βάζεσλ θαη απέλαληη απφ ηελ αδελίλε ηνπνζεηείηαη ην 

ξηβνλνπθιενηίδην πνπ πεξηέρεη νπξαθίιε. Ζ RNA πνιπκεξάζε ζπλδέεη θάζε ξηβνλνπθιενηίδην κε 

ην άιιν κε θσζθνδηεζηεξηθφ δεζκφ θαη αθνχ ζπλζέζεη ην κφξην RNA, απειεπζεξψλεηαη απφ ην 

γνλίδην.  

Σηο επίπεδο μεηά ηη μεηαγραθή: Σν κφξην RNA πνπ παξάρζεθε θαηά ηε κεηαγξαθή δελ είλαη 

αθφκα έηνηκν λα κεηαθξαζηεί θαζψο πεξηέρεη αιιεινπρίεο πνπ κεηαθξάδνληαη ζε ακηλνμέα 

(εμψληα) αιιά θαη αιιεινπρίεο πνπ δελ κεηαθξάδνληαη (εζψληα), γη‘ απηφ θαη νλνκάδεηαη 

πξφδξνκν mRNA. Σν πξφδξνκν mRNA γηα λα κεηαηξαπεί ζε mRNA πθίζηαηαη ηελ δηαδηθαζία 

ηεο σξίκαλζεο, θαηά ηελ νπνία ηα εζψληα θφβνληαη απφ κηθξά ξηβνλνπθιενπξσηετληθά 

ζσκαηίδηα(απνηεινχκελα απφ  snRNA θαη πξσηεΐλεο πνπ ιεηηνπξγνχλ σο έλδπκα) θαη ηα εμψληα 

ζπξξάπηνληαη κεηαμχ ηνπο απφ ηα ίδηα ζσκαηίδηα. Σν «ψξηκν» πιένλ mRNA κεηαθέξεηαη απφ ηνλ 

ππξήλα ζην θπηηαξφπιαζκα θαη εηδηθφηεξα ζηα ξηβνζψκαηα φπνπ είλαη ε ζέζε ηεο 

πξσηετλνζχλζεζεο.  

Σηο επίπεδο ηης μεηάθραζης: Ζ αιιεινπρία ησλ βάζεσλ ηνπ mRNA πνπ δεκηνπξγήζεθε, 

θαζνξίδεη ηελ αιιεινπρία ησλ ακηλνμέσλ ζηηο πξσηεΐλεο κε βάζε έλαλ θψδηθα αληηζηνίρηζεο 

λνπθιενηηδίσλ RNA κε ακηλνμέα πξσηετλψλ, ηνλ γλσζηφ γελεηηθφ θψδηθα. Γη‘ απηφ ε 

πξσηετλνζχλζεζε είλαη πξαγκαηηθά κηα δηαδηθαζία «κεηάθξαζεο» απφ ηε γιψζζα ησλ βάζεσλ 

ζηε γιψζζα ησλ ακηλνμέσλ. Δίλαη γλσζηφ φηη ν γελεηηθφο θψδηθαο είλαη θψδηθαο ηξηπιέηαο, 

δειαδή κηα ηξηάδα λνπθιενηηδίσλ ηζνδπλακεί κε έλα θσδηθφλην θαη θσδηθνπνηεί έλα ακηλνμχ. Ζ 

κεηάθξαζε ηνπ mRNA, δειαδή ε αληηζηνίρηζε θσδηθνλίσλ ζε ακηλνμέα θαη ε δηαδνρηθή ζχλδεζε 

ησλ ακηλνμέσλ ζε πνιππεπηηδηθή αιπζίδα, πξαγκαηνπνηείηαη ζηα ξηβνζψκαηα κε ηε βνήζεηα ησλ 

tRNA θαη ηε ζπκκεηνρή αξθεηψλ πξσηετλψλ θαη ελέξγεηαο. Ζ δηαδηθαζία ηεο πξσηετλνζχλζεζεο 



45 

 

δηαθξίλεηαη ζε ηξία ζηάδηα: ηελ έλαξμε, ηελ επηκήθπλζε θαη ηε ιήμε. Καηά ηελ έλαξμε ην mRNA 

ζπλδέεηαη κε ην ξηβφζσκα θαη ην πξψην tRNA πνπ κεηαθέξεη ην ακηλνμχ κεζεηνλίλε πξνζδέλεηαη 

κε ην αληηθσδηθφληφ ηνπ(ηξηπιέηα λνπθιενηηδίσλ ηνπ tRNA) ζην θσδηθφλην έλαξμεο(AUG πνπ 

θσδηθνπνηεί ηελ κεζεηνλίλε). Καηά ηελ επηκήθπλζε ηα tRNA κεηαθέξνπλ ηα ακηλνμέα πνπ 

αληηζηνηρνχλ ζηα θσδηθφληα ηνπ mRNA, ηα νπνία ζπλδένληαη κεηαμχ ηνπο κε πεπηηδηθνχο 

δεζκνχο. Έηζη, αλαπηχζζεηαη ε πνιππεπηηδηθή αιπζίδα θαη απειεπζεξψλεηαη φηαλ ην ξηβφζσκα 

θηάζεη ζην θσδηθφλην ιήμεο(UAG,UGA, UAA), φπνπ θαη ηειεηψλεη ε πξσηετλνζχλζεζε, γηαηί δελ 

ππάξρνπλ ακηλνμέα πνπ λα αληηζηνηρνχλ ζε απηφ. Να ηνλίζνπκε φηη θαηά κήθνο ηνπ mRNA 

θηλνχληαη πνιιά ξηβνζψκαηα ηαπηφρξνλα θαη ην ζχκπιεγκα πνπ ζρεκαηίδνπλ φια απηά καδί 

νλνκάδεηαη πνιχζσκα. Αμίδεη λα ζεκεησζεί φηη ηα κφξηα mRNA δελ "δνπλ" ζην θπηηαξφπιαζκα 

ην ίδην ρξνληθφ δηάζηεκα, επεηδή κεηά απφ θάπνην ρξφλν απνδνκνχληαη. Δπίζεο, ε ηθαλφηεηα 

πξφζδεζεο ηνπ mRNA ζηα ξηβνζψκαηα πνηθίιιεη. 

Σηο επίπεδο μεηά ηη μεηάθραζη: Αθφκα θαη φηαλ πξαγκαηνπνηεζεί ε πξσηετλνζχλζεζε θαη 

παξαρζεί ε θαηάιιειε πξσηεΐλε, γηα λα θαηαζηεί βηνινγηθά ιεηηνπξγηθή κπνξεί λα πξέπεη λα 

ππνβιεζεί ζε θάπνηεο ηξνπνπνηήζεηο. Σα γνλίδηα πνπ πάληα κεηαγξάθνληαη, άιια πεξηζζφηεξν 

θαη άιια ιηγφηεξν ζπρλά, νλνκάδνληαη housekeeping γνλίδηα θαη είλαη απαξαίηεηα γηα ηηο βαζηθέο 

αληηδξάζεηο ζηα θχηηαξα. Σα ππφινηπα γνλίδηα είηε δελ κεηαγξάθνληαη θαζφινπ είηε 

κεηαγξάθνληαη ππφ ηδηαίηεξεο εμσηεξηθέο ζπλζήθεο θαη ζε ζπγθεθξηκέλεο ρξνληθέο ζηηγκέο γηα 

ζπγθεθξηκέλεο ιεηηνπξγίεο ηνπ νξγαληζκνχ. Σα ζήκαηα πνπ ελεξγνπνηνχλ ή απελεξγνπνηνχλ έλα 

γνλίδην κπνξεί λα πξνέιζνπλ απφ ην εμσηεξηθφ ηνπ θπηηάξνπ, θαη ζπλήζσο βξίζθνληαη κε ηε 

κνξθή κηαο ζξεπηηθήο νπζίαο ή κηαο νξκφλεο. Σν αλ έλα γνλίδην ζα αληαπνθξηζεί ζ‘ απηά ηα 

ζήκαηα, πνπ θαη‘ επέθηαζε ζα επεξεάζνπλ ηελ κεηαγξαθή ηνπ γνληδίνπ πνπ θσδηθνπνηεί ηελ 

πξσηεΐλε, εμαξηάηαη απφ θάπνηεο ξπζκηζηηθέο αθνινπζίεο πνπ ππάξρνπλ ζην DNA.  

 

3.1.1 Πξνζδηνξηζκόο γνληδηαθήο έθθξαζεο 

Ζ ηερληθή γηα ηνλ πξνζδηνξηζκφ αλ ηα εηδηθά γνλίδηα εθθξάδνληαη ζε εηδηθά θχηηαξα είλαη αξθεηά 

απιή. Σα γνλίδηα θσδηθνπνηνχληαη απφ κία αιιεινπρία βάζεσλ ζην DNA. Οη επηζηήκνλεο 

θαηαζθεχαζαλ κηα ζπκπιεξσκαηηθή αιιεινπρία πξνο απηέο ηηο βάζεηο θαη επηζχλαςαλ δείθηεο, 

γηα παξάδεηγκα έλαλ αληρλεπηή θζνξηζκνχ. Σα ζρεηηθά γνλίδηα ινχνληαη κε αχηε ηε 

ζπκπιεξσκαηηθή αιιεινπρία, επηηξέπνληαο ζηελ αιιεινπρία λα ζπλδεζεί κε ηα γνλίδηα πνπ 
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ςάρλνπλ. Οη αληρλεπηέο παξνπζηάδνπλ ηα ρξψκαηά ηνπ, ζηελ πεξίπησζε ελφο αληρλεπηή 

θζνξηζκνχ κε έλα νκνεζηηαθφ κηθξνζθφπην θαη ζηελ πεξίπησζε ελφο ρεκηθνχ πνπ αιιάδεη ρξψκα 

κε έλα κηθξνζθφπην επξέσο πεδίνπ. Σα ζρεηηθά θχηηαξα δείρλνπλ φηη απηά ηα γνλίδηα εθθξάδνληαη 

απφ ην άλακκα (ή καχξηζκα) θάησ απφ ην κηθξνζθφπην. Σν πξφβιεκα είλαη φηη γηα ηνλ άλζξσπν 

ππάξρνπλ 30.000 γνλίδηα. 

 

3.2 Σύγθξηζε ησλ λνπθιενηηδηθώλ αθνινπζηώλ πνπ ζρεηίδνληαη κε 

ηηο αζζέλεηεο ηνπ αλαπλεπζηηθνύ ζπζηήκαηνο 

΢ε απηή ηελ ελφηεηα, ηα γνλίδηα ησλ νπνίσλ νη κεηαιιάμεηο πξνθαινχλ ηηο αζζέλεηεο ηνπ 

αλαπλεπζηηθνχ πνπ πεξηεγξάθεθαλ ζην Κεθάιαην 1, ζπγθξίλνληαη κε ηα γνλίδηα άιισλ 

νξγαληζκψλ κέζσ ηνπ πξνγξάκκαηνο BLAST. Ζ δηαδηθαζία πνπ αθνινπζήζεθε ζηελ παξνχζα 

εξγαζία, πεξηγξάθεηαη ζηα παξαθάησ ηέζζεξα (4) βήκαηα:  

1 Αξρηθά επηζθεθζήθακε ηελ ηζηνζειίδα ηνπ NCBI 

(NationalCenterofBiotechnologyInformation
6
) θαη επηθνιιήζακε ην φλνκα ηνπ γνληδίνπ ζηελ 

πεξηνρή θεηκέλνπ ''Search'', αθνχ επηιέμακε ε αλαδήηεζε λα πξαγκαηνπνηεζεί ζηελ βάζε 

δεδνκέλσλ ―Gene‖.  

2 ΢ηε ζπλέρεηα, αθνχ εκθαλίζζεθαλ αξθεηά απνηειέζκαηα, επηιέμακε λα εηζέιζνπκε ζε εθείλε 

ηελ θαηαρψξεζε ε νπνία αλαθεξφηαλ ζηνλ αλζξψπηλν νξγαληζκφ [Homo Sapiens(human)]. 

3 Έπεηηα ζηελ θαηεγνξία ―Genomicregions, transcripts, andproducts‖ , επηιέμακε ην FASTA , 

ψζηε λα εκθαληζζεί ε λνπθιενηηδηθή αθνινπζία ηνπ ελ ιφγσ γνληδίνπ.  

4 Σέινο, παηψληαο πάλσ ζηελ επηινγή ― RunBLAST‖ πνπ ππάξρεη ζην δεμί κέξνο απηήο ηεο 

ζειίδαο, κεηαθεξζήθακε ζηελ αξρηθή ζειίδα ηνπ αιγνξίζκνπ BLAST φπνπ, αθνχ επηιέμακε 

ζην ― Database‖  ην ―Others (nr etc.)‖ , παηήζακε αξηζηεξφ θιηθ ζηελ επηινγή ―BLAST‖ θαη 

κεηαβήθακε ζηνλ ηειηθφ πίλαθα κε ηα πνζνζηά νκνηφηεηαο ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο 

ηνπ γνληδίνπ ηνπ αλζξψπνπ, πνπ ζρεηίδεηαη κε ηελ αζζέλεηα, κε απηήλ ησλ γνληδίσλ ησλ 

δψσλ.  

                                                 
6
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/ 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/
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΢ηελ παξνχζα εξγαζία ρξεζηκνπνηήζεθε ν αλαγλσξηζηηθφο αξηζκφο πξνζζήθεο 

(AccessionNumber) NC_000014.9 ν νπνίνο θαζνξίζηεθε απηφκαηα θαηά ηε κεηάβαζε απφ ην 

NCBI ζηνλ BLAST ζηε δηάξθεηα δηεμαγσγήο ηνπ ηέηαξηνπ βήκαηνο.  

Γεληθά, ν αιγφξηζκνο BLAST δέρεηαη έλαλ αξηζκφ δηαθνξεηηθψλ ηχπσλ εηζφδνπ νη νπνίεο φκσο 

ππφθεηληαη ζε θάπνηεο ζπκβάζεηο πνπ απαηηνχληαη φζνλ αθνξά ηελ είζνδν ησλ αλαγλσξηζηηθψλ. 

Απηέο νη ζπκβάζεηο είλαη νη εμήο:  

1. Αθνινπζία FASTA 

 Μηα αθνινπζία ζε κνξθή FASTΑ αξρίδεη κε κηα πεξηγξαθή κνλήο γξακκήο, πνπ 

αθνινπζείηαη απφ γξακκέο δεδνκέλσλ αθνινπζίαο. Ζ γξακκή πεξηγξαθήο δηαθξίλεηαη απφ 

ηα δεδνκέλα αιιεινπρίαο απφ έλα ζχκβνιν 'κεγαιχηεξν-απφ' (>) ζηελ αξρή. Σα δεδνκέλα 

αθνινπζίαο εμαξηψληαη απφ ην εάλ πξφθεηηαη γηα λνπθιενηηδηθή ή πξσηετληθή αιιεινπρία. 

Έλα παξάδεηγκα λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ζε κνξθή FASTA είλαη απηφ ηνπ SERPINA1, 

ελφο γνληδίνπ πνπ ζρεηίδεηαη κε ηε Υξφληα Απνθξαθηηθή Πλεπκνλνπάζεηα(ΥΑΠ): 

>NC_000014.9:c94390692-94376747 Homo sapiens chromosome 14, GRCh38.p7 Primary 

Assembly 

TGGGCAGGAACTGGGCACTGTGCCCAGGGCATGCACTGCCTCCACGCAGCAAC

CCTCAGAGTCCTGAGCT……………CCTTTGAGTTGGTATGATGTTCAAGTTAGA

TAACAAAATGTTTATACCCATTAGAACAGAGAATAAATAGAACTACATTTCTT

GCA 

 

Δθφζνλπξφθεηηαηγηαλνπθιενηηδηθήαιιεινπρία, 

νηθσδηθνίλνπθιετθψλνμέσλπνπππνζηεξίδνληαηείλαη:  

Aadenosine Ccytidine  Gguanine Tthymidine 

 

Όηαλ πξφθεηηαη γηα πξσηετληθέο αιιεινπρίεο απηέο αλακέλεηαη λα εθπξνζσπνχληαη ζην 

πξφηππν ακηλνμχ IUB/IUPAC θαη ησλ θσδηθψλ λνπθιετθψλ νμέσλ. Οη θσδηθνί 

λνπθιετθψλ νμέσλ πνπ ππνζηεξίδνληαη ζε απηή ηελ πεξίπησζε είλαη:  

A  adenosine C  cytidine G  guanine 

T  thymidine N  A/G/C/T (any U  uridine 

K  G/T (keto S  G/C (strong) Y  T/C (pyrimidine) 
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M  A/C (amino) W  A/T (weak) R  G/A (purine) 

B  G/T/C D  G/A/T H  A/C/T 

V  G/C/A -  gap of indeterminate length  

 

Γηα ηα πξνγξάκκαηα πνπ ρξεζηκνπνηνχλ αιιεινπρίεο ακηλνμέσλ, φπσο ην BLASTP θαη ην 

TBLASTN, νη απνδεθηνί θψδηθεο ακηλνμέσλ είλαη [9]:   

A  alanin P  proline 

B  aspartate/asparagine Q  glutamine 

C  cystine R  arginine 

D  aspartate S  serine 

E  glutamate T  threonine  

F  phenylalanine U  selenocysteine 

G  glycine V  valine 

H  histidine W  tryptophan 

I  isoleucine Y  tyrosine 

K  lysine Z  glutamate/glutamine 

L  leucine X  any 

M  methionine *   translation stop 

N  asparagine -   gap of indeterminate length 

 

2. Γπκλή αθνινπζία.  

Μηα γπκλή αθνινπζία απνηειείηαη απφ δεδνκέλα αιιεινπρίαο, ρσξίο ηελ γξακκή 

πεξηγξαθήο FASTA φπσο, γηα παξάδεηγκα, ε εμήο: 

QIKDLLVSSSTDLDTTLVLVNAIYFKGMWKTAFNAEDTREMPFHVTKQESKPVQM

MCMNNSFNVATLPAEKMKILELPFASGDLSMLVLLPDEVSDLERIEKTINFEKLTE

WTNPNTMEKRRVKVYLPQMKIEEKYNLTSVLMALGMTDLFIPSANLTGISSAESL

KISQAVHGAFMELSEDGIEMAGSTGVIEDIKHSPESEQFRADHPFLFLIKHNPTNTIV

YFGRYWSP 

 

Μπνξεί επίζεο λα είλαη κηα αθνινπζία δηαλζηζκέλε κε αξηζκνχο θαη / ή θελά , φπσο ην 

ηκήκα αθνινπζίαο κηαο έθζεζεο ηνπ GenBank/GenPept πνπ θαίλεηαη παξαθάησ: 

 

1 qikdllvssstdldttlvlvnaiyfkgmwktafnaedtrempfhvtkqeskpvqmmcmnn 

61 nsfnvatlpaekmkilelpfasgdlsmlvllpdevsdleriektinfekltewtnpntmek 
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121 rrvkvylpqmkieekynltsvlmalgmtdlfipsanltgissaeslkisqavhgafmels 

181 edgiemagstgviedikhspeseqfradhpflflikhnptntivyfgrywsp 

Οη θελέο γξακκέο δελ επηηξέπνληαη αλάκεζα ζηα δεδνκέλα κηαο γπκλήο αθνινπζίαο.  

 

3. Αλαγλσξηζηηθή αθνινπζία  

Πξφθεηηαη γηα απιέο θαηαρσξήζεηο νη νπνίεο εκθαλίδνληαη είηε κε ηε κνξθή 

«πξνζρψξεζεο» δειαδή γξακκάησλ ηνπ αιθάβεηνπ καδί κε ςεθία φπσο π.ρ. Ρ01013, είηε 

κε ηε κνξθή «πξνζρψξεζε.έθδνζε» δειαδή γξακκάησλ_αιθαβήηνπ_κε_ςεθία.ςεθίν 

φπσο π.ρ. ΑΑΑ68881.1 είηε κε ηε κνξθή GI (ή gi) δειαδή κηα ζεηξά ςεθίσλ πνπ 

εθρσξνχληαη δηαδνρηθά ζε θάζε εγγξαθή αθνινπζίαο πνπ επεμεξγάδεηαη ην NCBI,φπσο γηα 

παξάδεηγκα 123456. Απνδεθηή κνξθή εηζφδνπ είλαη θαη κηα αλαγλσξηζηηθή αθνινπζία ηνπ 

NCBI ρσξηζκέλε κε κηα θάζεηε κπάξα (|) απφ ην gi, ιφγνπ ράξηλ gi|129295. Σα θελά πξηλ 

θαη κεηά ην αλαγλσξηζηηθφ επηηξέπνληαη αιιά φρη αλάκεζα ζηα ζηνηρεία ηνπ 

αλαγλσξηζηηθνχ.  

 

΢ηνπο παξαθάησ πίλαθεο παξνπζηάδνληαη ηα απνηειέζκαηα. 

 ΧρόνιαΑποθρακηικήΠνεσμονοπάθεια (Chronic Obstructive Pulmonary 

Disease) 

 Γονίδιο: SERPINA1 

Σν SERPINA1 γνλίδην θσδηθνπνηεί ηελ Άιθα -1- αληηζξπςίλε (ΑΑΣ), γλσζηή θαη σο 

αλαζηνιέαο πξσηεάζεο (PI), έλαλ απφ ηνπο θπξηφηεξνπο αλαζηνιείο ηεο πξσηεάζεο ζεξίλεο 

ζην πιάζκα ηνπ αίκαηνο. Ζ ΑΑΣ αιιειεπηδξά θπξίσο κε ηελ ειαζηάζε θαζψο θαη κε ηελ 

ζξπςίλε, ηελ ρπκνζξπςίλε, ηελ ζξνκβίλε θαη κε βαθηεξηαθέο πξσηεάζεο, δεκηνπξγψληαο 

ζχκπινθα κε ηηο παξαπάλσ πξσηεΐλεο θαη έλδπκα. Ζ πην ζεκαληηθή αλαζηαιηηθή δξάζε ηεο 

ΑΑΣ είλαη απηή ελάληηα ζηελ νπδεηεξφθηιε ειαζηάζε (ELANE, orHLE), κηα πξσηεάζε πνπ 

απνδνκεί ηελ ειαζηίλε ησλ θπςειηδηθψλ ηνηρσκάησλ θαζψο, επίζεο θαη άιιεο δνκηθέο 

πξσηεΐλεο πιεζψξαο ηζηψλ[1]. Ζ έιιεηςε ηεο Άιθα -1- αληηζξπςίλεο πξνθαιείηαη απφ 

κεηάιιαμε ζην γνλίδην SERPINA1 ζπρλφηεξα απφ νκνδπγσηία γηα ην αιιειφκνξθν PiZ. Δίλαη 

κηα δηαηαξαρή ε νπνία αθνινπζεί ηνλ απηνζσκαηηθφ ππνιεηπφκελν ηξφπν θιεξνλφκεζεο θαη 

έρεη σο θχξηα εθδήισζε ην εκθχζεκα, ην νπνίν εκθαλίδεηαη θαηά ηελ ηξίηε θαη ηελ ηέηαξηε 
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δεθαεηία ηνπ αλζξψπνπ. Ληγφηεξν θνηλή εθδήισζε ηεο ελ ιφγσ αλεπάξθεηαο είλαη ε επαηηθή 

λφζνο πνπ παξαηεξείηαη ζε παηδηά θαη ελήιηθεο θαη κπνξεί λα έρεη σο απνηέιεζκα ηελ 

θίξξσζε θαη ηελ επαηηθή αλεπάξθεηα. Πεξηβαιινληηθνί παξάγνληεο, ηδηαίηεξα ην θάπληζκα, 

απμάλνπλ ζεκαληηθά ηνλ θίλδπλν εκθάληζεο εκθπζήκαηνο ζε πην λεαξή ειηθία[2]. Ζ Υξφληα 

Απνθξαθηηθή Πλεπκνλνπάζεηα (ΥΑΠ) πξνζδηνξίδεηαη απφ ηελ κε αλαζηξέςηκε παξεκπφδηζε 

ηεο ξνήο ηνπ αέξα εμαηηίαο ηεο ρξφληαο βξνγρίηηδαο, ηνπ εκθπζήκαηνο θαη αζζελεηψλ ησλ 

αεξαγσγψλ [3]. Δλψ ε κεγαιχηεξε αηηία εθδήισζεο ΥΑΠ είλαη ην θάπληζκα, κφλν ην 15% 

ησλ θαπληζηψλ εκθαλίδεη ηελ αζζέλεηα , γεγνλφο πνπ επηδεηθλχεη κεγάιεο γελεηηθέο επηξξνέο. 

Σν πην επξέσο αλαγλσξηζκέλν ππνςήθην γνλίδην ζηελ ΥΑΠ είλαη ην SERPINA1, παξά ην φηη 

έρεη πξνηαζεί φηη ην SERPINA3 κπνξεί λα παίδεη θάπνην ξφιν. ΢ηελ εξγαζία ησλ 

Chappelletal.[4] πξνζδηφξηζαλ 15 κνλνλνπθιενηηδηθνχο πνιπκνξθηζκνχο (SNP) ζηα δχν απηά 

γνλίδηα θαη επηβεβαίσζαλ απηνχο ηνπο πνιπκνξθηζκνχο ζε έλα κεγάιν πιήζνο αηφκσλ πνπ 

έπαζραλ ηε δεδνκέλε ζηηγκή απφ ΥΑΠ. 

 

Πίλαθαο 1: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ SERPINA1 κε ηε 

λνπθιενηηδηθή αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: SERPINA1 

Σπλώλπκα: AAT,PI 

Πξσηεΐλε: Α-1- Αληηζξπςίλε 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Gorilla gorilla       99% 

Pongo abelii 98% 

Hylobates             97% 

Cercopithecus aethiops   91% 

 

 

 Γονίδιο:HMOX1 

Σν γνλίδην ΖΜΟΥ1 θσδηθνπνηεί ηελ νμπγελάζε-1 ηεο αίκεο, έλα έλδπκν ην νπνίν ιεηηνπξγεί 

σο θαηαιχηεο γηα ηνλ θαηαβνιηζκφ ηεο αίκεο κε απνηέιεζκα ην ζρεκαηηζκφ ηεο 

κπηιηβεξδίλεο, ηνπ ειεχζεξνπ ζηδήξνπ θαη ηνπ κνλνμεηδίνπ ηνπ άλζξαθα [5]. ΢ε αζζελείο κε 

έιιεηςε ηεο νμπγελάζεο -1 ηεο αίκεο [6] εληνπίζηεθε ζπλδπαζκφο εηεξνδπγσηίαο γηα 2 
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κεηαιιάμεηο ζην γνλίδην ΖΜΟΥ1: νιηθή απψιεηα ηνπ δεχηεξνπ εμσλίνπ ηνπ κεηξηθνχ 

αιιειφκνξθνπ θαη δηαγξαθή 2 λνπθιενηηδίσλ ηνπ ηξίηνπ εμσλίνπ ηνπ παηξηθνχ 

αιιειφκνξθνπ, ελψ έλα θαλνληθφ γνλίδην ΖΜΟΥ1 πεξηέρεη 5 εμψληα. ΢ηελ εξγαζία ησλ 

Yamadaetal. [7] κεηαμχ 201 θαπληζηψλ, βξέζεθε κηα ζπζρέηηζε ηνπ Υξφληνπ Αλαπλεπζηηθνχ 

Δκθπζήκαηνο (ΥΑΔ), ην νπνίν είλαη έλδεημε Υξφληαο Απνθξαθηηθήο Πλεπκνλνπάζεηαο 

(ΥΑΠ) θαη ελφο επαλαιακβαλφκελνπ πνιπκνξθηζκνχ κεγαιχηεξνπ κεγέζνπο ζηνλ ππνθηλεηή 

ηνπ γνληδίνπ. 

 

Πίλαθαο 2: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ HMOX1 κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: HMOX1 

Πξσηεΐλε: Hemeoxygenase 1 

Σπλώλπκα: HO, HO1 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Macacafascicularis 97% 

Pongoabelii  96% 

Pantholops hodgsonii 89% 

Macaca mulatta  84% 

Pongo pygmaeus 81% 

 

 

 Γονίδιο:MMP1 

Σν γνλίδην ΜΜΡ1 θσδηθνπνηεί έλα κέινο ηεο νηθνγέλεηαο ησλ Μ10 πεπηηδαζψλ ησλ 

κεηαιινπξσηετλαζψλ ηεο εμσθπηηάξηαο νπζίαο, ηελ ΜΜΡ1 ή αιιηψο θνιιαγελάζε. Οη 

κεηαιινπξσηετλάζεο ηεο εμσθπηηάξηαο νπζίαο(ΜΜΡs-Matrix metalloproteinases) είλαη 

πξσηεάζεο, εμαξηψκελεο απφ ςεπδάξγπξν, νη νπνίεο απνζπλζέηνπλ ηελ πιεηνλφηεηα ησλ 

ζπζηαηηθψλ ηεο εμσθπηηάξηαο νπζίαο δειαδή ην παξέγρπκα θαη ηηο βαζηθέο κεκβξάλεο. ΢ηνλ 

ρψξν ηεο ΥΑΠ, ν ξφινο ησλ ΜΜΡs είλαη πνιχ ζεκαληηθφο θαη εηδηθφηεξα ηεο ΜΜΡ1 ε νπνία 

ραξαθηεξίδεηαη απφ έληνλε ειαζηνιπηηθή δξαζηεξηφηεηα[8].΢χκθσλα κε ηελ εξγαζία ησλ 

Rutteretal. [9] εληνπίδεηαη έλαο κνλνλνπθιενηηδηθφο πνιπκνξθηζκφο ζηνλ ππνθηλεηή ηνπ 

γνληδίνπ ΜΜΡ1 φπνπ εκθαλίδεηαη έλα επηπιένλ λνπθιενηίδην γνπαλίλεο θαη απηή ε αιιαγή 
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έρεη σο απνηέιεζκα ζεκαληηθά πςειφηεξε κεηαγξαθή ζε θπζηνινγηθνχο ηλνβιάζηεο θαη 

θχηηαξα κειαλψκαηνο. 

 
 

 

Πίλαθαο 3: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ MMP1 κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: MMP1 

Πξσηεΐλε: 
Interstitial 

collagenase(Matrix 

metalloproteinase-1)  

Σπλώλπκα: CLG 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Pongo pygmaeus 97% 

Macaca mulatta 94% 

Ateles geoffroyi 92% 

Pan troglodytes 90% 

Pongo abelii 89% 

Nomascus leucogenys 81% 

Sus scrofa 80% 

Oryctolagus cuniculus 80% 

 

 

 Γονίδιο:ELANE 

Ζ νπδεηεξφθηιε ειαζηάζε είλαη κία πξσηεάζε ζεξίλεο νπδεηεξφθηισλ θαη κνλνθπηηάξσλ 

θφθθσλ [62]. Ο θνκβηθφο θπζηνινγηθφο ξφινο ηεο είλαη ζηελ έκθπηε άκπλα ηνπ μεληζηή, αιιά 

κπνξεί επίζεο λα ζπκκεηέρεη θαη ζηελ αλαδηακφξθσζε ησλ ηζηψλ.Οη ειαζηάζεο ζρεκαηίδνπλ 

κηα ππν-νηθνγέλεηα ησλ πξσηεαζψλ ζεξίλεο πνπ πδξνιχνπλ πνιιέο πξσηεΐλεο θαζψο θαη ηελ 

ειαζηίλε. Οη άλζξσπνη έρνπλ έμη γνλίδηα ειαζηαζψλ πνπ θσδηθνπνηνχλ παξφκνηεο δνκηθά 

πξσηεΐλεο. Ζ θσδηθνπνηεκέλε πξνπξνπξσηεΐλε πθίζηαηαη πξσηενιπηηθή επεμεξγαζία γηα λα 

δεκηνπξγήζεη ηε δξαζηηθή πξσηεάζε. Μεηά ηελ ελεξγνπνίεζε, απηή ε πξσηεάζε πδξνιχεη 

πξσηεΐλεο εληφο εηδηθψλ νπδεηεξφθηισλ ιπζνζσκάησλ, πνπ νλνκάδνληαη αδνπξφθηια θνθθία, 

φπσο επίζεο θαη πξσηεΐλεο ηεο εμσθπηηάξηαο κήηξαο. Σν έλδπκν κπνξεί λα παίδεη έλα ξφιν ζε 

εθθπιηζηηθέο θαη θιεγκνλψδεηο αζζέλεηεο κέζσ ηεο πξσηεφιπζεο ηνπ θνιιαγφλνπ-IV θαη ηεο 

ειαζηίλεο. Απηή ε πξσηεΐλε δηαζπά επίζεο ηελ πξσηεΐλε ηεο εμσηεξηθήο κεκβξάλεο Α 
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(OmpA) ηνπ E.coli θαζψο θαη ηνπο ινηκνγφλνπο παξάγνληεο ηέηνησλ βαθηεξίσλ φπσο ε 

Shigella, ε Salmonella θαη ε Yersinia. Οη κεηαιιάμεηο ζην γνλίδην απηφ ζπλδένληαη κε ηελ 

θπθιηθή νπδεηεξνπελία θαη ηε ζνβαξή ζπγγελή νπδεηεξνπελία (SCN). Απηφ ην γνλίδην 

βξίζθεηαη ζε κία ζπζηάδα γνληδίσλ ζην ρξσκφζσκα 19. [63] 

Πίλαθαο 4: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ ELANE κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: ELANE 

Σπλώλπκα: 
ELA2, GE, HLE, 

HNE, NE, PMN-E, 

SCN1 

Πξσηεΐλε: Neutrophil elastase 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Pan troglodytes 87% 

  Macaca mulatta 87% 

Gorilla gorilla  85% 

 

 

 

 Γονίδιο:ELN 

Απηφ ην γνλίδην θσδηθνπνηεί κηα πξσηεΐλε πνπ είλαη έλα απφ ηα δχν ζπζηαηηθά ησλ 

ειαζηηθψλ ηλψλ. Ζ θσδηθνπνηεκέλε πξσηεΐλε είλαη πινχζηα ζε πδξφθνβα ακηλνμέα φπσο ηελ 

γιπθίλε θαη ηελ πξνιίλε, ηα νπνία απνηεινχλ ηηο θηλεηέο πδξφθνβεο πεξηνρέο πνπ 

νξηνζεηνχληαη απφ ζηαπξσηέο ζπλδέζεηο κεηαμχ ησλ θαηαινίπσλ ιπζίλεο. Οη δηαγξαθέο θαη 

νη κεηαιιάμεηο ζε απηφ ην γνλίδην ζρεηίδνληαη κε ππεξβαιβηδηθή ζηέλσζε ανξηήο (SVAS) θαη 

απηνζσκαηηθή επηθξαηή γεληθεπκέλε ειαζηφιπζε (Cutis Laxa  - CL). Πνιιαπιέο παξαιιαγέο 

κεηάγξαθσλ πνπ θσδηθνπνηνχλ δηαθνξεηηθά ηζφκνξθα πξσηετλψλ έρνπλ βξεζεί γηα απηφ ην 

γνλίδην. [65] 

 

Πίλαθαο 5: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ ELN κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: ELN 

Σπλώλπκα: SVAS, WBS, WS  

Πξσηεΐλε: Elastin 
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Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Pan troglodytes 98% 

  Macaca fascicularis 92% 

Papio anubis  92% 

 

 ΚσζηικήΊνωζη (Cystic Fibrosis)  

 Γονίδιο: CFTR 

Σν γνλίδην CFTR ή αιιηψο ξπζκηζηήο ηεο δηακεκβξαληθήο αγσγηκφηεηαο ηεο θπζηηθήο ίλσζεο 

(CFTR),θσδηθνπνηεί κηα ξπζκηζηηθή πξσηεΐλε(Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance 

Regulator), ε νπνία ειέγρεη ηελ δηέιεπζε ρισξίνπδηακέζνπ ησλ κεκβξαλψλ ησλ επηζειηαθψλ 

θπηηάξσλ δηαθφξσλ νξγάλσλ ηνπ ζψκαηνο φπσο ησλ πλεπκφλσλ, ηνππαγθξέαηνο, ησλ 

ηδξσηνπνηψλ αδέλσλ θαη ηνπ εληέξνπ[10]. Βξίζθεηαη ζην έβδνκν ρξσκφζσκα θαη νη 

κεηαιιάμεηο ζε απηφ πξνθαινχλ κεησκέλε παξαγσγή ή ιεηηνπξγηθφηεηα ηεο πξσηεΐλεο κε 

απνηέιεζκα ζην επηζήιην ησλ πξνζβαιινκέλσλ νξγάλσλ λα παξάγεηαη παρχξξεπζηε 

θνιιψδεο βιέλλα ε νπνία απνθξάζζεη ηνπο πφξνπο ησλ αδέλσλ κε ζπλέπεηα ηελ πξννδεπηηθή 

θαηαζηξνθή ηνπ ηζηνχ ησλ νξγάλσλ (ίλσζε) θαη ηελ ηειηθή αλεπάξθεηα ηνπο. Οη πην ζπρλέο 

αζζέλεηεο πνπ εκθαλίδνληαη ιφγσ κεηαιιάμεσλ ζην ελ ιφγσ γνλίδην είλαη ε θπζηηθή ίλσζε 

(απφ ηελ νπνία έιαβε θαη ην φλνκά ηνπ ην γνλίδην) ε νπνία κεηαβηβάδεηαη κε απηνζσκαηηθφ 

ππνιεηπφκελν ηξφπν θιεξνλφκεζεο ζηνπο απνγφλνπο θπηηάξσλ, θαζψο θαη ε ζπγγελήο 

δηκεξήο απιαζία ηνπ ζπεξκαηηθνχ πφξνπ.[11][10] Οη ζπλνιηθέο κεηαιιάμεηο πνπ πθίζηαηαη 

ην γνλίδην CFTR αλέξρνληαη ζε δπν ρηιηάδεο πεξίπνπ. Ζ πην ζπλήζεο κεηάιιαμε πνπ έρεη 

θαηαγξαθεί είλαη ε ΓF508, ε νπνία επηθέξεη ηελ δηαγξαθή ηξηψλ λνπθιενηηδίσλ κε 

απνηέιεζκα ηελ απψιεηα ηνπ ακηλνμένο θαηλπιαιαλίλε (F) ζηελ πεληαθνζηνζηή φγδνε 

ηνπνζεζία ηεο πξσηεΐλεο. Καηά ζπλέπεηα, ε πξσηεΐλε δελ δηπιψλεηαη θπζηνινγηθά θαη 

απνζπληίζεηαη επθνιφηεξα. [13] 

 

Πίλαθαο 6: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ CFTR κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: CFTR 

Πξσηεΐλε: 
Cystic fibrosis 

transmembrane 

conductance 

https://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A0%CF%81%CF%89%CF%84%CE%B5%CE%90%CE%BD%CE%B7
https://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A7%CE%BB%CF%8E%CF%81%CE%B9%CE%BF
https://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A0%CE%BD%CE%B5%CF%8D%CE%BC%CE%BF%CE%BD%CE%B1%CF%82
https://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A0%CE%AC%CE%B3%CE%BA%CF%81%CE%B5%CE%B1%CF%82
https://el.wikipedia.org/wiki/%CE%88%CE%BD%CF%84%CE%B5%CF%81%CE%BF
https://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A7%CF%81%CF%89%CE%BC%CF%8C%CF%83%CF%89%CE%BC%CE%B1
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regulator 

Σπλώλπκα: ABCC7 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

 Gorilla gorilla 99% 

Pan troglodytes    99% 

Nomascus leucogenys 96% 

Pongo abelii 96% 

Macaca mulatta 95% 

Papio anubis 94% 

Colobus guereza 94% 

Macaca fascicularis 94% 

Chlorocebus aethiops 93% 

Ateles geoffroyi 90% 

Saimiri boliviensis  90% 

Aotus nancymaae 90% 

Plecturocebus moloch 89% 

Callithrix jacchus 89% 

  

 

 Γονίδιο: TGFB1 

Σν γνλίδην TGFB1 παξέρεη νδεγίεο γηα ηελ παξαγσγή κηαο πξσηεΐλεο πνπ νλνκάδεηαη 

απμεηηθφο παξάγνληαο κεηαζρεκαηηζκνχ βήηα-1 (ΣGFβ-1). Ζ πξσηεΐλε ΣGFβ-1 βνεζά ζηνλ 

έιεγρν ηεο αλάπηπμεο θαη δηαίξεζεο (πνιιαπιαζηαζκνχ) ησλ θπηηάξσλ, ηε δηαδηθαζία κε ηελ 

νπνία ηα θχηηαξα σξηκάδνπλ λα εθηεινχλ εηδηθέο ιεηηνπξγίεο (δηαθνξνπνίεζε), θπηηαξηθή 

θίλεζε (θηλεηηθφηεηα), θαη ηελ απηνθαηαζηξνθή ησλ θπηηάξσλ (απφπησζε). Ζ πξσηεΐλε 

ΣGFβ-1 βξίζθεηαη ζε φιν ην ζψκα θαη παίδεη ξφιν ζηελ αλάπηπμε πξηλ απφ ηε γέλλεζε, ζηνλ 

ζρεκαηηζκφ ησλ αηκνθφξσλ αγγείσλ, ζηε ξχζκηζε ηνπ κπτθνχ ηζηνχ θαη ηελ αλάπηπμε ηνπ 

ζσκαηηθνχ ιίπνπο, ζηελ επνχισζε ησλ πιεγψλ, θαη ηε ιεηηνπξγία ηνπ αλνζνπνηεηηθνχ 

ζπζηήκαηνο. Ζ ΣGFβ-1 είλαη ηδηαίηεξα άθζνλε ζε ηζηνχο πνπ απαξηίδνπλ ην ζθειεηφ, φπνπ 

βνεζά ζηε ξχζκηζε ηεο αλάπηπμεο ησλ νζηψλ, θαη ζην πεξίπινθν πιέγκα πνπ ζρεκαηίδεη 

ζηνπο ρψξνπο κεηαμχ ησλ θπηηάξσλ (ην εμσθπηηαξηθφ πιέγκα). Μέζα ζηα θχηηαξα, απηή ε 

πξσηεΐλε είλαη απελεξγνπνηεκέλε (αλελεξγή) κέρξη λα ιάβεη έλα ρεκηθφ ζήκα γηα λα γίλεη 

ελεξγή.[14] 
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Οξηζκέλεο κεηαιιάμεηο ζην γνλίδην TGFB1 απνθηήζεθαλ θαηά ηε δηάξθεηα ηεο δσήο ελφο 

αηφκνπ θαη ππάξρνπλ κφλν ζε νξηζκέλα θχηηαξα. Απηέο νη αιιαγέο θαινχληαη ζσκαηηθέο 

κεηαιιάμεηο θαη δελ είλαη θιεξνλνκηθέο. Οη ζσκαηηθέο κεηαιιάμεηο ζην γνλίδην TGFB1 πνπ 

πξνθαινχλ αιινηψζεηο ζηε δξαζηεξηφηεηα (έθθξαζε) ηεο πξσηεΐλεο ΣGFβ-1 ζρεηίδνληαη κε 

νξηζκέλνπο θαξθίλνπο. Ζ αιιαγκέλε έθθξαζε πξσηεΐλεο κπνξεί λα εληζρχζεη πνιιέο 

εθδειψζεηο ζρεηηδφκελεο κε ηνλ θαξθίλν, φπσο ηελ θπηηαξηθή δηαίξεζε (πνιιαπιαζηαζκφο), 

ηελ θπηηαξηθή θηλεηηθφηεηα, θαζψο θαη ηελ αλάπηπμε λέσλ αηκνθφξσλ αγγείσλ 

(αγγεηνγέλεζε) πνπ ηξέθνπλ έλαλ αλαπηπζζφκελν φγθν. Ζ πξσηεΐλε ΣGFβ-1 είλαη 

αζπλήζηζηα ελεξγή (ππεξεθθξάδεηαη) ζε νξηζκέλνπο ηχπνπο θαξθίλσλ ηνπ πξνζηάηε. Ζ 

αιιαγκέλε έθθξαζε ΣGFβ-1 έρεη επίζεο βξεζεί ζε θαξθίλνπο ηνπ καζηνχ, ηνπ παρένο 

εληέξνπ, ηνπ πλεχκνλα θαη ηεο νπξνδφρνπ θχζηεο[15]. Μηα παξαιιαγή (πνιπκνξθηζκφο) ζην 

γνλίδην TGFB1 πνπ αιιάδεη έλα απιφ ακηλνμχ ζηελ πξσηεΐλε ΣGFβ-1 ζπλδέεηαη κε ηνλ 

θαξθίλν ηνπ πξνζηάηε. ΢ε άηνκα κε απηφλ ηνλ πνιπκνξθηζκφ, ην ακηλνμχ ιεπθίλε 

αληηθαζίζηαηαη κε πξνιίλε ζηε ζέζε 10 ζηελ πξσηεΐλε ΣΟΡβ-1. Αλ θαη δελ έρεη εκθαλή 

επίδξαζε ζηα πγηή άηνκα ή ζε εθείλνπο κε πάζεζε πνπ πξνθαιείηαη απφ κηα δηαθνξεηηθή 

κεηάιιαμε ζην γνλίδην TGFB1, απηφο ν πνιπκνξθηζκφο ζπλδέεηαη κε ηελ επηηαρπλφκελε 

εμέιημε ηεο λφζνπ ζε αζζελείο κε θαξθίλν ηνπ πξνζηάηε. Μεηαιιάμεηο ζην γνλίδην απηφ 

έρνπλ σο απνηέιεζκα ηελ εκθάληζε ηεο λφζνπ Camurati-Engelmann[16]. 

 

Πίλαθαο 7: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ TGFB1 κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: TGFB1 

Πξσηεΐλε: 
Transforming 

growth factor beta-1 

Σπλώλπκα: 
CED, DPD1, LAP, 

TGFB, TGFbeta 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Simian  97% 

Sus scrofa 85% 

 

 

 Άζθμα( Asthma) 
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 Γονίδιο: HNMT 

Ζ ηζηακίλε Ν-κεζπιηξαλζθεξάζε (ΖΜΣ, HNMT) είλαη έλα έλδπκν πνπ ζε αλζξψπνπο 

θσδηθνπνηείηαη απφ ην γνλίδην HNMT. Ζ ηζηακίλε Ν-κεζπιηξαλζθεξάζε είλαη έλα απφ ηα 

δχν έλδπκα πνπ εκπιέθνληαη ζην κεηαβνιηζκφ ηεο ηζηακίλεο, ε άιιε είλαη ε νμεηδάζε 

δηακίλε. Ωζηφζν, νη ζρεηηθέο ζπλεηζθνξέο ησλ δπν απηψλ ελδχκσλ ζην κεηαβνιηζκφ ηεο 

ηζηακίλεο δηαθέξνπλ κεηαμχ ησλ ηζηψλ. Ζ HNMT πξσηεΐλε παίδεη ηνλ θπξίαξρν ξφιν ζηε 

βηνκεηαηξνπή ηεο ηζηακίλεο ζην βξνγρηθφ επηζήιην, δειαδή ζηελ απνηθνδφκεζε ηεο 

ηζηακίλεο θαη ζηε ξχζκηζε ηεο απφθξηζεο ησλ αεξαγσγψλ ζηελ ηζηακίλε. Τπάξρνπλ κεγάιεο 

αηνκηθέο δηαθπκάλζεηο ηεο δξαζηεξηφηεηαο ηεο πξσηεΐλεο HNMT ζε αλζξψπηλνπο ηζηνχο.. 

Έλαο θνηλφο γελεηηθφο πνιπκνξθηζκφο επεξεάδεη ηα επίπεδα δξαζηεξηφηεηαο απηνχ ηνπ 

γνληδίνπ ζηα εξπζξά αηκνζθαίξηα. Γηα απηφ ην γνλίδην έρνπλ βξεζεί πνιιαπιέο παξαιιαγέο 

κεηάγξαθνπ ελαιιαθηηθήο ζπλαξκνγήο  πνπ θσδηθνπνηνχλ δηαθνξεηηθέο πξσηεΐλεο. [17] [18], 

[19] 

 

Πίλαθαο 8: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ HNMT κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: HNMT 

Πξσηεΐλε: 
Histamine N-

methyltransferase 

Σπλώλπκα: 
HMT, MRT51, HNMT-

S1, HNMT-S2, 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Macaca mulatta 93% 

Rhesus Macaque 86% 

Nomascus leucogenys 86% 

Pongo abelii 85% 

Pan troglodytes 84% 

 

 

 

 Γονίδιο: IL13 

Σν γνλίδην IL13 θσδηθνπνηεί κηα πξσηεΐλε πνπ νλνκάδεηαη ηληεξιεπθίλε 13 (IL-13).Ζ IL-13 

είλαη θπηνθίλε πνπ εθθξίλεηαη απφ πνιινχο ηχπνπο θπηηάξσλ, αιιά εηδηθά απφ ηα βνεζεηηθά 
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θχηηαξα ηχπνπ Σ2 (Th2)[20], θαη παξέρεη κελχκαηα πνπ ξπζκίδνπλ αλνζνινγηθά ζέκαηα ηεο 

θπηηαξηθήο αχμεζεο θαη ιεηηνπξγίεο θαηά ηε δηάξθεηα ηφζν ηεο θιεγκνλήο φζν θαη εηδηθψλ 

αλνζνινγηθψλ αληηδξάζεσλ. ΢ηελ εξγαζία ηνπο νη Howard et al. (2001)[21] αλαθέξνπλ φηη ε 

παξαιιαγή -1112C-Σ, ζηνλ ππνθηλεηή ηνπ γνληδίνπ IL13,ε νπνία αλαθέξεηαη θαη σο -1111C-

T, ζπκβάιιεη ζεκαληηθά ζηε βξνγρηθή ππεξαληηδξαζηηθφηεηα θαη ηελ επαηζζεζία ζην 

άζζκα[22][23]. 

 

Πίλαθαο 9: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ IL13 κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: IL13 

Πξσηεΐλε: Interleukin-13 

Σπλώλπκα: NC30, P600, IL-13 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Pan troglodytes 99% 

Macaca nemestrina 97% 

Cercocebus atys 97% 

Papio Anubis  97% 

Macaca thibetana 97% 

Macaca mulatta 97% 

Pongo abelii  96% 

Macaca fascicularis 96% 

Tursiops truncatus  91% 

Delphinapterus leucas 91% 

Camelus bactrianus  91% 

Callithrix jacchus 90% 

Saimiri sciureus 90% 

Equus caballus  89% 

Bos Taurus  89% 

Aotus infulatus 88% 

Canis lupus  86% 

Canis familiaris 80% 

 

 

 Γονίδιο: PLA2G7 

Ζ πξσηεΐλε πνπ θσδηθνπνηείηαη απφ απηφ ην γνλίδην νλνκάδεηαη αθεηπιπδξνιάζε θαη είλαη 

έλα εθθξηλφκελν έλδπκν πνπ ιεηηνπξγεί σο θαηαιχηεο ζηελ απνηθνδφκεζε ηνπ παξάγνληα 
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ελεξγνπνίεζεο ησλ αηκνπεηαιίσλ (PAF-platelet-activatingfactor) ζε βηνινγηθά αδξαλή 

πξντφληα. Διαηηψκαηα ζε απηφ ην γνλίδην είλαη κηα αηηία αλεπάξθεηαο ηεο αθεηπιπδξνιάζεο. 

Γχν κεηάγξαθα πνπ θσδηθνπνηνχλ ηελ ίδηα πξσηεΐλε βξέζεθαλ γηα απηφ ην γνλίδην[24]. 

 

 

 

 

Πίλαθαο 10: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ PLA2G7 κε ηε 

λνπθιενηηδηθή αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: PLA2G7 

Πξσηεΐλε: 
Platelet-activating factor 

acetylhydrolase 

Σπλώλπκα: PAFAH 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Pan troglodytes 99% 

Papio anubis 94% 

Rhesus Macaque 93% 

Macaca fascicularis 93% 

Ovis canadensis canadensis  75% 

 

 

 

 Γονίδιο: SCGB3A2 

Ζ πξσηεΐλε πνπ θσδηθνπνηείηαη απφ ην γνλίδην SCGB3A2 είλαη κία επηθαλεηνδξαζηηθνχ 

ραξαθηήξα εθθξηλφκελε πξσηεΐλε ηνπ πλεχκνλα. Έλαο κνλνλνπθιενηηδηθφο πνιπκνξθηζκφο 

ζηνλ ππνθηλεηή απηνχ ηνπ γνληδίνπ έρεη σο απνηέιεζκα ηελ επαηζζεζία ζην άζζκα. 

Δθηφο απφ ηε ξχζκηζε ηεο έθθξαζεο ησλ γνληδίσλ πνπ ζρεηίδνληαη κε ηνλ ζπξενεηδή αδέλα, ν 

ζπξενεηδηθφο παξάγνληαο κεηαγξαθήο (thyroidtranscriptionfactor - TITF1) ειέγρεη ηε 

κεηαγξαθή ησλ γνληδίσλ πνπ εθθξάδνληαη εηδηθά ζηνπο πλεχκνλεο, φπσο πξσηεΐλεο 

επηθαλεηνδξαζηηθνχ ραξαθηήξα (SFTPA1) θαη ηεο κεηξνζθαηξίλεο (Uteroglobin – UGB). Σα 

πνληίθηα πνπ ζηεξνχληαη TTF1 πεζαίλνπλ ακέζσο κεηά ηε γέλλεζή ηνπο απφ αλαπλεπζηηθή 

αλεπάξθεηα πνπ πξνθαιείηαη απφ βαζηά ππνπιαζηηθνχο πλεχκνλεο, δειαδή απφ πλεχκνλεο 

πνπ δελ έρνπλ αλαπηπρζεί πιήξσο.[25][26]. 
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Πίλαθαο 11: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ SCGB3A2 κε ηε 

λνπθιενηηδηθή αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: SCGB3A2 

Πξσηεΐλε: 

Secretoglobin family 3A 

member 

2(UTEROGLOBIN-

RELATED PROTEIN 

1) 

Σπλώλπκα: 
PNSP1, UGRP1, 

LU103,pnSP-1 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Pan troglodytes 100% 

Gorilla gorilla  99% 

Papio papio  99% 

Pongo abelii 99% 

Pan paniscus  99% 

Bos Taurus  90% 

Ovis Canadensis  75% 

  

 

 

 

 Γονίδιο: TNF 

Σν γνλίδην TNF θσδηθνπνηεί κηα πνιπιεηηνπξγηθή θπηνθίλε πνπ νλνκάδεηαη παξάγνληαο 

λέθξσζεο φγθσλ (Tumor necrosis factor - TNF)θαη εθθξίλεηαη θπξίσο απφ κνλνθχηηαξα/ 

καθξνθάγα πξηλ απφ ηελ δεκηνπξγία θιεγκνλήο. Ζ TNF θπηνθίλε επεξεάδεη ηνλ κεηαβνιηζκφ 

ησλ ιηπηδίσλ, ηελ πήμε ηνπ αίκαηνο, ηελ αληίζηαζε ζηελ ηλζνπιίλε, θαη ηελ ελδνζειηαθή 

ιεηηνπξγία. Ζ TNF εληνπίζζεθε αξρηθά ζε νξφ πνληηθνχ κεηά απφ έλεζε κεζηέιερνο ηνπ 

κπθνβαθηεξίνπ BacillusCalmette-Guerin (BCG) θαη ελδνηνμίλε. Οξφο απφ ηα δψα απηά ήηαλ 
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θπηηαξνηνμηθφο ή θπηηαξνζηαηηθφο ζε έλαλ αξηζκφ κεηαζρεκαηηζκέλσλ θπηηαξηθψλ γξακκψλ 

πνληηθψλ θαη αλζξψπσλ θαη πξνθάιεζε αηκνξξαγηθή λέθξσζε θαη ζε κεξηθέο πεξηπηψζεηο 

πιήξε ππνρψξεζε νξηζκέλσλ κεηακνζρεπκέλσλ φγθσλ ζε πνληηθνχο. [27][28] 

 

 

 

 

Πίλαθαο 12: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ TNF κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: TNF 

Πξσηεΐλε: Tumor necrosis factor 

Σπλώλπκα: 
TNFA, TNFSF2, DIF, 

TNLG1F, TNF-alpha 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Pan troglodytes 99% 

Gorilla  99% 

Pongo abelii  98% 

Callithrix jacchus 96% 

Papio sp. 96% 

Papio ursinus 94% 

Macaca mulatta  93% 

Chlorocebus sabaeus  93% 

Macaca sp. 93% 

Saimiri sciureus sciureus 90% 

Saguinus oedipus 90% 

Canis familiaris 82% 

Neophocaena 

asiaeorientalis 
81% 

Sus scrofa 78% 

Pig 78% 

Bubalus carabanensis 78% 

Bubalus bubalis 78% 

 

 

 

 

 Γονίδιο:CCL11 
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Απηφ ην αληηκηθξνβηαθφ γνλίδην είλαη έλα απφ ηα πνιιά γνλίδηα ρεκεηνθηλψλ πνπ είλαη 

ζπγθεληξσκέλα ζηνλ Q-βξαρίνλα ηνπ ρξσκνζψκαηνο 17 θαη θσδηθνπνηεί ηελ πξσηεΐλε 

εσηαμίλε-1(eotaxin-1).[30] Οη ρεκεηνθίλεο ζρεκαηίδνπλ κία ππεξνηθνγέλεηα εθθξηλφκελσλ 

πξσηετλψλ πνπ εκπιέθνληαη ζηηο αλνζνξπζκηζηηθέο θαη θιεγκνλψδεηο δηεξγαζίεο. Ζ 

ππεξνηθνγέλεηα δηαηξείηαη ζε ηέζζεξηο ππννηθνγέλεηεο κε βάζε ηε δηάηαμε ησλ Ν-ηεξκαηηθψλ 

θαηαινίπσλ θπζηεΐλεο ηνπ ψξηκνπ πεπηηδίνπ. Ζ ελ ιφγσ πξσηεΐλε σο κέινο ηεο CC 

ππννηθνγέλεηαο, εκθαλίδεη ρεκεηνηαθηηθή δξαζηεξηφηεηα γηα ηα εσζηλφθηια, αιιά φρη γηα ηα 

κνλνπχξελα θχηηαξα ή νπδεηεξφθηια θαη πηζηεχεηαη φηη εκπιέθεηαη ζε εσζηλνθηιηθέο 

θιεγκνλψδεηο λφζνπο, φπσο αηνπηθή δεξκαηίηηδα, αιιεξγηθή ξηλίηηδα, άζζκα θαη παξαζηηηθέο 

ινηκψμεηο. [31][32] 

 

Πίλαθαο 13: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ CCL11 κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: CCL11 

Πξσηεΐλε: 
Eotaxin(C-C motif 

chemokine 11) 

Σπλώλπκα: SCYA11 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηόνκνηόηεηαο 

Macaca mulatta 99% 

Tupaia belangeri 97% 

Oryctolagus cuniculus 

algirus 
88% 

Oryctolagus 

cuniculuscuniculus 
84% 

Lepus granatensis 79% 

Bunolagus monticularis 77% 

 

 

 Γονίδιο: MUC7 

Απηφ ην γνλίδην θσδηθνπνηεί κηα κηθξή βιελλίλε πνπ εθθξίλεηαη απφ ηνπο ζηεινγφλνπο 

αδέλεο, ε νπνία ζεσξείηαη φηη παίδεη ξφιν ζηε δηεπθφιπλζε ηεο θάζαξζεο ησλ βαθηεξίσλ 

ζηελ ζηνκαηηθή θνηιφηεηα θαη βνεζά ζηελ κάζεζε, ηελ νκηιία θαη ηελ θαηάπνζε.[33] Ζ 

θεληξηθή πεξηνρή απηήο ηεο γιπθνπξσηεΐλεο πεξηέρεη δηαδνρηθέο επαλαιήςεηο, θαζεκία απφ 

ηηο νπνίεο απνηειείηαη απφ 23 ακηλνμέα. Απηή ε αληηκηθξνβηαθή πξσηεΐλε έρεη 
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αληηβαθηεξηαθή θαη αληηκπθεηηαθή δξάζε. Σν πην θνηλφ αιιειφκνξθν πεξηέρεη 6 

επαλαιήςεηο, θαη νξηζκέλα αιιειφκνξθα ζρεηίδνληαη κε ηελ επαηζζεζία ζην άζζκα. 

Παξαιιαγέο ελαιιαθηηθνχ κεηάγξαθνπ πνπ θσδηθνπνηεί ηελ ίδηα πξσηεΐλε έρνπλ βξεζεί γηα 

απηφ ην γνλίδην.[34] 

 

 

 

Πίλαθαο 14: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ MUC7 κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: MUC7 

Πξσηεΐλε: 
Mucin-7 (MUC-7) 

(Apo-MG2) (Salivary 

mucin-7) 

Σπλώλπκα: MG2 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Pongo abelii 96% 

Pan Troglodytes 89% 

Pongo pygmaeus 89% 

Macaca mulatta 88% 

Rhesus macaque 88% 

 

 

 

 Γονίδιο: ADRB2 

Σν γνλίδην ADRB2 θσδηθνπνηεί κηα πξσηεΐλε πνπ νλνκάδεηαη ππνδνρέαο βεηα-2-

αδξελεξγηθψλ ε νπνία είλαη κέινο ηεο G ππεξνηθνγέλεηαο ππνδνρέσλ – πξσηετλψλ. Απηφ ην 

γνλίδην είλαη εζψλην. Οη δηαθνξεηηθνί πνιπκνξθηζκνί, νη ζεκεηαθέο κεηαιιάμεηο, θαη / ή πξνο 

ηα θάησ ξχζκηζε ηνπ γνληδίνπ απηνχ ζρεηίδνληαη κε ηελ εκθάληζε λπρηεξηλνχ άζζκαηνο, 

παρπζαξθίαο θαη δηαβήηε ηχπνπ 2. [35] 

 

Πίλαθαο 15: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ ADRB2 κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: ADRB2 
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Πξσηεΐλε: 

Beta-2 adrenergic 

receptor (Beta-2 

adrenoreceptor) 

(Beta-2 adrenoceptor) 

Σπλώλπκα: 
ADRB2R, ADRBR, 

B2AR, BAR, 

BETA2AR 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Pan troglodytes 99% 

Gorilla gorilla 99% 

Macaca fascicularis 98% 

Macaca mulatta 97% 

Canis lupus 87% 

Bos Taurus 86% 

 

 

 

 Γονίδιο: ADAM33 

Απηφ ην γνλίδην θσδηθνπνηεί έλα κέινο ηεο νηθνγέλεηαο 

ADAM(adisintegrinandmetalloproteasedomain). Δθθξάδεηαη ζε φινπο ηνπο ηζηνχο, κε 

εμαίξεζε ην ήπαξ, κε πςειή έθθξαζε ζηνλ πιαθνχληα, ηνλ πλεχκνλα, ηνλ ζπιήλα θαη ηηο 

θιέβεο. Μέιε απηήο ηεο νηθνγέλεηαο είλαη πξσηεΐλεο πνπ βξίζθνληαη ζηελ κεκβξάλε θαη 

έρνπλ εκπιαθεί ζε κία πνηθηιία βηνινγηθψλ δηεξγαζηψλ πνπ πεξηιακβάλνπλ αιιειεπηδξάζεηο 

θπηηάξνπ-θπηηάξνπ θαη θπηηάξνπ-κήηξαο, ζπκπεξηιακβαλνκέλεο ηεο γνληκνπνίεζεο, ηεο 

κπτθήο αλάπηπμεο, θαη ηεο λεπξνγέλεζεο. Απηή ε πξσηεΐλε είλαη κηα δηακεκβξαληθή πξσηεΐλε 

ηχπνπ Η πνπ εκπιέθεηαη ζην άζζκα θαη ηελ βξνγρηθή ππεξαληηδξαζηηθφηεηα. Ζ δηαδηθαζία ηεο 

ελαιιαθηηθήο ζπλαξκνγήο νδεγεί ζηε δεκηνπξγία δηαθνξεηηθψλ κεηάγξαθσλ ηα νπνία 

θσδηθνπνηνχλ δηαθνξεηηθέο ηζνκνξθέο πξσηετλψλ. [59] 

 

Πίλαθαο 16: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ ADAM33 κε ηε 

λνπθιενηηδηθή αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: ADAM33 

Σπλώλπκα: 
C20orf153, 

DJ964F7.1 

Πξσηεΐλε: 
Disintegrin and 

metalloproteinase 
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domain-containing 

protein 33 

  
 

Οξγαληζκόο 
Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Rhesus Macaque 92% 

Saimiri boliviensis 84% 

Mus musculus 76% 

 

 Γονίδιο: CXCL8 

 

Ζ πξσηεΐλε πνπ θσδηθνπνηείηαη απφ απηφ ην γνλίδην(ηληεξιεπθίλε-8 (IL8) ) είλαη έλα κέινο 

ηεο νηθνγέλεηαο ρεκεηνθίλεο CXC. Απηή ε ρεκεηνθίλε είλαη έλαο απφ ηνπο ζεκαληηθφηεξνπο 

κεζνιαβεηέο ηεο θιεγκνλψδνπο απφθξηζεο δειαδή κεζνιαβεί ζηελ ελεξγνπνίεζε θαη ηελ 

κεηαλάζηεπζε ησλ νπδεηεξφθηισλ ζηνλ ηζηφ απφ ην πεξηθεξηθφ αίκα. Απηή ε ρεκεηνθίλε 

εθθξίλεηαη απφ δηάθνξνπο ηχπνπο θπηηάξσλ. Λεηηνπξγεί σο ρεκεηνειθηηθφ, θαη είλαη επίζεο 

έλαο ηζρπξφο αγγεηνγφλνο παξάγνληαο. Απηφ ην γνλίδην πηζηεχεηαη φηη παίδεη ξφιν ζηελ 

παζνγέλεζε ηεο βξνγρηνιίηηδαο, κηα θνηλή αζζέλεηα ηεο αλαπλεπζηηθήο νδνχ πνπ πξνθαιείηαη 

απφ ηνγελή ινίκσμε. Απηφ ην γνλίδην θαη άιια δέθα κέιε ηεο γνληδηαθήο νηθνγέλεηαο ησλ 

ρεκεηνθηλψλ CXC ζρεκαηίδνπλ κηα ζπζηάδα γνληδίσλ ρεκεηνθίλεο ζε κηα πεξηνρή ηνπ 

ρξσκνζψκαηνο 4q. [60] 

 

Πίλαθαο 17: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ CXCL8 κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: CXCL8 

Σπλώλπκα: IL8  

Πξσηεΐλε: Interleukin-8 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Rhesus Macaque 95% 

Macaca nemestrina 95% 

Macaca mulatta 95% 

Cercocebus torquatus 95% 

Papio anubis 95% 

Chlorocebus sabaeus 95% 
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Elephas maximus 87% 

Bubalus bubalis 86% 

Marmota monax 86% 

Ovis aries 85% 

Ovis canadensis 84% 

Bos indicus 83% 

Bos taurus 76% 

 

 

 Γονίδιο: IL6 

 

Απηφ ην γνλίδην θσδηθνπνηεί κηα αλνζνξπζκηζηηθή θπηνθίλε πνπ ιεηηνπξγεί ζε θαηάζηαζε 

θιεγκνλήο θαη ζηελ σξίκαλζε ησλ Β θπηηάξσλ. Δπηπιένλ, ε πξσηεΐλε πνπ θσδηθνπνηεί απηφ 

ην γνλίδην (ηληεξιεπθίλε 6)έρεη δεηρζεί φηη είλαη έλαο ελδνγελήο ππξεηνγφλνο παξάγνληαο 

ηθαλφο λα πξνθαιέζεη ππξεηφ ζε άηνκα κε απηνάλνζα λνζήκαηα ή κνιχλζεηο. Δπελεξγεί ζε 

Β-θχηηαξα, Σ-θχηηαξα, επαηνθχηηαξα, αηκνπνηεηηθά πξνγνληθά θχηηαξα θαη ηα θχηηαξα ηνπ 

ΚΝ΢. Ζ πξσηεΐλε απηή παξάγεηαη θπξίσο ζε ζέζεηο νμείαο θαη ρξφληαο θιεγκνλήο, φπνπ 

εθθξίλεηαη εληφο ηνπ νξνχ θαη πξνθαιεί κηα κεηαγξαθηθή θιεγκνλψδε απφθξηζε κέζσ ηνπ 

ππνδνρέα άιθα ηεο ηληεξιεπθίλεο-6. Ζ ιεηηνπξγία απηνχ ηνπ γνληδίνπ εκπιέθεηαη ζε κηα 

επξεία πνηθηιία θαηαζηάζεσλ αζζέλεηαο πνπ ζρεηίδεηαη κε θιεγκνλή, ζπκπεξηιακβαλνκέλεο 

ηεο επαηζζεζίαο ζηελ εκθάληζε ηνπ ζαθραξψδνπο δηαβήηε θαη ηεο ζπζηεκηθήο λεαληθήο 

ξεπκαηνεηδνχο αξζξίηηδαο. Ζ δηαδηθαζία ηεο ελαιιαθηηθήο ζπλαξκνγήο νδεγεί ζηε 

δεκηνπξγία δηαθνξεηηθψλ κεηάγξαθσλ ηα νπνία θσδηθνπνηνχλ δηαθνξεηηθέο ηζνκνξθέο 

πξσηετλψλ. [61] 

 

Πίλαθαο 18: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ IL6 κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: IL6  

Σπλώλπκα: 
CDF, HGF, HSF, 

BSF2, IL-6, BSF-2, 

IFNB2, IFN-beta-2  

Πξσηεΐλε: Interleukin-6 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Pan troglodytes 99% 
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Pan paniscus  99% 

Gorilla gorilla  98% 

Rhesus Macaque 95% 

Macaca fascicularis 95% 

Aotus infulatus 92% 

Saimiri sciureus 92% 

 

 

 

 Καρκίνος ηοσ Πνεύμονα( LungCancer) 

 

 Γονίδιο: PIK3CA 

Ζ θσζθαηηδπιηλνζηηφιε-4,5-δηθσζθνξηθή 3-θηλάζε (πνπ νλνκάδεηαη επίζεο 3-θηλάζε 

θσζθαηηδπιντλνζηηφιεο (Ρ3Κ)) απνηειείηαη απφ ηελ ξπζκηζηηθή ππνκνλάδα 85 kDa θαη ηελ 

θαηαιπηηθή ππνκνλάδα 110 kDa. Ζ πξσηεΐλε πνπ θσδηθνπνηείηαη απφ απηφ ην γνλίδην 

αληηπξνζσπεχεη ηελ θαηαιπηηθή ππνκνλάδα, ε νπνία ρξεζηκνπνηεί ATP γηα ηε 

θσζθνξπιίσζε ησλ θσζθαηηδπιντλνζηηφισλ (PtdIns), PtdIns4P θαη PtdIns (4,5) P2 [36].Ζ 

εκπινθή ηνπ p110α ζηνλ θαξθίλν ζηνλ άλζξσπν έρεη ππνηεζεί απφ ην 1995. Ζ ππνζηήξημε 

απηήο ηεο ππφζεζεο πξνήιζε απφ γελεηηθέο θαη ιεηηνπξγηθέο κειέηεο, ζπκπεξηιακβαλνκέλεο 

ηεο αλαθάιπςεο θνηλψλ ελεξγνπνηεηηθψλ κεηαιιάμεσλ ζην γνλίδην PIK3CA ζε θνηλέο 

κνξθέο φγθνπ [37]. Έρεη βξεζεί φηη ηνp110α είλαη νγθνγφλν θαη εκπιέθεηαη ζε θαξθίλνπο ηνπ 

ηξαρήινπ ηεο κήηξαο [38]. Οη κεηαιιάμεηο ηνπ PIK3CA είλαη παξνχζεο ζε πάλσ απφ ην έλα 

ηξίην ησλ θαξθίλσλ ηνπ καζηνχ[39]. Δλψ ζεκαληηθά πξνθιηληθά δεδνκέλα δείρλνπλ κηα 

ζπζρέηηζε κε ηζρπξή ελεξγνπνίεζε ηνπ κνλνπαηηνχ θαη αληίζηαζε ζε θνηλέο ζεξαπείεο, ηα 

θιηληθά δεδνκέλα δελ δείρλνπλ φηη ηέηνηεο κεηαιιάμεηο ζρεηίδνληαη κε πςειά επίπεδα 

ελεξγνπνίεζεο ηνπ κνλνπαηηνχ ή κε θαθή πξφγλσζε. Γελ είλαη γλσζηφ εάλ ε κεηάιιαμε 

πξνβιέπεη απμεκέλε επαηζζεζία ζε παξάγνληεο πνπ ζηνρεχνπλ ην P3K κνλνπάηη. [37] Σν 

PIK3CA ζπκκεηέρεη ζε κηα ζχλζεηε αιιειεπίδξαζε εληφο ηνπ κηθξνπεξηβάιινληνο ηνπ 

φγθνπ ζε απηφ ην θαηλφκελν. 

Πίλαθαο 19: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ PIK3CA κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: PIK3CA 
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Πξσηεΐλε: 
Phosphatidylinositol 4,5-

bisphosphate 3-kinase catalytic 

subunit alpha isoform 

  

Σπλώλπκα: 
CLOVE, CWS5, MCAP, MCM, 

MCMTC, PI3K, PI3K-alpha, 

p110-alpha 

Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Pongo abelii  97% 

Pan troglodytes 97% 

        Macaca fascicularis 94% 

Macaca mulatta 94% 

Ovis canadensis 85% 

 

 Γονίδιο:ERBB2  

Σν CancerGenomeProjectandCollaborativeGroup (2004)(Έξγν γνληδηψκαηνο ηνπ Καξθίλνπ 

θαη ζπλεξγαηηθή νκάδα) αιιεινχρηζε ην γνλίδην ERBB2 απφ 120 πξσηνγελείο πλεπκνληθνχο 

φγθνπο θαη εληφπηζε φηη 4% απηψλ είραλ κεηαιιάμεηο εληφο ηεο πεξηνρήο θηλάζεο. ΢ην 

αδελνθαξθίλσκα, έλαλ ππφηππν ηνπ θαξθίλνπ ηνπ πλεχκνλα, ην 10% ησλ πεξηπηψζεσλ είρε 

κεηαιιάμεηο. Γηαγξαθέο εληφο ηεο πεξηνρήο θηλάζεο ηνπ EGFR (π.ρ., 131550.0001) 

ζρεηίδνληαη κε φγθνπο πλεχκνλα πνπ αληαπνθξίλνληαη ζηε ζεξαπεία κε gefitinib, έλαλ 

αλαζηνιέα ηνπ EGFR. Σν ίδην έξγν πξφηεηλε φηη νη αλαζηνιείο ηνπ ERBB2, νη νπνίνη ηε 

δεδνκέλε ζηηγκή απνδείρζεθαλ αλαπνηειεζκαηηθνί ζηελ αληηκεηψπηζε ηνπ θαξθίλνπ ηνπ 

πλεχκνλα, ζα πξέπεη λα επαλεμεηαζηνχλ θιηληθά ζην ζπγθεθξηκέλν ππνζχλνιν αζζελψλ κε 

θαξθίλν ηνπ πλεχκνλα ησλ νπνίσλ νη φγθνη θέξνπλ κεηαιιάμεηο ζην ERBB2. [40] 

 

Πίλαθαο 20: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ ERBB2 κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: ERBB2 

Πξσηεΐλε: 
Receptor tyrosine-protein 

kinase erbB-2 

Σπλώλπκα: HER2, MLN19, NEU, NGL 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Felis catus 92% 

Canis lupus familiaris 91% 

Bos Taurus 90% 

Ursus americanus 90% 

Typaia chinensis 90% 

http://www.omim.org/entry/211980#12
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Sus scrofa 90% 

 

 

 Γονίδιο:IRF1 

Ο ξπζκηζηηθφο παξάγνληαο ηληεξθεξφλεο 1, δειαδή ε πξσηεΐλε πνπ θσδηθνπνηείηαη απφ ην 

γνλίδην IRF1, ήηαλ ην πξψην κέινο ηεο νηθνγέλεηαο ησλ ξπζκηζηηθψλ παξαγφλησλ 

κεηαγξαθήο ηληεξθεξφλεο (IRF) πνπ έρνπλ ηαπηνπνηεζεί. Αξρηθά πεξηεγξάθεθε σο 

παξάγνληαο κεηαγξαθήο ν νπνίνο είλαη ζε ζέζε λα ελεξγνπνηήζεη ηελ έθθξαζε ηεο 

ηληεξθεξφλεο βήηα. Ο IRF-1 ζηε ζπλέρεηα απνδείρζεθε φηη ιεηηνπξγεί σο έλαο κεηαγξαθηθφο 

ελεξγνπνηεηήο ή θαηαζηνιέαο κηαο πνηθηιίαο γνληδίσλ-ζηφρσλ. Ο IRF-1 ξπζκίδεη ηελ 

έθθξαζε ησλ γνληδίσλ-ζηφρσλ κε ηελ πξφζδεζή ηνπ ζηνπο ππνθηλεηέο ζηνηρείσλ ISRE 

(interferonstimulatedresponseelement). Πέξα απφ ηε ιεηηνπξγία ηνπ σο παξάγνληαο 

κεηαγξαθήο, ν IRF-1 έρεη επίζεο απνδεηρζεί φηη ελεξγνπνηεί ηελ p53, κηα νγθνθαηαζηαιηηθή 

πξσηεΐλε κέζσ ηεο δέζκεπζήο ηνπ ζην ζπλ-παξάγνληα ηεο p53, p300 [42]. Ο IRF-1 έρεη 

δεηρζεί φηη παίδεη ξφιν ζηελ αλνζνινγηθή απφθξηζε, ξπζκίδνληαο ηελ απφπησζε, ηελ βιάβε 

ηνπ DNA θαη ηελ θαηαζηνιή φγθσλ. [43] 

 

Πίλαθαο 21: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ IRF1 κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: IRF1 

Πξσηεΐλε: 
Interferon regulatory 

factor 1 
Σπλώλπκα: IRF-1, MAR  

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Pan troglodytes 98% 
Pongo abelii 97% 

Macaca fascicularis 96% 
Macaca mulatta 96% 
Rhesus Macaque 94% 

Sus scrofa 84% 

Canis Familiaris 78% 
Bos taurus 76% 

Bubalus bubalis 76% 
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 Γονίδιο:EGFR 

Σν γνλίδην EGFR θαη νη ζπλδέηεο (ligands) απηνχ είλαη ζεκαηνδνηηθά κφξηα πνπ εκπιέθνληαη 

ζε δηάθνξεο θπηηαξηθέο ιεηηνπξγίεο, ζπκπεξηιακβαλνκέλσλ ηνπ θπηηαξηθνχ 

πνιιαπιαζηαζκνχ, ηεο δηαθνξνπνίεζεο, ηεο ζεκαηνδφηεζεο, ηεο επηβίσζεο, θαη ηεο 

αλάπηπμεο ησλ ηζηψλ[44]. Μεηαιιάμεηο πνπ νδεγνχλ ζε ππεξέθθξαζε ηνπ EGFR ή ζε 

ππεξδξαζηεξηφηεηα έρνπλ ζπζρεηηζηεί κε έλαλ αξηζκφ θαξθίλσλ, ζπκπεξηιακβαλνκέλνπ ηνπ 

θαξθηλψκαηνο ησλ πιαθσδψλ θπηηάξσλ ηνπ πλεχκνλα (80% ησλ πεξηπηψζεσλ), ηνπ 

πξσθηηθνχ θαξθίλνπ, ηνπ γινηνβιαζηψκαηνο (50%) θαη επηζειηαθνχο φγθνπο ηεο θεθαιήο θαη 

ηνπ ιαηκνχ (80-100%). Οη ζσκαηηθέο κεηαιιάμεηο πνπ πεξηιακβάλνπλ ην γνλίδην EGFR 

νδεγνχλ ζηε κφληκε ελεξγνπνίεζή ηνπ, ε νπνία παξάγεη ηελ αλεμέιεγθηε θπηηαξηθή 

δηαίξεζε[45]. ΢ην γινηνβιάζησκα παξαηεξείηαη ζπρλά κηα πεξηζζφηεξν ή ιηγφηεξν 

ζπγθεθξηκέλε κεηάιιαμε ηνπ EGFR, πνπ νλνκάδεηαη EGFRvIII. Οη κεηαιιάμεηο, νη 

επεθηάζεηο θαη νη δπζιεηηνπξγίεο ηνπ EGFR ή ησλ κειψλ ηεο νηθνγέλεηαο ζηελ νπνία αλήθεη 

απηφ, εκπιέθνληαη ζε πεξίπνπ 30% ηνπ ζπλφινπ ησλ επηζειηαθψλ θαξθίλσλ[46]. 

 

Πίλαθαο 22: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ EGFR κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ.  

Γνλίδην: EGFR  

Πξσηεΐλε: 
Epidermal growth factor 

receptor 

Σπλώλπκα: 
ERBB, ERBB1, HER1, 

NISBD2, PIG61, mENA 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Pan troglodytes 98% 
Macaca fascicularis 93% 

 

  

 Γονίδιο:SLC22A18 

Απηφ ην γνλίδην είλαη έλα απφ ηα πνιιά ζξαχζκαηα κε νγθνθαηαζηαιηηθή ηδηφηεηα πνπ 

εληνπίδνληαη ζηελ γνληδηαθή πεξηνρή 11ξ15.5, κηα ζεκαληηθή πεξηνρή γνληδίνπ θαηαζηνιήο 

φγθσλ. Οη κεηαβνιέο ζηελ πεξηνρή απηή έρνπλ ζπζρεηηζηεί κε ην ζχλδξνκν Beckwith-
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Wiedemann, ηνλ φγθν Wilms, ην ξαβδνκπνζάξθσκα, ην θαξθίλσκα ησλ επηλεθξηδίσλ θαη ηνλ 

θαξθίλν ησλ πλεπκφλσλ, ησλ σνζεθψλ θαη ηνπ καζηνχ. Μεηαιιάμεηο ζε απηφ ην γνλίδην 

έρνπλ βξεζεί ζηνλ φγθνWilms θαη ηνλ θαξθίλν ηνπ πλεχκνλα. Ζ πξσηεΐλε πνπ θσδηθνπνηείηαη 

απφ ην ελ ιφγσ γνλίδην κπνξεί λα δξα σο κεηαθνξέαο νξγαληθψλ θαηηφλησλ θαη λα έρεη έλα 

ξφιν ζηε κεηαθνξά ρισξνθηλψλ θαη ζρεηηδφκελσλ κε θηληδίλε ελψζεσλ ζηνπο λεθξνχο. 

Έρνπλ πεξηγξαθεί αξθεηά ελαιιαθηηθά κεηάγξαθα πνπ θσδηθνπνηνχλ δηαθνξεηηθά 

ηζφκνξθα.[49][50] 

 

 

Πίλαθαο 23: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ SLC22A18 κε ηε 

λνπθιενηηδηθή αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: SLC22A18 

Πξσηεΐλε: 
Solute carrier family 22 

member 18 

Σπλώλπκα: 

BWR1A, BWSCR1A, 

HET, IMPT1, ITM, 

ORCTL2, SLC22A1L, 

TSSC5 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 
 Pongo abelii 95% 

Pongo pygmaeus 94% 
 Pan troglodytes 94% 

 

 

 

 Γονίδιο:KRAS 

Απηφ ην γνλίδην, ή αιιηψο ην Kirsten ras νγθνγνλίδην πνπ αλήθεη ζηελ νηθνγέλεηα ησλ 

γνληδίσλ ras ησλ ζειαζηηθψλ, θσδηθνπνηεί κηα πξσηεΐλε πνπ είλαη κέινο ηεο κηθξήο 

νηθνγέλεηαο GTPάζεο. Μηα απιή αληηθαηάζηαζε ακηλνμένο είλαη ππεχζπλε γηα κηα κεηάιιαμε 

ελεξγνπνίεζεο. Ζ κεηαιιαγκέλε πξσηεΐλε πνπ πξνθχπηεη εκπιέθεηαη ζε δηάθνξεο 

θαθνήζεηεο, ζπκπεξηιακβαλνκέλνπ ηνπ αδελνθαξθηλψκαηνο ηνπ πλεχκνλα, 

ηνπαδελψκαηνοηνπ βιελλνγφλνπ θαη ησλ θαξθηλσκάησλ ηνπ παγθξέαηνο θαη ηνπ παρένο 

εληέξνπ.[53] 
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Πίλαθαο 24: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ KRAS κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: KRAS 

Πξσηεΐλε: GTPase KRas 
Σπλώλπκα: KRAS2, RASK2 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Macaca mulatta 98% 
Pongo pygmaeus 96% 

Macaca fascicularis 91% 

 

 

 

 Γονίδιο:BRAF 

Απηφ ην γνλίδην θσδηθνπνηεί κηα πξσηεΐλε πνπ νλνκάδεηαη Β-Raf θαη αλήθεη ζηελ νηθνγέλεηα 

raf/ mil ησλ πξσηετληθψλ θηλαζψλ ζεξίλεο/ζξενλίλεο. Απηή ε πξσηεΐλε παίδεη έλα ξφιν ζηε 

ξχζκηζε ηνπ ΜΑΡ/ ERK ζεκαηνδνηηθνχ κνλνπαηηνχ, ην νπνίν επεξεάδεη ηελ θπηηαξηθή 

δηαίξεζε, ηε δηαθνξνπνίεζε, θαη ηελ έθθξηζε. Μεηαιιάμεηο ζην γνλίδην απηφ ζρεηίδνληαη κε 

ην ζχλδξνκν Cardio-Facio-Cutaneous (CFC), κηα αζζέλεηα πνπ ραξαθηεξίδεηαη απφ 

αλσκαιίεο ηεο θαξδηάο, δηαλνεηηθή θαζπζηέξεζε θαη ραξαθηεξηζηηθέο δπζπιαζίεο 

πξνζψπνπ. Μεηαιιάμεηο ζην γνλίδην απηφ έρνπλ επίζεο ζπζρεηηζηεί κε δηάθνξεο κνξθέο 

θαξθίλνπ, ζπκπεξηιακβαλνκέλσλ ηνπ ιεκθψκαηνο non-Hodgkin, ηνπ θαξθίλνπ ηνπ παρένο 

εληέξνπ, ηνπ θαθνήζνπο κειαλψκαηνο, ηνπ θαξθηλψκαηνο ηνπ ζπξενεηδνχο, ηνπ κε 

κηθξνθπηηαξηθνχ θαξθίλνπ ηνπ πλεχκνλα θαη ηνπ αδελνθαξθηλψκαηνο ηνπ πλεχκνλα [56]. 

΢ήκεξα, έρνπλ αλαπηπρζεί δηάθνξα θάξκαθα πνπ ρξεζηκνπνηνχληαη ζηε ζεξαπεία ηνπ 

θαξθίλνπ πνπ θαζνδεγείηαη απφ κεηαιιάμεηο ηνπ BRAF. Γχν απφ απηά ηα θάξκαθα, είλαη ην 

vemurafenib θαη ην dabrafenib πνπ έρνπλ εγθξηζεί απφ ην FDA γηα ηε ζεξαπεία ηνπ 

πξνρσξεκέλνπ ζηαδίνπ ηνπ κειαλψκαηνο.  

Γηάθνξεο εξεπλεηηθέο κειέηεο έρνπλ ηαπηνπνηήζεη πεξηζζφηεξεο απφ 30 κεηαιιάμεηο ηνπ 

γνληδίνπ BRAF πνπ ζρεηίδνληαη κε αλζξψπηλνπο θαξθίλνπο. Ζ ζπρλφηεηα ησλ κεηαιιάμεσλ 

BRAF πνηθίιιεη επξέσο ζε αλζξψπηλνπο θαξθίλνπο. Πεξηζζφηεξν απφ 80% ζε κειαλψκαηα, 

0-18% ζε άιινπο φγθνπο, 1-3% ζε θαξθίλνπο ηνπ πλεχκνλα θαη 5% ζε θαξθίλν ηνπ παρένο 
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εληέξνπ. ΢ην 90% ησλ πεξηπηψζεσλ, ε ζπκίλε(Σ) έρεη αληηθαηαζηαζεί κε αδελίλε(Α) ζην 

λνπθιενηίδην 1799. Απηφ νδεγεί ζηελ αληηθαηάζηαζε ηνπ ακηλνμένο βαιίλε (V) απφ ην 

γινπηακηθφ ζην 600ν θσδηθφλην, γηα απηφ ε κεηάιιαμε είλαη γλσζηή σο V600E. Απηή ε 

κεηάιιαμε έρεη επξέσο παξαηεξεζεί ζε ζειψδεο θαξθίλσκα ηνπ ζπξενεηδνχο, ηνπ παρένο 

εληέξνπ, ηνπ κειαλψκαηνο θαη ηνλ θαξθίλν ησλ κε κηθξψλ θπηηάξσλ ηνπ πλεχκνλα[57]. 

Άιιεο κεηαιιάμεηο πνπ έρνπλ ηαπηνπνηεζεί είλαη νη R461I, I462S, G463E, G463V, G465A, 

G465E, G465V, G468A, G468E, N580S, E585K, D593V, F594L, G595R, L596V, T598I, 

V599D, V599E, V599K, V599R, V600K, A727V, θ.ιπ. θαη νη πεξηζζφηεξεο απφ απηέο ηηο 

κεηαιιάμεηο είλαη ζπγθεληξσκέλεο ζε δχν πεξηνρέο: ζηνλ πινχζην ζε γιπθίλε βξφρν Ρ ηνπ 

ινβνχ Ν θαη ζην ηκήκα ελεξγνπνίεζεο καδί κε ηηο πιεπξηθέο πεξηνρέο. Απηέο νη κεηαιιάμεηο 

αιιάδνπλ ην ηκήκα ελεξγνπνίεζεο απφ αδξαλή θαηάζηαζε ζε ελεξγή θαηάζηαζε[58].  

Πίλαθαο 25: ΢χγθξηζε ηεο λνπθιενηηδηθήο αθνινπζίαο ηνπ γνληδίνπ BRAF κε ηε λνπθιενηηδηθή 

αθνινπζία άιισλ νξγαληζκψλ. 

Γνλίδην: BRAF 

Πξσηεΐλε: 
Serine/threonine-protein 

kinase B-raf 

Σπλώλπκα: 
BRAF1, RAFB1,B-

RAF1, B-raf1, NS7, 

  
Οξγαληζκόο Πνζνζηό νκνηόηεηαο 

Pan troglodytes 99% 
  Gorilla gorilla 96% 

 Macaca fascicularis 94% 
 

 

 

Παξαηεξείηαη φηη θάπνηεο αλζξψπηλεο λνπθιενηηδηθέο αθνινπζίεο είλαη ίδηεο ή παξφκνηεο ζε 

εμαηξεηηθά κεγάιν πνζνζηφ κε απηέο άιισλ νξγαληζκψλ φπσο απηψλ πνπ θαίλνληαη αλαιπηηθά 

ζηνλ παξαθάησ Πίλαθα 26. 

 

Πίλαθαο 26: Ολνκαζίεο Οξγαληζκψλ ησλ νπνίσλ νη λνπθιενηηδηθέο αθνινπζίεο παξνπζίαζαλ 

νκνηφηεηεο κε ηηο αληίζηνηρεο αλζξψπηλεο λνπθιενηηδηθέο αθνινπζίεο. 

Ολνκαζία Δίδνο 

Mus musculus πνληίθη 
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Rattus norvegicus αξνπξαίνο 

Heterocephalus glaber αξνπξαίνο naked mole 

Bos taurus ηαύξνο 

Sus scrofa αγξηόρνηξνο 

Pan troglodytes ρηκπαληδήο 

Gorilla gorilla γνξίιαο 

Macaca mulatta πίζεθνο καθάθα 

Nomascus leucogenys πίζεθνο 

Hylobates πίζεθνο 

Pongo abelii νπξαθνηάγθνο 

Pongo pygmaeus νπξαθνηάγθνο 

Cercopithecus aethiops κατκνύ ηνπ Παιαηνύ θόζκνπ 

Camelus ferus θακήια 

Pantholops hodgsonii ζηβεηηαλή αληηιόπε 

Oryctolagus cuniculus αγξηνθνύλειν 

Papio Anubis Μπακπνπίλνο 

Colobus guereza κατκνύ ηνπ Παιαηνύ θόζκνπ 

Macaca fascicularis πίζεθνο καθάθα 

Chlorocebus aethiops κατκνύ 

Ateles geoffroyi κατκνύ 

Saimiri boliviensis κατκνύ 

Aotus nancymaae κατκνύ 

Plecturocebus moloch κατκνύ ηνπ Νένπ Κόζκνπ 

Callithrix jacchus κατκνύ ηνπ Νένπ Κόζκνπ 

Simian κατκνύ 

Rhesus Macaque πίζεθνο καθάθα 

Macaca nemestrina πίζεθνο καθάθα 

Macaca thibetana πίζεθνο καθάθα 

Macaca sp. πίζεθνο καθάθα 
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Cercocebus atys κατκνύ ηνπ Παιαηνύ θόζκνπ 

Tursiops truncatus δειθίλη 

Delphinapterus leucas ιεπθή θάιαηλα 

Camelus bactrianus Βαθηξηαλή θακήια 

Saimiri sciureus κατκνύ ηνπ Νένπ Κόζκνπ 

Equus caballus άινγν 

Aotus infulatus κατκνύ 

Canis lupus γθξίδνο ιύθνο 

Canis familiaris ζθύινο 

Ovis canadensis θεξαζθόξν πξόβαην 

Pan Paniscus ρηκπαληδήο 

Papio sp κπακπνπίλνο 

Saguinus Oedipus κατκνύ ηνπ Νένπ Κόζκνπ 

Neophocaena asiaeorientalis Γνπξνπλόςαξν – δειθίλη 

Pig ρνίξνο 

Papio ursinus κπακπνπίλνο 

Bubalus Bubalis carabanensis πδξνβνύβαιν 

Oryctolagus cuniculus algirus αγξηνθνύλειν 

Oryctolagus cuniculus θνπλέιη 

Ursus americanus καύξε αξθνύδα 

Tupaia chinensis ζειαζηηθό ζαλ ηνλ ζθίνπξν 

Lepus granatensis ιαγόο 

Bunolagus monticularis θνπλέιη 

Bubalus bubalis βνύβαινο 

Chlorocebus sabaeus κατκνύ ηνπ Παιαηνύ Κόζκνπ 
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Κεθάιαην 4: Βηνδείθηεο θαη κέζνδνη εύξεζήο ηνπο 

4.1 Οξηζκόο βηνδεηθηώλ 

Ο φξνο "βηνδείθηεο‖, κία ζχλζεζε ηεο θξάζεο «βηνινγηθφο δείθηεο», αλαθέξεηαη ζε κηα επξεία 

ππνθαηεγνξία ηαηξηθψλ ζεκείσλ - δειαδή, αληηθεηκεληθέο ελδείμεηο ηεο ηαηξηθήο θαηάζηαζεο ηνπ 

αζζελή πνπ φκσο παξαηεξείηαη εμσηεξηθά απφ απηφλ - ε νπνία κπνξεί λα κεηξεζεί κε αθξίβεηα 

θαη κε δπλαηφηεηα επαλάιεςεο. Σα ελ ιφγσ ηαηξηθά ζεκάδηα ζηέθνληαη ζε αληίζεζε κε ηα ηαηξηθά 

ζπκπηψκαηα, ηα νπνία πεξηνξίδνληαη ζε εθείλεο ηηο ελδείμεηο γηα ηελ πγεία ή ηελ αζζέλεηα φπσο 

απηή γίλεηαη αληηιεπηή απφ ηνπο ίδηνπο ηνπο αζζελείο. Σν 1998, ην Δζληθφ Ηλζηηηνχην Οκάδαο 

Δξγαζίαο Οξηζκνχ ησλ Βηνδεηθηψλ Τγείαο φξηζε ηνλ βηνδείθηε σο ―έλα ραξαθηεξηζηηθφ πνπ 
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αληηθεηκεληθά κεηξάηαη θαη αμηνινγείηαη σο δείθηεο ησλ θαλνληθψλ βηνινγηθψλ δηεξγαζηψλ, 

παζνγφλσλ δηεξγαζηψλ, ή θαξκαθνινγηθψλ απνθξίζεσλ ζε κηα ζεξαπεπηηθή παξέκβαζε.‖[1] 

Μηα θνηλή επηρείξεζε γηα ηελ ρεκηθή αζθάιεηα, ην Γηεζλέο Πξφγξακκα γηα ηε Υεκηθή Αζθάιεηα, 

ππφ ηελ εγεζία ηνπ Παγθφζκηνπ Οξγαληζκνχ Τγείαο (ΠΟΤ) θαη ζε ζπληνληζκφ κε ηα Ζλσκέλα 

Έζλε θαη ηε Γηεζλή Οξγάλσζε Δξγαζίαο, φξηζε ηνλ βηνδείθηε σο ―θάζε νπζία, δνκή, ή δηαδηθαζία 

πνπ κπνξεί λα κεηξεζεί ζην ζψκα ή ηα πξντφληα ηεο θαη ε επηξξνή ηεο ή λα πξνβιέςεη ηελ 

επίπησζε ηεο έθβαζεο ή ηεο αζζέλεηαο‖ [2].Έλαο αθφκε επξχηεξνο νξηζκφο ζπκπεξηιακβάλεη φρη 

κφλν ηε ζπρλφηεηα θαη ηελ έθβαζε ηεο λφζνπ, αιιά θαη ηα απνηειέζκαηα ησλ ζεξαπεηψλ, ησλ 

παξεκβάζεσλ, αθφκε θαη ηελ αλεπηζχκεηε έθζεζε ζην πεξηβάιινλ, φπσο ζε ρεκηθέο νπζίεο ή 

ζξεπηηθά ζπζηαηηθά. ΢ηελ έθζεζή ηνπ ζρεηηθά κε ηελ εγθπξφηεηα ησλ βηνδεηθηψλ ζε πεξηβάιινλ 

αμηνιφγεζεο ηνπ θηλδχλνπ, ν ΠΟΤ έρεη δειψζεη φηη έλαο αιεζηλφο νξηζκφο ησλ βηνδεηθηψλ 

πεξηιακβάλεη ―ζρεδφλ θάζε κέηξεζε πνπ αληαλαθιά ηελ αιιειεπίδξαζε αλάκεζα ζε έλα 

βηνινγηθφ ζχζηεκα θαη έλα δπλεηηθφ θίλδπλν, ν νπνίνο κπνξεί λα είλαη ρεκηθφο, θπζηθφο ή 

βηνινγηθφο. Ζ κεηξνχκελε απφθξηζε κπνξεί λα είλαη ιεηηνπξγηθή θαη θπζηνινγηθή, βηνρεκηθή ζε 

θπηηαξηθφ επίπεδν ή ζε κηα κνξηαθή αιιειεπίδξαζε.‖ [3]. 

Παξαδείγκαηα βηνδεηθηψλ πεξηιακβάλνπλ ηα πάληα απφ ηνλ παικφ θαη ηελ αξηεξηαθή πίεζε κέζσ 

ηεο βαζηθήο ρεκείαο έσο πην πνιχπινθεο εξγαζηεξηαθέο εμεηάζεηο αίκαηνο θαη άιισλ ηζηψλ. Σα 

ηαηξηθά ζεκεία έρνπλ κηα καθξά ηζηνξία ρξήζεο ζηελ θιηληθή πξαθηηθή- ηφζν παιηά φζν θαη ε 

ίδηα ε ηαηξηθή πξαθηηθή -θαη νη βηνδείθηεο είλαη απιψο ηα πην αληηθεηκεληθά, ππνινγίζηκα ηαηξηθά 

ζεκάδηα πνπ ηα ζχγρξνλα επηζηεκνληθά εξγαζηήξηα καο επηηξέπνπλ λα κεηξάκε 

επαλαιακβαλφκελα. Ζ ρξήζε ησλ βηνδεηθηψλ, θαη ηδίσο ησλ εξγαζηεξηαθά κεηξήζηκσλ 

βηνδεηθηψλ, ζηελ θιηληθή έξεπλα είλαη θάπσο λεφηεξε, θαη νη θαιχηεξεο πξνζεγγίζεηο γηα ηελ 

πξαθηηθή απηή εμαθνινπζνχλ λα αλαπηχζζνληαη. Σν βαζηθφ δήηεκα είλαη λα θαζνξηζηεί ε ζρέζε 

κεηαμχ θάζε δεδνκέλνπ κεηξήζηκνπ βηνδείθηε θαη ησλ ζρεηηθψλ θιηληθψλ ηειηθψλ ζεκείσλ. [4] 

 

4.1.1 Βηνδείθηεο θαη θιηληθά ηειηθά ζεκεία 

Οη βηνδείθηεο είλαη απφ εμ νξηζκνχ αληηθεηκεληθά, ππνινγίζηκα ραξαθηεξηζηηθά ησλ βηνινγηθψλ 

δηεξγαζηψλ. Μπνξνχλ, αιιά δελ ζπζρεηίδνληαη απαξαίηεηα κε ηελ εκπεηξία θαη ηελ αίζζεζε 

επεμίαο ηνπ αζζελνχο, θαη είλαη εχθνιν λα θαληαζηεί θαλείο κεηξήζηκα βηνινγηθά ραξαθηεξηζηηθά 
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πνπ δελ αληηζηνηρνχλ ζηελ θιηληθή θαηάζηαζε ησλ αζζελψλ, ησλ νπνίσλ νη κεηαβνιέο είλαη κε 

αληρλεχζηκεο θαη ρσξίο ζπλέπεηεο γηα ηελ πγεία.[5] 

Δπίζεο, ππάξρνπλ κεηξήζηκα βηνινγηθά ραξαθηεξηζηηθά ησλ νπνίσλ ε δηαθχκαλζε κεηαμχ ησλ 

πιεζπζκψλ είλαη ηφζν κεγάιε ψζηε λα ηα αλαθέξνπκε φια, θαη ε αμηνπηζηία ηνπο, σο κέζα 

πξφβιεςεο ηεο λφζνπ ή ηεο απνπζίαο ηεο, κεδακηλή. Αληηζέησο, ηα θιηληθά ζεκεία είλαη 

κεηαβιεηέο νη νπνίεο είηε αληαλαθινχλ είηε ραξαθηεξίδνπλ ην πψο ην ππνθείκελν κηαο κειέηεο ή 

θιηληθήο δνθηκήο "αηζζάλεηαη, ιεηηνπξγεί, ή επηβηψλεη‖[1]. Πξφθεηηαη, κε άιια ιφγηα, γηα 

κεηαβιεηέο πνπ αληηπξνζσπεχνπλ ηελ πγεία θαη ηελ επεκεξία ηνπ ππνθεηκέλνπ κειέηεο, φπσο 

φκσο γίλεηαη αληηιεπηφ απφ ηελ πιεπξά ηνπ ππνθεηκέλνπ. [6] 

Τπάξρεη εδψ θαη θαηξφ επξεία νκνθσλία ζηηο επηζηεκνληθέο θνηλφηεηεο, φηη ηα θιηληθά ζεκεία 

είλαη ηα θχξηα, θαη γηα κεξηθνχο ηα κφλα ζρεηηθά, ηειηθά ζεκεία φιεο ηεο θιηληθήο έξεπλαο, θαη 

νπζηαζηηθά φιεο ηεο βηνταηξηθήο έξεπλαο. Ο ζηφρνο ηεο θιηληθήο πξαθηηθήο είλαη λα βειηηψζεη ηε 

λνζεξφηεηα θαη ηε ζλεζηκφηεηα, θαη φρη, γηα παξάδεηγκα, λα αιιάμεη ππνινγίζηκα 

ραξαθηεξηζηηθά ηεο εγγελνχο βηνρεκείαο ησλ αζζελψλ.[7] 

Ζ επηβίσζε ζεσξείηαη απφ πνιινχο ην πξφηππν θιηληθφ ηειηθφ ζεκείν γηα ηηο πεξηζζφηεξεο 

δνθηκέο HIV, αιιά θαη άιιεο ζαθψο θαζνξηζκέλεο, ζαθείο θιηληθέο κεηαβιεηέο-φπσο ην 

εγθεθαιηθφ, ην έκθξαγκα ηνπ κπνθαξδίνπ, θαη ε εκθάληζε πξνθαζνξηζκέλσλ επθαηξηαθψλ 

ινηκψμεσλ-έρνπλ επίζεο ρξεζηκνπνηεζεί σο ηειηθά ζεκεία ππφ ηηο θαηάιιειεο ζπλζήθεο επεηδή 

πξνζθέξνπλ ζαθή, αθξηβή δεδνκέλα κε ηε δπλαηφηεηα λα θαλεί νξηζηηθά εάλ νη παξεκβάζεηο 

είλαη απνηειεζκαηηθέο ή αλαπνηειεζκαηηθέο, θαζψο θαη αζθαιείο ή φρη. Ωζηφζν, δελ ζπκβαίλεη ην 

ίδην κε φια ηα ηειηθά ζεκεία. Παξαδείγκαηα θιηληθψλ ζηνηρείσλ πνπ παξέρνπλ ιηγφηεξν 

αμηφπηζηεο θαη κεηξήζηκεο πιεξνθνξίεο πεξηιακβάλνπλ ηνπο ήρνπο ηεο αλαπλνήο, ηνλ πφλν, θαη 

ηελ αλαθνχθηζε ησλ «ζπκπησκάησλ» ζε πεξηπηψζεηο φπνπ ηα ζπκπηψκαηα δελ νξίδνληαη εθ ησλ 

πξνηέξσλ. 

 

4.1.2 Οη βηνδείθηεο σο ππνθαηάζηαηα ηειηθώλ ζεκείσλ 

Όηαλ ρξεζηκνπνηνχληαη σο απνηειέζκαηα ζε θιηληθέο δνθηκέο, νη βηνδείθηεο ζεσξνχληαη 

ππνθαηάζηαηα ηειηθά ζεκεία, δειαδή, ελεξγνχλ σο αλαπιεξσκαηηθά ή ππνθαηάζηαηα 

ζεκαληηθψλ θιηληθψλ ηειηθψλ ζεκείσλ. Αιιά, δελ είλαη φινη νη βηνδείθηεο ππνθαηάζηαηα ηειηθά 



84 

 

ζεκεία, νχηε φινη πξννξίδνληαη λα είλαη. Σα ππνθαηάζηαηα ηειηθά ζεκεία είλαη έλα κηθξφ 

ππνζχλνιν απφ επαξθψο ραξαθηεξηζκέλνπο βηνδείθηεο κε θαιψο αμηνινγεκέλε θιηληθή 

ζρεηηθφηεηα [1]. Γηα λα ζεσξεζεί έλαο βηνδείθηεο σο έλα ππνθαηάζηαην ηειηθφ ζεκείν, πξέπεη λα 

ππάξρνπλ αμηφπηζηα επηζηεκνληθά ζηνηρεία (π.ρ., επηδεκηνινγηθά, ζεξαπεπηηθά ή / θαη 

παζνθπζηνινγηθά) φηη κε ζπλέπεηα θαη αθξίβεηα ν ελ ιφγσ βηνδείθηεο πξνβιέπεη κηα θιηληθή 

έθβαζε, είηε ζεηηθή είηε αξλεηηθή. Με απηή ηελ έλλνηα, έλα ππνθαηάζηαην ηειηθφ ζεκείν είλαη 

έλαο βηνινγηθφο δείθηεο πνπ κπνξεί λα ρξεζηκεχζεη σο αλαπιεξσκαηηθφ θιηληθφ ηειηθφ ζεκείν, 

αιιά φρη σο αληηθαηαζηάηεο απηνχ.   

Αθφκε θαη βηνδείθηεο πνπ είλαη ζηαηηζηηθά επηθπξσκέλνη σο ππνθαηάζηαηα γηα έλα δεδνκέλν 

θιηληθφ ηειηθφ ζεκείν, κπνξεί ζηελ πξαγκαηηθφηεηα λα κελ είλαη κέξνο ηεο παζνθπζηνινγηθήο 

νδνχ πνπ νδεγεί ζε απηφ ην ηειηθφ ζεκείν. ΢ε νξηζκέλεο πεξηπηψζεηο, κπνξεί λα ππάξρνπλ 

απνδείμεηο φηη νη βηνινγηθνί δείθηεο κεηξνχλ κία δηαδηθαζία ή ην πξντφλ ελφο βαζηθνχ ζηαδίνπ ηεο 

νδνχ, αιιά ην λα ππνζέηνπκε φηη απηφ ηζρχεη ζε φιεο ηηο πεξηπηψζεηο εγθπκνλεί ηνλ θίλδπλν 

παξεξκήλεπζεο ηεο απιήο ζπζρέηηζεο κε ηελ αηηηφηεηα. Τπάξρνπλ πνιιέο πηζαλέο εμεγήζεηο γηα 

βηνδείθηεο πνπ ζρεηίδνληαη κε ηηο θιηληθέο παξακέηξνπο κφλν ππφ πεξηνξηζκέλεο ζπλζήθεο. Γηα 

παξάδεηγκα, πνιιαπιά ζπγγεληθά κνλνπάηηα ηεο λφζνπ κπνξεί λα αλακηγλχνληαη , ή νη βηνδείθηεο 

κπνξεί λα είλαη έκκεζα ζεκάδηα ελφο κνλνπαηηνχ πνπ δελ είλαη ζεκειηψδνπο ζεκαζίαο γηα ηηο 

βαζηθέο δηαδηθαζίεο ηεο λφζνπ.  

Τπάξρεη έλαο αξηζκφο απφ πιενλεθηήκαηα γηα ηε ρξήζε βηνδεηθηψλ σο ππνθαηάζηαηα ηειηθά 

ζεκεία ζε δνθηκέο. Βαζηθά θιηληθά ζεκεία, φπσο ε επηβίσζε, κπνξεί λα ζπκβνχλ ηφζν ζπάληα 

ψζηε ε ρξήζε ηνπο ζε θιηληθέο κειέηεο κπνξεί λα κελ είλαη θαζφινπ πξαθηηθή, ή λα είλαη αθφκα 

θαη αλήζηθε.[8]  

Γηα πνιιέο αζζέλεηεο, ζαθή θιηληθά ηειηθά ζεκεία, φπσο ε επηβίσζε ή ε ππνηξνπή, γηα 

παξάδεηγκα, ελφο θαξδηαγγεηαθνχ ζπκβάληνο κπνξεί λα ζπκβεί κφλν κεηά απφ πνιιά ρξφληα 

ζεξαπείαο. Οη βηνδείθηεο κπνξνχλ λα πξνζθέξνπλ ζηνπο εξεπλεηέο ελδηάκεζα ζηνηρεία ζρεηηθά κε 

ηελ αζθάιεηα θαη ηελ απνηειεζκαηηθφηεηα απηψλ ησλ ζεξαπεηψλ, ελψ πην θαζνξηζηηθά θιηληθά 

δεδνκέλα ζπιιέγνληαη[9]. ΢ε νξηζκέλεο πεξηπηψζεηο, κπνξεί λα είλαη πξνηηκφηεξε ε ρξήζε 

εκπεξηζηαησκέλσλ βηνδεηθηψλ σο ππνθαηάζηαηα ηειηθά ζεκεία γηα λα κεησζεί ν θίλδπλνο βιάβεο 

ησλ αηφκσλ. Σα πξψηα ζηνηρεία πνπ παξέρνληαη απφ ηνπο βηνδείθηεο δίλνπλ ζηνπο εξεπλεηέο ηελ 

επθαηξία λα ζηακαηήζνπλ ηηο δπλεηηθά επηβιαβείο, γηα ηα άηνκα, παξεκβάζεηο πξνηνχ ηα ζρεηηθά 
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θιηληθά δεδνκέλα λα είλαη δηαζέζηκα. ΢ε άιιεο πεξηπηψζεηο, κπνξεί απιά νη βηνδείθηεο λα 

επηηξέςνπλ ζηνπο εξεπλεηέο ην ζρεδηαζκφ κηθξφηεξσλ θαη πην απνηειεζκαηηθψλ κειεηψλ, 

κεηψλνληαο έηζη ηνλ αξηζκφ ησλ αηφκσλ πνπ εθηίζεληαη ζε κηα δεδνκέλε πεηξακαηηθή ζεξαπεία.  

Μεηψλνληαο ην ρξφλν έγθξηζεο λέσλ ζεξαπεηψλ, πην απνηειεζκαηηθέο δνθηκέο ζα κπνξνχζαλ λα 

επηηαρχλνπλ ηε ζπλνιηθή δηαδηθαζία αλάπηπμεο θαξκάθσλ, επηηξέπνληαο ζε απνηειεζκαηηθέο 

ζεξαπείεο λα ―θηάζνπλ‖ γξεγνξφηεξα ζηνπο αζζελείο πιεζπζκνχο ελψ παξάιιεια ε δηαηήξεζε 

ηφζν πιηθψλ φζν θαη αλζξψπηλσλ πφξσλ γηα άιια εξεπλεηηθά πξνγξάκκαηα θαη άιιεο θιηληθέο 

δνθηκέο, ζα ήηαλ εθηθηή [10]. Αμίδεη λα ζεκεησζεί φηη ν φξνο "ππνθαηάζηαην δείθηε" - ζε 

αληίζεζε κε ηνλ φξν "ππνθαηάζηαην ηειηθφ ζεκείν" - έρεη επηθξηζεί γηαηί ιαλζαζκέλα ππνλνεί φηη 

ην "ππνθαηάζηαην", ζηελ ελ ιφγσ πεξίπησζε ν βηνδείθηεο, αλαπιεξψλεη πξνζσξηλά θάπνηνλ άιιν 

δείθηε[1]. ΢ηελ πξαγκαηηθφηεηα, νη βηνδείθηεο ζα πξέπεη λα ιακβάλνπλ ηελ ζέζε ππνθαηάζηαησλ 

ηειηθψλ ζεκείσλ κφλν ζε πεξηπηψζεηο ζαθψλ θιηληθψλ ηειηθψλ ζεκείσλ, θαη ε ρξήζε ηνπο σο 

ππνθαηάζηαηα ηειηθά ζεκεία είλαη θαηάιιειε κφλν ζε πεξηνξηζκέλεο πεξηπηψζεηο, νη νπνίεο 

ζπδεηνχληαη παξαθάησ. [11] 

 

4.1.3 Φαξαθηεξηζκόο θαη αμηνιόγεζε βηνδεηθηώλ 

Γηα λα ζεσξεζνχλ νη βηνδείθηεο σο ππνθαηάζηαηα ηειηθά ζεκεία απαηηείηαη ν πξνζδηνξηζκφο ηεο 

ζρεηηθφηεηαο θαη ηεο εγθπξφηεηάο ηνπο. Ο φξνο ―ζρεηηθφηεηα‖ αλαθέξεηαη ζηελ ηθαλφηεηα ελφο 

βηνδείθηε λα παξέρεη θαηάιιεια ζρεηηθέο θιηληθέο πιεξνθνξίεο γηα δεηήκαηα πνπ παξνπζηάδνπλ 

ελδηαθέξνλ γηα ην θνηλφ, ηνπο παξφρνπο πγεηνλνκηθήο πεξίζαιςεο, ή ηεο επίζεκεο πνιηηηθήο γηα 

ηελ πγεία. Ο φξνο ―εγθπξφηεηα‖ αλαθέξεηαη ζηελ αλάγθε λα ραξαθηεξηζηεί ε 

απνηειεζκαηηθφηεηα ή ε ρξεζηκφηεηα ελφο βηνδείθηε σο ππνθαηάζηαην ηειηθφ ζεκείν. Γπζηπρψο, 

ε εγθπξφηεηα ραξαθηεξίδεηαη απφ έλα θάζκα απφςεσλ. Μεξηθνί εξεπλεηέο ζηελ πξαγκαηηθφηεηα 

έρνπλ απνξξίςεη ηνλ φξν ―εγθπξφηεηα‖ σο ―αθαηάιιειν― γηα ηε κειέηε ησλ βηνινγηθψλ δεηθηψλ, 

δηφηη ππνδεηθλχεη φηη κπνξεί λα ππάξμεη κηα πιήξεο βηνινγηθή θαηαλφεζε ηεο ζρέζεο κεηαμχ ελφο 

δεδνκέλνπ βηνδείθηε θαη έλα θιηληθφ ηειηθφ ζεκείν, κηα ππφζεζε πνπ απνξξίπηνπλ [1] [12]. 

Αλη' απηνχ, έλαο ελαιιαθηηθφο φξνο πνπ έρεη πξνηαζεί είλαη ε ―αμηνιφγεζε―. Ζ ―αμηνιφγεζε― 

αλαθέξεηαη ζηελ ελ εμειίμεη δηαδηθαζία ηεο κειέηεο ηεο επηηπρίαο ησλ βηνδεηθηψλ θαηά ηε δξάζε 

ηνπο σο ππνθαηάζηαηα γηα κεκνλσκέλα θιηληθά ηειηθά ζεκεία. ΢χκθσλα κε απηή ηελ απζηεξή 

άπνςε, ε αλάπηπμε ηεο ζεξαπείαο κε ηε ρξήζε βηνδεηθηψλ δελ απνδεηθλχεη πνηέ κε βεβαηφηεηα φηη 



86 

 

νη ζεξαπείεο νδεγνχλ ζε ζπγθεθξηκέλα θιηληθά ζεκεία. Αληίζεηα, ε δηαδηθαζία θιηληθήο δνθηκήο 

δελ παξέρεη βεβαηφηεηα φζνλ αθνξά ζηε ζρέζε κεηαμχ κηαο παξέκβαζεο, έλα βηνδείθηε, θαη έλα 

θιηληθφ ηειηθφ ζεκείν. Αθήλνληαο θαηά κέξνο ηε ζεκαζηνινγηθή ζπδήηεζε, ππάξρνπλ δηάθνξα 

επίπεδα εγθπξφηεηαο -ή επίπεδα επηηπρίαο ηεο ππνθαηάζηαζεο -πνπ πξέπεη λα εμεηαζηνχλ θαη λα 

κειεηεζνχλ. ΢ην απινχζηεξν επίπεδν βξίζθεηαη ε εγθπξφηεηα ηεο κέηξεζεο. Δίλαη ν βηνινγηθφο 

δείθηεο πνπ πξνηείλεηαη σο ππνθαηάζηαην, ηθαλφο λα κεηξεζεί αληηθεηκεληθά θαη 

επαλαιακβαλφκελα ζε κηα ζπγθεθξηκέλε πεξίπησζε, θαη κπνξεί λα κεηξήζεη έλα αληηθεηκεληθφ, 

ππνινγίζηκν ραξαθηεξηζηηθφ κε επηηπρία; 

Έλα βήκα πέξα απφ απηφ, ε εγθπξφηεηα ηεο κειέηεο ηνπ ππνθαηάζηαηνπ πξέπεη λα αμηνινγεζεί: 

ζην πιαίζην ηεο κειέηεο, κπνξεί ν βηνδείθηεο λα κεηξηέηαη φρη κφλν κε επαλαιεςηκφηεηα, αιιά 

θαη κε αθξίβεηα; Με άιια ιφγηα, ζε απηή ηελ κειέηε κπνξεί ν βηνδείθηεο λα ζρεηηζηεί ζζελαξά κε 

ην θιηληθφ ηειηθφ ζεκείν γηα ην νπνίν ιεηηνπξγεί σο ππνθαηάζηαην; Σν επφκελν ζηάδην ηνπ 

ειέγρνπ εγθπξφηεηαο είλαη ε εμσηεξηθή ηζρχο: κπνξεί απηφ ην ππνθαηάζηαην λα απνδεηρζεί φηη 

έρεη παξφκνηα πξνβιεπηηθή ηθαλφηεηα ζε άιινπο πιεζπζκνχο ή ζε άιιεο ζρεηηθέο κειέηεο 

ζεξαπείαο; Αλ λαη, ν βηνδείθηεο κπνξεί λα ζεσξεζεί έλα ρξήζηκν ππνθαηάζηαην ζε κειέηεο πνπ 

έρνπλ ζηελή ζρέζε κε ηηο κειέηεο γηα ηελ θαζηέξσζε ηεο ππφ φξνπο "εγθπξφηεηαο‖. ΢χκθσλα κε 

νξηζκέλνπο ζρνιηαζηέο, ην ηειηθφ επίπεδν ηεο επηηπρίαο ηεο ππνθαηάζηαζεο δελ έρεη ιάβεη ηε 

δένπζα πξνζνρή. Μφιηο νη βηνδείθηεο θαζηεξσζνχλ σο ππνθαηάζηαηνη δείθηεο γηα ηελ πξφβιεςε 

ησλ επηπηψζεσλ κηαο δεδνκέλεο θιάζεο ζεξαπεηψλ ζε έλα θιηληθφ ηειηθφ ζεκείν, κπνξνχλ νη 

επηζηήκνλεο λα επαθίεληαη κε ζηγνπξηά ζηνπο βηνδείθηεο φηη ρξεζηκεχνπλ σο ππνθαηάζηαηα θαη 

γηα άιια ζρεηηθά θιηληθά ζεκεία ή γηα άιιεο θιάζεηο ζεξαπεηψλ;[10] [11] [13]  

Ζ ππφζεζε φηη νη βηνδείθηεο κπνξνχλ λα ρξεζηκνπνηεζνχλ επξέσο, απφ ηε ζηηγκή πνπ έρνπλ 

θαζηεξσζεί ζην πιαίζην ηεο έξεπλαο, έρεη ζπκβεί αξθεηέο θνξέο ζην ζρεδηαζκφ ηεο κειέηεο. 

Ωζηφζν, απηή ε επηζηεκνληθά αβάζηκε πξνζέγγηζε ζην ζρεδηαζκφ ηεο δνθηκήο έρεη ηηο ηειεπηαίεο 

δεθαεηίεο νδεγήζεη ζε ιαλζαζκέλα εξεπλεηηθά ζπκπεξάζκαηα, αξθεηά απφ ηα νπνία έρνπλ 

εμεηαζηεί ζε κεγαιχηεξν βάζνο ζε άξζξα αλαζθφπεζεο ζρεηηθά κε ην ζέκα. Γηα ρξφληα, νη 

εξεπλεηέο ρξεζηκνπνίεζαλ ηελ θαηαζηνιή ησλ αξξπζκηψλ σο ππνθαηάζηαην ηειηθφ ζεκείν γηα 

κεησκέλε λνζεξφηεηα απφ θαξδηαγγεηαθά λνζήκαηα, κε απνηέιεζκα ηελ έγθξηζε θαξκάθσλ θαηά 

ηεο αξξπζκίαο  (π.ρ., ελθατλίδε, θιεθατλίδε) πνπ ζε κεηαγελέζηεξεο δνθηκέο βξέζεθαλ λα 

απμάλνπλ ηε ζλεζηκφηεηα ζε νξηζκέλνπο πιεζπζκνχο αζζελψλ. Πην πξφζθαηα, κηα κεγάιε θαη 

επξέσο θνηλνπνηεκέλε δνθηκή ηνπ ζπλδπαζκνχ δχν θαξκάθσλ πνπ κεηψλνπλ ηε ρνιεζηεξφιε, ηεο 
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εδεηηκίκπεο θαη ηεο ζηκβαζηαηίλεο, ππνγξάκκηζε ηνλ θίλδπλν ηεο ππεξεθηίκεζεο ησλ βηνδεηθηψλ: 

αλ θαη ν ζπλδπαζκφο κείσζε ηα επίπεδα ρνιεζηεξφιεο ηνπ αζζελνχο, πεξηζζφηεξν απφ φηη ε 

ζηκβαζηαηίλε κφλε ηεο, δελ νδήγεζε ζε βειηίσζε ηεο αζεξνζθιήξσζεο ή ηεο ζπλνιηθήο 

ζλεζηκφηεηαο, ζέηνληαο ππφ ακθηζβήηεζε κηα κεγάιε παιαηφηεξε έξεπλα ε νπνία εμαξηάην απφ 

ηελ παξαδνρή φηη κε ηε κείσζε ηεο ρνιεζηεξφιεο κεηψλεηαη απαξαίηεηα ε λνζεξφηεηα θαη ε 

ζλεζηκφηεηα [7]. Καη ζηηο δχν απηέο πεξηπηψζεηο, φπσο θαη ζε πνιιέο άιιεο, παξά ηα θαιχηεξα 

βηνινγηθά θαη ζηαηηζηηθά ζηνηρεία, βηνδείθηεο πνπ ήηαλ «επηθπξσκέλνη» αθφκε θαη ζε κηα ζεηξά 

πξνεγνχκελσλ κειεηψλ, δηαπηζηψζεθαλ θαθνί πξνγλσζηηθνί παξάγνληεο ησλ θιηληθψλ 

απνηειεζκάησλ.  

 

4.1.4 Βηνδείθηεο θαη παξνδηθόηεηα 

Οη βηνδείθηεο πνπ έρνπλ εγθξηζεί απφ θαλνληζκφ ηνπ US-Food and Drug Administration (FDA) 

ρξεζηκνπνηνχληαη κφλν σο ππνθαηάζηαηα ηειηθά ζεκεία ζηελ δηαδηθαζία αλάπηπμεο ζεξαπείαο 

[8]. Ο FDA επηηξέπεη ηελ πξνζσξηλή έγθξηζε επέκβαζεο κε ππνθαηάζηαην δείθηε θαζνξηζκέλεο 

απνηειεζκαηηθφηεηαο αιιά απαηηεί πεξαηηέξσ κειέηεο παξαθνινχζεζεο θάζεο IV πνπ 

απνδεηθλχνπλ φηη ππάξρεη ζπζρέηηζή ηνπ κε ην ζρεηηθφ θιηληθφ ηειηθφ ζεκείν. Μεξηθνί 

πξνζεθηηθνί εξεπλεηέο θαη ζρνιηαζηέο έρνπλ πξνηείλεη φηη νη βηνδείθηεο είλαη πην απνηειεζκαηηθνί 

θαη λα θαιχηεξα λα αθεζνχλ γηα ρξήζε σο ηειηθά ζεκεία ζε δνθηκέο θάζεο Η θαη θάζεο ΗΗ. Ζ 

ρξήζε ηνπο κπνξεί λα βνεζήζεη λα πξνζδηνξηζηνχλ νη πηζαλέο ζεξαπείεο πνπ αμίδνπλ ηελ 

πξνζπάζεηα θαη ηνπο πφξνπο κηαο κεγάιεο δνθηκήο θάζεο ΗΗΗ. Διινρεχεη, βέβαηα, ν θίλδπλνο φηη νη 

εξεπλεηέο κπνξεί αλάξκνζηα λα εγθαηαιείςνπλ κηαο κεγάιεο θιίκαθαο έξεπλα γηα ζεξαπείεο πνπ, 

παξά ην φηη είλαη πξαγκαηηθά απνηειεζκαηηθέο ζηελ βειηίσζε ηεο θιηληθήο έθβαζεο, δελ θαίλεηαη 

λα είλαη απνηειεζκαηηθέο ζηε βάζε ηεο αλάιπζεο ησλ βηνδεηθηψλ. Σν παξαπάλσ γεγνλφο ζπλέβε 

πξάγκαηη ζηε δνθηκή κηαο ρξφληαο θνθθησκαηψδνπο λφζνπ ζε παηδηά. Ζ ελ ιφγσ δνθηκή, ε νπνία 

ζρεδηάζηεθε γηα λα κεηξήζεη ηφζν ηα απνηειέζκαηα ησλ ππνθαηάζηαησλ φζν θαη ηα πξαγκαηηθά 

θιηληθά ηειηθά ζεκεία, έδεημε φηη ε ζεξαπεία, ε ηληεξθεξφλε γάκκα, ήηαλ απνηειεζκαηηθή κελ ζηε 

κείσζε ηεο ζλεζηκφηεηαο, αιιά δελ ππήξμε θακία ζρεηηθή βειηίσζε ζην απνηέιεζκα ησλ 

ππνθαηάζηαησλ, ηελ παξαγσγή ηνπ ππεξνμεηδίνπ, ε νπνία αλακελφηαλ λα απμήζεη ηελ ηθαλφηεηα 

ησλ αζζελψλ λα ζθνηψζνπλ ηα βαθηήξηα. Με άιια ιφγηα, ε βηνινγηθή δηεξγαζία πνπ νδήγεζε ζε 

βειηησκέλα θιηληθά απνηειέζκαηα, δελ ζπλειήθζε απφ ην βηνινγηθφ κεραληζκφ πνπ πξνηάζεθε 
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θαη πξνβιέθζεθε απφ ηνπο εξεπλεηέο. Αλ ε δνθηκή είρε ζρεδηαζηεί γηα λα βαζηζηεί πξψηα ζηελ 

πξνζσξηλή αλάιπζε κφλν ησλ βηνδεηθηψλ, νη αιεζηλέο θαη θιηληθά ζπλαθείο επηδξάζεηο ηεο 

ζεξαπείαο ίζσο λα κελ είραλ αλαθαιπθζεί. Σν ζπκπέξαζκα εδψ είλαη φηη επηδξάζεηο ησλ 

ζεξαπεηψλ ζηνπο βηνδείθηεο πνπ ρξεζηκνπνηνχληαη σο ππνθαηάζηαηα ησλ απνηειεζκάησλ, δελ 

πξνβιέπνπλ απαξαηηήησο ηα αιεζή θιηληθά απνηειέζκαηα. Υσξίο ηελ αλάιπζε πνπ επηβεβαηψλεη 

ηα θιηληθά ηειηθά ζεκεία, ε ππέξκεηξε ζηήξημε ζηνπο βηνδείθηεο, αθφκα θαη ζηνπο ήδε 

επηθπξσκέλνπο ζε νξηζκέλα πιαίζηα ζεξαπείαο, παξνπζηάδεη ηνλ ζνβαξφ θαη δηαξθή θίλδπλν 

παξαγσγήο παξαπιαλεηηθψλ, θαη ζε κεξηθέο πεξηπηψζεηο επηθίλδπλσλ, εζθαικέλσλ 

ζπκπεξαζκάησλ. Οη βηνδείθηεο παίδνπλ έλαλ θξίζηκν ξφιν ζηε βειηίσζε ηεο δηαδηθαζίαο 

αλάπηπμεο θαξκάθσλ, θαζψο θαη ζηελ επξχηεξε επηρείξεζε ηεο βηνταηξηθήο έξεπλα. Ζ θαηαλφεζε 

ηεο ζρέζεο κεηαμχ κεηξήζηκσλ βηνινγηθψλ δηεξγαζηψλ θαη θιηληθψλ απνηειεζκάησλ είλαη 

δσηηθήο ζεκαζίαο γηα ηελ επέθηαζε ηνπ ―νπινζηαζίνπ‖ ζεξαπεηψλ γηα φιεο ηηο αζζέλεηεο, θαζψο 

θαη γηα ηελ εκβάζπλζε ηεο θαηαλφεζεο ηεο θαλνληθήο, πγηνχο θπζηνινγίαο. Σνπιάρηζηνλ απφ ηε 

δεθαεηία ηνπ 1980,ε αλαγθαηφηεηα ηεο ρξήζεο ησλ βηνδεηθηψλ σο ππνθαηάζηαην ηειηθψλ ζεκείσλ 

ζε κεγάιεο δνθηκέο ζνβαξψλ αζζελεηψλ, φπσο ν θαξθίλνο θαη ε θαξδηαθή λφζνο, έρεη ζπδεηεζεί 

επξέσο. 

Ο FDA ζπλερίδεη λα πξνσζεί ηε ρξήζε ησλ βηνδεηθηψλ ζηε βαζηθή θαη θιηληθή έξεπλα, θαζψο θαη 

ηελ έξεπλα γηα πηζαλνχο λένπο βηνδείθηεο γηα λα ρξεζηκνπνηεζνχλ σο ππνθαηάζηαηα ζε 

κειινληηθέο κειέηεο. Ωζηφζν, παξά ηε δπλαηφηεηά ηνπο λα θάλνπλ ην θαιφ, φπσο λα επηηαρχλνπλ 

ηελ αλάπηπμε θαξκάθσλ, ηε κείσζε ηεο έθζεζεο ζε αλαπνηειεζκαηηθέο πεηξακαηηθέο ζεξαπείεο, 

θαη νχησ θαζεμήο-νη βηνδείθηεο εγθπκνλνχλ ζεκαληηθνχο θηλδχλνπο φηαλ νη ζρεδηαζηέο ησλ 

δνθηκψλ ηνπο ζπγρένπλ κε ηα θιηληθά ηειηθά ζεκεία. Οη βηνδείθηεο ζα κπνξνχζαλ λα 

ρξεζηκεχζνπλ κφλν σο αιεζηλνί αληηθαηαζηάηεο θιηληθψλ ηειηθψλ ζεκείσλ αλ θαηαλνεζεί 

πιήξσο ε θαλνληθή θπζηνινγία κηαο βηνινγηθήο δηαδηθαζίαο, ε παζνθπζηνινγία απηήο ηεο 

δηαδηθαζίαο ζε θαηάζηαζε λφζνπ, θαη ηα απνηειέζκαηα κηαο παξέκβαζεο κέζσ θάπνηαο ζπζθεπήο 

ή θαξκαθεπηηθήο, ζε απηή ηε δηαδηθαζία. Γεδνκέλνπ φηη ζπάληα, αλ φρη πνηέ, έρνπκε πιήξε 

εηθφλα απηήο ηεο δηαδηθαζίαο, αθνχ ππάξρνπλ πάληα πεξηζζφηεξεο ιεπηνκέξεηεο πνπ δελ μέξνπκε 

ή δελ θαηαιαβαίλνπκε, νη βηνδείθηεο σο ππνθαηάζηαηα ηειηθά ζεκεία ρξεηάδνληαη ζπλερή 

επαλαμηνιφγεζε.  

Οη κειέηεο πνπ ρξεζηκνπνηνχλ βηνδείθηεο ζα πξέπεη λα έρνπλ πάληα σο ηειηθέο κεηξήζεηο ηα 

θιηληθά απνηειέζκαηα, ηνπιάρηζηνλ γηα αλαδξνκηθή αλάιπζε ηεο επηηπρίαο ζπζρέηηζεο ησλ 
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βηνδεηθηψλ. Υσξίο δηαξθή επαλαμηνιφγεζε ηεο ζρέζεο κεηαμχ ησλ ππνθαηάζηαησλ ησλ ηειηθψλ 

ζεκείσλ θαη ησλ πξαγκαηηθψλ θιηληθψλ ηειηθψλ ζεκείσλ, δηαθηλδπλεχνπκε θαη πάιη ηελ έγθξηζε 

νιφθιεξσλ θαηεγνξηψλ θαξκάθσλ πνπ είηε δελ έρνπλ θαλέλα πξφζζεην φθεινο ή, αθφκα 

ρεηξφηεξα, πνπ βιάπηνπλ ηνπο αζζελείο. 

 

4.2 Βηνπιεξνθνξηθέο θαη ζηαηηζηηθέο κέζνδνη εύξεζεο βηνδεηθηώλ 

Ζ εχξεζε βηνδείθηε είλαη έλαο ηαηξηθφο φξνο πνπ πεξηγξάθεη ηε δηαδηθαζία κε ηελ νπνία 

αλαθαιχπηνληαη βηνδείθηεο. Οη θνηλέο εμεηάζεηο αίκαηνο ζηελ ηαηξηθή είλαη βηνδείθηεο. Τπάξρεη 

ελδηαθέξνλ γηα ηελ αλαθάιπςε βηνδεηθηψλ εθ κέξνπο ηεο θαξκαθεπηηθήο βηνκεραλίαο αθνχ νη 

εμεηάζεηο αίκαηνο ή άιινη βηνδείθηεο ζα κπνξνχζαλ λα ρξεζηκεχζνπλ σο ελδηάκεζνη δείθηεο κηαο 

λφζνπ ζε θιηληθέο δνθηκέο, θαη σο πηζαλνί ζηφρνη θαξκάθσλ.  

Μεραληζκόο δξάζεο 

Ο ηξφπνο κε ηνλ νπνίν απηέο νη εμεηάζεηο αλαθαιχθζεθαλ κπνξεί λα ζεσξεζεί σο ηξφπνο εχξεζεο 

βηνδεηθηψλ. Γηα παξάδεηγκα, θαηά ηε δηαδηθαζία αμηνιφγεζεο ηεο ιεηηνπξγίαο ησλ λεθξψλ κέζσ 

ελέζεσλ ηλνπιίλεο, αλαθαιχθζεθε έλα ήδε θπζηθφ ππάξρνλ κφξην, ε θξεαηηλίλε, ε νπνία 

επηηξέπεη αθξηβψο ηηο ίδηεο κεηξήζεηο εμππεξεηψληαο ηελ ελ ιφγσ αμηνιφγεζε ιεηηνπξγίαο. Νέεο 

κνξηαθέο βηνινγηθέο ηερληθέο έρνπλ θηλήζεη ην πξφζθαην ελδηαθέξνλ γχξσ απφ ηελ αλαθάιπςε 

βηνδεηθηψλ, ππνζρφκελεο ηελ ηαρεία εχξεζε ζρεηηθψλ δεηθηψλ ρσξίο ιεπηνκεξή εηθφλα ησλ 

κεραληζκψλ κηαο αζζέλεηαο.  

Με ηε δηαινγή πνιιψλ πηζαλψλ βηνκνξίσλ ηαπηφρξνλα θάλνληαο ρξήζε ηεο γνληδησκαηηθήο θαη 

ηεο πξσηενκηθήο, κπνξεί λα επηρεηξεζεί κηα παξάιιειε πξνζέγγηζε. Μηα ππνθαηεγνξία ηεο 

πξσηενκηθήο είλαη εθείλε ζηελ νπνία φιεο νη εθθξηλφκελεο πξσηεΐλεο ελφο θπηηάξνπ, ηζηνχ ή 

νξγαληζκνχ, αλαιχνληαη δηεμνδηθά, γη‘ απηφ θαη ηα ηειεπηαία ρξφληα έρεη αλαδεηρζεί σο κηα 

ζεκαληηθή ηερλνινγία ζηελπςειήο απφδνζεο αλαδήηεζε γηα βηνδείθηεο. Ωζηφζν, ζεκαληηθέο 

ηερληθέο δπζθνιίεο παξακέλνπλ.Ζ ηαπηνπνίεζε ησλ θιηληθά ζεκαληηθψλ πξσηετλψλ – βηνδεηθηψλ 

ηνπ θαηλνηχπνπ θαη ησλ βηνινγηθψλ ιεηηνπξγηψλ είλαη έλαο δηεπξπλφκελνο ρψξνο έξεπλαο πνπ ζα 

επεθηείλεη ηηο δηαγλσζηηθέο ηθαλφηεηεο. Οη βηνδείθηεο πνπ αλαθαιχθζεθαλ πην πξφζθαηα είλαη ην 

εηδηθφ πξνζηαηηθφ αληηγφλν (PSA) γηα ηνλ θαξθίλν ηνπ πξνζηάηε [2] θαη ε C-αληηδξψζα πξσηεΐλε 

(CRP) γηα ηελ θαξδηαθή λφζν[3].  
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Σν επηγελεηηθφ ξνιφη πνπ κεηξά ηελ ειηθία ησλ θπηηάξσλ / ηζηψλ / νξγάλσλ κε βάζε ηα επίπεδα 

κεζπιίσζεο ηνπ DNA είλαη αλακθηζβήηεηα ν πην αθξηβήο γνληδησκαηηθφο βηνδείθηεο. Ζ ρξήζε 

βηνδεηθηψλ απφ εχθνια αμηνινγήζηκα βην-πγξά(π.ρ. αίκα θαη νχξα) είλαη επεξγεηηθή γηα ηελ 

αμηνιφγεζε ηεο θαηάζηαζεο ησλ ηζηψλ θαη νξγάλσλ, ηα νπνία αληηθεηκεληθά είλαη δχζθνιν λα 

πξνζπειαζηνχλ. Σα βην-πγξά είλαη πην εχθνια πξνζβάζηκα, ζε αληίζεζε κε πην επεκβαηηθέο ή 

αλέθηθηεο ηερληθέο φπσο ε βηνςία ηζηνχ. Σα βην-πγξά πεξηέρνπλ πξσηεΐλεο απφ ηνπο ηζηνχο θαη 

ρξεζηκεχνπλ σο απνηειεζκαηηθνί νξκνληθνί πιεξνθνξηνδφηεο. Ο ηζηφο δξα σο πνκπφο ησλ 

πιεξνθνξηψλ, θαη ην βην-πγξφ(πνπ έρεη δεηγκαηνιεθζεί απφ ηνλ ηαηξφ) δξα σο δέθηεο. Ζ 

δεθηηθφηεηα ηνπ βην-πγξνχ βαζίδεηαη ζηελ πηζηφηεηα ηνπ θαλαιηνχ κεηαθνξάο ησλ πιεξνθνξηψλ. 

Οη πεγέο ζνξχβνπ πνπ ειαηηψλνπλ ηελ πηζηφηεηα πεξηιακβάλνπλ ηελ πξνζζήθε πξσηετλψλ πνπ 

πξνέξρνληαη απφ άιινπο ηζηνχο (ή απφ ην ίδην ην βην-πγξφ ). Πξσηεΐλεο κπνξνχλ επίζεο λα 

ραζνχλ κέζσ ηεο ζπεηξακαηηθήο δηήζεζεο(εμέηαζεπνπ απνηειεί πνιχ θαιφ δείθηε εθηίκεζεο ηεο 

λεθξηθήο ιεηηνπξγίαο θαη δείρλεη πφζν γξήγνξα δηεζνχληαη ηα νχξα ζηνπο λεθξνχο)[4]. Απηνί νη 

παξάγνληεο κπνξνχλ λα επεξεάζνπλ ζεκαληηθά ηε ζχλζεζε πξσηετλψλ ελφο βην-πγξνχ[5]. 

Δπηπιένλ, απιά θνηηάδνληαο ηηο επηθαιχςεηο πξσηετλψλ κπνξεί λα ραζνχλ νη πιεξνθνξίεο 

κεηαθνξάο πνπ εκθαλίδνληαη κέζσ ησλ ηάμεσλ ησλ πξσηετλψλ θαη ησλ αιιειεπηδξάζεσλ κεηαμχ 

πξσηετλψλ. 

Αλη‘ απηνχ, ε πξνβνιή ησλ πξσηετλψλ επάλσ ζε ρψξνπο πνπ ζρεηίδνληαη κε ηε ιεηηνπξγία, ηε 

θαξκαθνινγία θαη ηελ αζζέλεηα, επηηξέπνπλ ηε κέηξεζε ηεο ιεηηνπξγηθήο απφζηαζεο κεηαμχ ηνπ 

ηζηνχ θαη ηνπ βην-πγξνχ. Ζ εγγχηεηα ζε απηνχο ηνπο αθεξεκέλνπο ρψξνπο ζεκαηνδνηεί έλα 

ρακειφ επίπεδν παξακφξθσζεο θαηά κήθνο ηνπ θαλαιηνχ πιεξνθνξηψλ. Ωζηφζν, νη ηξέρνπζεο 

πξνζεγγίζεηο γηα ηελ πξφβιεςε βηνδεηθηψλ αλαιχνπλ ηζηνχο θαη βην-πγξά ρσξηζηά. [6] 

΢ηε ζπλέρεηα απηνχ ηνπ θεθαιαίνπ πεξηγξάθνληαη νη κέζνδνη εχξεζεο βηνδεηθηψλ. 

4.2.1 Γνληδησκαηηθή πξνζέγγηζε 

Τπάξρνπλ ηέζζεξηο θχξηεο κέζνδνη γηα ηελ γνληδησκαηηθή αλάιπζε. Πξψηνλ, ε ηερληθή 

απνηχπσζεο Northern κπνξεί λα ρξεζηκνπνηεζεί γηα ηελ απνκφλσζε ελφο ζπλφινπ αιιεινπρηψλ 

RNA. Γεχηεξνλ, νη βηνδείθηεο κπνξνχλ λα αλαιπζνχλ κε ηππηθέο ηερληθέο γνληδηαθήο έθθξαζεο, 

θαη ηξίηνλ λα εξεπλεζνχλ ρξεζηκνπνηψληαο SAGE. Σέινο, ε κέηξεζε κηαο κηθξνζπζηνηρίαο DNA 

[7] κπνξεί λα ιεθζεί, γηα λα πξνζδηνξηζηεί ε ζπρλφηεηα ηνπ θάζε γνληδίνπ, ε νπνία θαζνξίδεη αλ 

ην γνλίδην είλαη έλαο βηνδείθηεο. 
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΢πρλά, κηα αιπζηδσηή αληίδξαζε πνιπκεξάζεο ρξεζηκνπνηείηαη γηα λα δεκηνπξγήζεη πνιιά 

αληίγξαθα ησλ αιιεινπρηψλ ψζηε λα είλαη επθνιφηεξν λα εξγαζηεί θαλείο κε απηέο. Σνλ 

Φεβξνπάξην ηνπ 2016 ε Γξ. Laura Elnitski θαη ε νκάδα ηεο ρξεζηκνπνίεζε απηή ηελ ηερληθή γηα 

ηελ αλίρλεπζε ελφο βηνδείθηε πνπ ζπλαληάηαη ζε  πέληε ηχπνπο θαξθίλνπ. [8] 

 

4.2.2 Πξσηενκηθή πξνζέγγηζε 

Τπάξρνπλ πέληε δηαθνξεηηθέο κέζνδνη εχξεζεο βηνδεηθηψλ κε ηελ πξσηενκηθή πξνζέγγηζε θαη 

είλαη νη εμήο : 

 

1 Ηιεθηξνθόξεζε δύν δηαζηάζεσλ γέιεο πνιπαθξπιακηδίνπ 

(TwoDimensionalPolyacrylamidegelElectrophoresis(2D-PAGE)) 

2 Γηαζύλδεζε πγξνύ ρξσκαηνγξάθνπ κε Φαζκαηνκεηξίαο κάδαο (LC-MS) 

3 Ινληζκόο εθξόθεζεο κε ιέηδεξ ππνβνεζνύκελνο από εληζρπκέλε επηθάλεηα 

(SurfaceEnhancedLaserDesorption/Ionization - SELDI)SELDI-TOF ή Ινληζκόο εθξόθεζεο 

κε ιέηδεξ ππνβνεζνύκελνο από πιηθό κήηξαο (Matrix Assisted Laser Desorption Ionization, 

MALDI) (orMALDI-TOF) 

4 Τερληθή Μηθξνζπζηνηρίαο Αληηζώκαηνο (Antibody Array) 

5 Τερληθή Μηθξνζπζηνηρίαο Ιζηνύ (Tissue Microarray) 

Οη αλσηέξσ ηερληθέο παξνπζηάδνληαη αλαιπηηθφηεξα παξαθάησ:  

 

 

1. Ηιεθηξνθόξεζεδύνδηαζηάζεσλγέιεοπνιπαθξπιακηδίνπ 

(TwoDimensionalPolyacrylamidegelElectrophoresis(2D-PAGE)) 

Ζ ειεθηξνθφξεζε δχν δηαζηάζεσλ γέιεο πνιπαθξπιακηδίνπ (2D-PAGE) βαζίδεηαη ζην 

ζπλδπαζκφ δχν νξζνγψλησλ ηερληθψλ δηαρσξηζκνχ. ΢ηελ πξψηε δηάζηαζε, νη πξσηεΐλεο 

δηαρσξίδνληαη κε βάζε ην ηζνειεθηξηθφ ηνπο ζεκείν, κηα ηερληθή γλσζηή σο ηζνειεθηξηθή 

εζηίαζε (IEF).΢ηελ δεχηεξε δηάζηαζε, νη πξσηεΐλεο δηαρσξίδνληαη πεξαηηέξσ κε βάζε ηελ 

κνξηαθή ηνπο κάδα κέζσ ηεο ειεθηξνθνξεηηθήο θηλεηηθφηεηάο ηνπο ρξεζηκνπνηψληαο 

ειεθηξνθφξεζεο(SDS-PAGE).Δπεηδή είλαη απίζαλν ηα δπν κφξηα λα έρνπλ ίδηεο θαη ηηο δπν 
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ηδηφηεηεο, ηα κφξηα δηαρσξίδνληαη πην απνηειεζκαηηθά κε ηελ ειεθηξνθφξεζε δπν δηαζηάζεσλ 

απφ φ,ηη κε ηελ ειεθηξνθφξεζε κηαο δηάζηαζεο. Σέινο, νη πξσηεΐλεο κπνξνχλ λα απεηθνληζζνχλ 

θαη λα πνζνηηθνπνηεζνχλ κε δηαθνξεηηθέο δηαδηθαζίεο ρξψζεο, φπσο ηελ κέζνδν Coomassie, κε 

ρξψζε άξγπξνπ, ή ρξψζε θζνξηζκνχ[66]. 

 

Ζ ηζνειεθηξηθή εζηίαζε (IEF) 

΢ηελ IEF, νη πξσηεΐλεο δηαρσξίδνληαη κε ειεθηξνθφξεζε ζε βαζκίδεο ξΖ κε βάζε ην 

ηζνειεθηξηθφ ηνπο ζεκείν (pl). Μία βαζκίδα ξΖ δεκηνπξγείηαη εληφο ηεο γέιεο θαη έλα ειεθηξηθφ 

δπλακηθφ εθαξκφδεηαη θαηά κήθνο ηεο γέιεο. ΢ε νπνηνδήπνηε ξΖ εθηφο ηνπ ηζνειεθηξηθνχ ηνπο 

ζεκείνπ, νη πξσηεΐλεο θνξηίδνληαη. Αλ θνξηηζηνχλ ζεηηθά, ζα θηλεζνχλ πξνο ην πην αξλεηηθφ άθξν 

ηεο γέιεο θαη αλ θνξηηζηνχλ αξλεηηθά, ζα θηλεζνχλ πξνο ην πην ζεηηθφ άθξν ηεο γέιεο  

 

SDS-PAGE θίλεζε  

Ζιεθηξηθφ ξεχκα εθαξκφδεηαη θαηά κήθνο ηεο γέιεο, πξνθαιψληαο ηηο αξλεηηθά-θνξηηζκέλεο 

πξσηεΐλεο λα θηλεζνχλ έμσ απφ ηε γέιε θαη λα κεηαλαζηεχζνπλ θαηά κήθνο ηεο γέιεο. Αλάινγα 

κε ην κέγεζνο ηεο, θάζε πξσηεΐλε θηλείηαη κε δηαθνξεηηθφ ηξφπν πάλσ ζηνλ πίλαθα ηεο γέιεο. 

Μηθξφηεξεο πξσηεΐλεο ηαμηδεχνπλ καθξχηεξα θάησ απφ ηε γέιε, ελψ νη κεγαιχηεξεο παξακέλνπλ 

πην θνληά ζην αξρηθφ ζεκείν. Οη πξσηεΐλεο δηαρσξίδνληαη ρνλδξηθά αλάινγα κε ην κέγεζνο θαη σο 

εθ ηνχηνπ ην κνξηαθφ ηνπο βάξνο. ΢πλεζίδεηαη, κηα ―πξσηεΐλε – δείθηεο‖ γλσζηνχ κνξηαθνχ 

βάξνπο λα κεηαθηλείηαη ζε μερσξηζηή ισξίδα ζηε γέιε, πξνθεηκέλνπ λα βαζκνλνκεζεί ε γέιε θαη 

λα θαζνξηζηεί ην βάξνο άγλσζησλ πξσηετλψλ ζπγθξίλνληαο ηελ απφζηαζε πνπ δηέλπζαλ ζε ζρέζε 

κε ηελ ―πξσηεΐλε – δείθηε‖. 

 

Οπηηθνπνίεζε  

Μεηά ηελ ειεθηξνθφξεζε ε γέιε ρξσκαηίδεηαη γηα λα απεηθνλίζεη ηηο δηαρσξηζκέλεο πξσηεΐλεο. 

΢πλήζσο ρξεζηκνπνηνχληαη ρξψζεηο φπσο ε Coomassie Brilliant Blue ή SYPRO Ruby ή ρξψζε 

αξγχξνπ. Γηαθνξεηηθέο πξσηεΐλεο ζα εκθαλίδνληαη σο δηαθξηηά ζεκεία εληφο ηεο γέιεο. Οη 

ρξψζεηο Coomassie Brilliant Blue ή SYPRO Ruby είλαη ζπκβαηέο κε ηελ θαζκαηνκεηξία κάδαο. Ζ 

Coomassie Brilliant Blue έρεη φξην αλίρλεπζεο πεξίπνπ 10 ng πξσηετλψλ αλά θειίδα θαη νη 
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εηθφλεο γέιεο ησλ θειίδσλ κπνξνχλ λα ζπιιεθζνχλ κε ζάξσζε ππθλφκεηξνπ πνπ ιεηηνπξγνχλ 

ζην νξαηφ θσο [65].  

Ζ SYPRO Ruby κπνξεί λα αληρλεχζεη 1 ng πξσηετλψλ αλά θειίδα θαη αθνχ είλαη θζνξίδνπζα, νη 

θειίδεο εκθαλίδνληαη απφ έλα θζνξίδνλ ζχζηεκα απεηθφληζεο[67]. Ζ ρξψζε κε άξγπξν κπνξεί λα 

αληρλεχζεη θειίδεο πνπ πεξηέρνπλ πξσηεΐλεο ειαθξχηεξεο απφ 1 ng θαη είλαη ε πην επαίζζεηε 

κέζνδνο απεηθφληζεο κε ξαδηελεξγψλ πξσηετλψλ. Οη ζπζθεπέο laser γηα ηε ιήςε εηθφλσλ είλαη 

ρξήζηκεο γηα γέιεο κε θζνξίδνπζα ρξψζε. 

 

 

Δηθόλα 5: Μνξθή ηεο γέιεο κεηά ηελ εθηέιεζε ηνπ 2D-PAGE. 

 

Αλάιπζε  

Οη εηθφλεο κπνξνχλ λα αλαιπζνχλ πεξαηηέξσ ρξεζηκνπνηψληαο ινγηζκηθά αλάιπζεο εηθφλαο. 

Απηά ηα ινγηζκηθά πνζνηηθνπνηνχλ ηα ζεκεία ησλ πξσηετλψλ,αληηζηνηρίδνπλ εηθφλεο θαη 

ζπγθξίλνπλ αληίζηνηρεο θειίδεο ζρεηηθψλ γειψλ, θαηαξηίδνπλ εθζέζεηο δεδνκέλσλ γειψλ, θαη 

ελζσκαηψλνπλ ηηο πιεξνθνξίεο ησλ εηθφλσλ ζε βάζεηο δεδνκέλσλ. Δλαιιαθηηθά νη 

δηαρσξηζκέλεο πξσηεΐλεο κπνξνχλ λα ιεθζνχλ απφ ηε γέιε θαη λα αλαιπζνχλ κε MS γηα 

ηαπηνπνίεζε πξσηετλψλ. 

 

https://commons.wikimedia.org/wiki/File:2D-PAGE.JPG
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Πλεονεκηήμαηα και μειονεκηήμαηα ηης μεθόδοσ 2D-PAGE 

Υξεζηκνπνηψληαο 2D-PAGE, 100 έσο 1000 πνιππεπηίδηα κπνξνχλ λα αλαιπζνχλ ζε κηα απιή 

εθηέιεζε. Οη πξσηεΐλεο κπνξνχλ λα δηαρσξηζηνχλ ζε θαζαξή κνξθή απφ ηηο θειίδεο. Οη θειίδεο 

κπνξνχλ λα πνζνηηθνπνηεζνχλ θαη λα αλαιπζνχλ κε MS. ΢ε απηή ηε κέζνδν ηα πνιππεπηίδηα 

κπνξεί λα αληρλεπζνχλ κε αληηζψκαηα θαη επίζεο κπνξνχλ λα εξεπλεζνχλ γηα ηξνπνπνηήζεηο. Σα 

κεηνλεθηήκαηα κπνξεί λα πεξηιακβάλνπλ κεγάιε πνζφηεηα ρεηξηζκνχ ηνπ δείγκαηνο, ιηγφηεξε 

επαλαιεςηκφηεηα, δπζθνιία δηαρσξηζκνχ φμηλσλ θαη βαζηθψλ πξσηετλψλ, πνιχ κεγάισλ θαη 

πνιχ κηθξψλ πξσηετλψλ θαη πδξφθνβσλ πξσηετλψλ. Δπίζεο, ε κε απηνκαηνπνηεκέλε αλάιπζε 

πςειήο απφδνζεο θαη ε πεξηνξηζκέλε δπλακηθή θιίκαθα είλαη ζεκαληηθά κεηνλεθηήκαηα. [68] 

 

2. Γηαζύλδεζε πγξνύ ρξσκαηνγξάθνπ κε θαζκαηνκεηξίαο κάδαο (LC-MS, 

LiquidChromatography – MassSpectrometry) 

 

Φαζκαηνκεηξίακάδα (MS) 

Δπί ηνπ παξφληνο, ε θαζκαηνκεηξία κάδαο (MS) είλαη ε πην επξέσο ρξεζηκνπνηνχκελε κέζνδνο ζε 

πςειήο απφδνζεο κειέηεο πξσηενκηθήο. Έλα θαζκαηφκεηξν κάδαο κπνξεί λα κεηξήζεη ηηο κάδεο 

κηθξψλ κνξίσλ φπσο είλαη ηα πεπηίδηα, κέζα απφ ηελ κεηαηξνπή ηνπο ζε ηφληα θαη ηελ δηαινγή 

ηνπο κέζσ ελφο ξεχκαηνο ειεθηξηθψλ πεδίσλ ζχκθσλα κε ηελ αλαινγία ηνπο κάδα/θνξηίν (m/z). 

Σα βαζηθά φξγαλα ηεο MS απνηεινχληαη απφ ηξεηο ζπληζηψζεο: κηα πεγή ηνληζκνχ πνπ κεηαηξέπεη 

ηα ζσκαηίδηα ζε ηφληα, έλαλ αλαιπηή κάδαο πνπ ηαμηλνκεί ηφληα ζπκθψλα κε ην πειίθν m/z, θαη 

έλαλ αληρλεπηή ηφλησλ πνπ κεηξά ην πειίθν m/z. Ζ πξφζθαηε θαη ζπλερήο αλάπηπμε θαη βειηίσζε 

απηψλ ησλ ζπληζησζψλ, φπσο ε εθεχξεζε καιαθψλ κεζφδσλ ηνληζκνχ θαη ε θαηλνηνκία ησλ 

πβξηδηθψλ κέζσλ πνπ απνηεινχληαη απφ δχν αλαιπηέο κάδαο, έρνπλ θαηαζηήζεη ηελ 

θαζκαηνκεηξία κάδαο  ζεκαληηθά θαηάιιειε γηα πςειήο απφδνζεο κειέηεο πξσηενκηθήο.  

 

Έλα θαζκαηφκεηξν κάδαο απνηειείηαη απφ ηα εμήο βαζηθά ηκήκαηα: 

1 ΢χζηεκα εηζαγσγήο δείγκαηνο. 

2 Πεγή ηνληζκνχ. 

3 Αλαιπηήο καδψλ γηα ην δηαρσξηζκφ ησλ ηφλησλ κε βάζε ην ιφγν m/z. 

4 Αληρλεπηήο γηα ηελ θαηαγξαθή ηεο ζέζεο θαη έληαζεο ησλ ηφλησλ. 
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5 Δπεμεξγαζηήο ηνπ ειεθηξηθνχ ζήκαηνο ηνπ αληρλεπηή θαη απνζήθεπζε ζηε κλήκε ηνπ 

ππνινγηζηή. 

6 Καηαγξαθή θαη εθηχπσζε θαζκάησλ. 

 

Σν ζχζηεκα πςεινχ θελνχ είλαη απαξαίηεην γηα ηελ απνθπγή ηεο αιιειεπίδξαζεο ησλ 

θνξηηζκέλσλ ζσκαηηδίσλ, πνπ παξάγνληαη απφ ηελ πεγή ηνληζκνχ, κε ηα αέξηα ηεο αηκφζθαηξαο 

κε ζπλέπεηα ηελ εθθφξηηζή ηνπο.
 

 

 

 

Δηθόλα 6:΢ρεκαηηθή δηάηαμε ελφο θαζκαηφκεηξνπ κάδαο.
 

 

 

 

 

΢χζηεκα ηνληζκνχ απφ αέξην ή πγξφ ρξσκαηνγξάθν – ΢πλδπαζκέλεο ηερληθέο 

΢χλζεηα κίγκαηα αλαιχνληαη ζπλήζσο κε ζπλδπαζκέλεο ηερληθέο, φπνπ κηα κέζνδνο δηαρσξηζκνχ 

(αέξηα ή πγξή ρξσκαηνγξαθία ή ηξηρνεηδήο ειεθηξνθφξεζε) ζπλδέεηαη κε έλα θαζκαηφκεηξν 

κάδαο.
 

(GC = Gas Chromatography – Mass Spectrometry ή LC – MS = Liquid Chromatography – Mass 

Spectrometry) 
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GC – MS 

Ζ δηαζχλδεζε ελφο αέξηνπ ρξσκαηνγξάθνπ κε έλα θαζκαηνγξάθν κάδαο είλαη απιή. Σν 

ηξηρνεηδέο ζσιελάθη εμφδνπ ηεο ρξσκαηνγξαθηθήο ζηήιεο ζπλδέεηαη απ‘ επζείαο κε ην ζάιακν 

ηνληζκνχ. 

 

 

Δηθόλα 7: ΢χλδεζε αέξηνπ ρξσκαηνγξάθνπ (GC) κε θαζκαηφκεηξν κάδαο (MS). 

 

Σα ζπζηαηηθά πνπ δηαρσξίδνληαη ζην ρξσκαηνγξάθν, εθιχνληαη ζε αέξηα θαηάζηαζε απφ ηε 

ζηήιε, έπεηηα εηζάγνληαη ζηελ πεγή ηνληζκνχ θαη αλαιχνληαη ζην θαζκαηφκεηξν κάδαο ζχκθσλα 

κε ηε ζεηξά εμαγσγήο ηνπο απφ ηε ζηήιε GC. Με ην ζχζηεκα θελνχ ηνπ θαζκαηφκεηξνπ κάδαο 

κπνξνχλ λα επηηεπρζνχλ ξνέο ρξσκαηνγξαθηθήο ζηήιεο 1-2 ml/min. Με ηε κέζνδν απηή 

ρξεηάδεηαη ειάρηζηε πνζφηεηα αξρηθνχ δείγκαηνο ζε ζχγθξηζε κε ηηο άιιεο κεζφδνπο εηζαγσγήο.  

 

 

HPLC-MS 

Ζ δηαζχλδεζε πγξνχ ρξσκαηνγξάθνπ πςειήο δηαρσξηζηφηεηαο (HPLC)  ή ηξηρνεηδνχο 

ειεθηξνθφξεζεο (CE) κε θαζκαηφκεηξν κάδαο είλαη απφ ηερληθήο πιεπξάο πεξηζζφηεξν ζχλζεηε 

απ‘ φηη ε ζχλδεζε GC-MS, δηφηη απηέο νη ηερληθέο ρξεζηκνπνηνχλ δηαιχηεο πνπ είλαη ζπρλά 

πδαηηθνί, πξάγκα πνπ πξέπεη λα απνθεχγεηαη ζε έλα θαζκαηφκεηξν κάδαο. Ωο επί ην πιείζηνλ 
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ρξεζηκνπνηνχληαη κηθξνζηήιεο ζηελ HPLC φηαλ ζπλδέεηαη κε MS, ιφγσ ησλ πνιχ κηθξψλ 

ηαρπηήησλ ξνήο.  

 

 

 

3. Ινληζκόο εθξόθεζεο κε ιέηδεξ ππνβνεζνύκελνο από εληζρπκέλε επηθάλεηα 

(SurfaceEnhancedLaserDesorption/Ionization - SELDI)SELDI-TOF ή Ινληζκόο εθξόθεζεο 

κε ιέηδεξ ππνβνεζνύκελνο από πιηθό κήηξαο (MatrixAssistedLaserDesorptionIonization, 

MALDI) (orMALDI-TOF) 

 

Τπάξρνπλ δχν θνηλνί ηχπνη καιαθψλ κεζφδσλ ηνληζκνχ: Ηνληζκφο εθξφθεζεο κε ιέηδεξ 

ππνβνεζνχκελνο απφ πιηθφ κήηξαο (Matrix-AssistedLaserDesorption/Ionization - MALDI) θαη 

ηνληηζκφο ειεθηξνςεθαζκνχ (electrosprayionization- ESI). ΢ηε κέζνδν MALDI, ηα δείγκαηα πνπ 

πεξηέρνπλ πεπηίδηα ελζσκαηψλνληαη ζε εηδηθά κφξηα κήηξαο. Ζ κήηξα απνξξνθά ηελ αθηίλα 

ιέηδεξ ηνληζκνχ θαη κεηαθέξεη ηελ ελέξγεηα ζηνλ αλαιπηή. Ζ αλάιπζε ηνπ δείγκαηνο κε ηνλ ESI, 

απφ ηελ άιιε πιεπξά, πεξηιακβάλεη ηελ άκεζε έγρπζε ηνπ αλαιπηή κέζα ζην ζάιακν ηνληζκνχ 

κεηαηξέπνληαο ηα πεπηίδηα ζε κηθξφηεξα ηφληα. Καη ζηηο δχν πξνζεγγίζεηο, ηα ηνληζκέλα πεπηίδηα 

θαηεπζχλνληαη κέζσ ελφο αλαιπηή κάδαο πξνο έλαλ αληρλεπηή, ν νπνίνο παξάγεη ην θάζκα MS κε 

θάζε θνξπθή λα αληηπξνζσπεχεη κία αλαινγία m/z ελφο ηφληνο. 

 

Ηνληζκφο εθξφθεζεο κε ιέηδεξ ππνβνεζνχκελνο απφ πιηθφ κήηξαο 

(MatrixAssistedLaserDesorptionIonization, MALDI) 

Ζ ηερληθή MALDI είλαη κηα ηερληθή ηνληζκνχ γηα ηε κειέηε βηνπνιπκεξψλ κεγάινπ κνξηαθνχ 

βάξνπο θαη σο ηερληθή εθξφθεζεο νδεγεί ζε κηθξή ζξαπζκαηνπνίεζε. Σν δείγκα αλακεηγλχεηαη κ‘ 

έλα θαηάιιειν νξγαληθφ πιηθφ κήηξαο πνπ απνξξνθά αθηηλνβνιία ζην UV. Ζ ελέξγεηα ηνπ ιέηδεξ 

απνξξνθάηαη απφ ην πιηθφ ηεο κήηξαο θαη κεηαδίδεηαη ζην κφξην ην νπνίν εθξνθάηαη θαη 

ηνλίδεηαη. Ζ ηερληθή MALDI ρξεζηκνπνηείηαη θπξίσο κε αλαιπηή κάδαο ρξφλνπ-πηήζεο (Time of 

flight analyser, TOF) ν νπνίνο ιεηηνπξγεί κε παικηθφ ηνληζκφ θαη ελδείθλπηαη γηα ηελ αλάιπζε 
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κηθξψλ κνξίσλ κε κνξηαθά βάξε κηθξφηεξα ησλ 500Da ιφγσ ηεο απνζχλζεζεο ηνπ πιηθνχ ηεο 

κήηξαο.
 

 

Ηνληζκφο κε ειεθηξνςεθαζκφ (Electrosprayionization, ESI) 

Ζ ηερληθή απηή απνηειεί ζήκεξα κηα απφ ηηο ζεκαληηθφηεξεο ηερληθέο γηα αλαιχζεηο 

πνιππεπηηδίσλ, πξσηετλψλ θαη νιηγνλνπθιενηηδίσλ κε κνξηαθά βάξε ≥ 100.000 Da, φπνπ (1 Da = 

1/12 ηεο κάδαο ελφο αηφκνπ άλζξαθα, 1 Da = 1 amu)  

 

Δηθόλα 8: α) Γηάηαμε ηνληζκνχ κε ειεθηξνςεθαζκφ β) Δθξφθεζε ηφλησλ απφ ην δηάιπκα. 

΢ηελ Δηθφλα 8 (α) απεηθνλίδεηαη ε δηάηαμε ηεο πεγήο ηνληζκνχ κε ειεθηξνςεθαζκφ. Σν δηάιπκα 

κέζσ ελφο εθλεθσηή δηαβηβάδεηαη ζε κηα αθίδα πνπ βξίζθεηαη ζε πςειή ηάζε.Σα κφξηα ηνπ 

δείγκαηνο ηνλίδνληαη θαη πεξλνχλ θαηφπη απφ έλα ηξηρνεηδέο, φπνπ κε ηε βνήζεηα ζεξκαηλφκελνπ 

αδψηνπ εμαηκίδεηαη ν δηαιχηεο. Δπεηδή εμαηκίδεηαη ν δηαιχηεο ηα ζηαγνλίδηα ζπξξηθλψλνληαη 

νπφηε απμάλεη ε ππθλφηεηα ηνπ θνξηίνπ ηνπο θαη εθξνθνχληαη ζην ξεχκα ηνπ αεξίνπ κεηά απφ 

δηάζπαζε, φπσο θαίλεηαη ζην ζρήκα (β). Δπεηδή ην θνξηίν ησλ πξσηετλψλ απμάλεηαη κε ην 

κνξηαθφ ηνπο βάξνο θαη ζηε θαζκαηνκεηξία κάδαο κεηξηέηαη ν ιφγνο m/z, πξνθχπηνπλ πνιχ 

κηθξέο ηηκέο απηνχ ηνπ ιφγνπ θαη κε ηε κέζνδν ESI κπνξνχλ λα αληρλεπζνχλ ελψζεηο κε κεγάια 
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κνξηαθά βάξε κέρξη 150000 κε έλα απιφ θαζκαηφκεηξν κάδαο πνπ θαιχπηεη πεξηνρή κνξηαθψλ 

βαξψλ 1500 ή κηθξφηεξα. Ζ ηερληθή ηνληζκνχ κε ειεθηξνςεθαζκφ πξνζαξκφδεηαη εχθνια ζηελ 

έμνδν ζηειψλ πγξήο ρξσκαηνγξαθίαο πςειήο δηαρσξηζηφηεηαο (HPLC) ή ηξηρνεηδνχο 

ειεθηξνθφξεζεο (CapillaryElectrophoresis), φπνπ ε θηλεηή θάζε εθλνθνχηαη απ‘ επζείαο ζην 

θαζκαηφκεηξν κάδαο.
 

 

Αλαιπηέοκαδψλρξφλνππηήζεο (Time of flight analysers, TOF) 

Μηα ειεθηξνκαγλεηηθή δχλακε επηβάιιεηαη ζε φια ηα ηφληα πνπ δεκηνπξγνχληαη κε παικηθφ 

ηνληζκφ, ζηνλ ίδην ρξφλν θαη ηα αλαγθάδεη λα επηηαρπλζνχλ θαη λα δηαζρίζνπλ κηα δεδνκέλε 

απφζηαζε d κέζα ζε έλα ζσιήλα ρσξίο ηελ χπαξμε ειεθηξνκαγλεηηθψλ πεδίσλ. 

Διαθξχηεξα ηφληα κεηαθηλνχληαη γξεγνξφηεξα απ‘ φ,ηη βαξχηεξα νπφηε θζάλνπλ λσξίηεξα ζηνλ 

αληρλεπηή. Οη ρξφλνη πηήζεο ησλ ηφλησλ t εμαξηψληαη απφ ηε κάδα ηνπο θαη πνηθίιινπλ απφ 1 έσο 

30 κs. Γηα ηνλ δηαρσξηζκφ καδψλ ζχκθσλα κε ην ρξφλν πηήζεο ηνπο ηζρχεη ε ζρέζε: 

 

𝑚

𝑧
= 2𝑒𝑉  

𝑡

𝑑
 
2

 

Όπνπ m=κάδα ηνπ ηφληνο, z=θνξηίν ηνπ ηφληνο, t=ρξφλνο πηήζεο θαη d=κήθνο ζσιήλα ειεχζεξεο 

πηήζεο 

 

 

 

Δηθόλα 9: ΢ρεκαηηθφ δηάγξακκα θαζκαηφκεηξνπ κάδαο «ρξφλνπ πηήζεο». 
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Σα θαζκαηφκεηξα κάδαο κε αλαιπηή καδψλ ρξφλνπ πηήζεο είλαη απιά, θζελά θαη κεηξνχλ κάδεο 

κεγάινπ εχξνπο κέρξη 300 kDa. Ωζηφζν, έρνπλ κηθξφηεξε δηαρσξηζηηθή ηθαλφηεηα θαη 

επαλαιεςηκφηεηα απφ ηα ηεηξαπνιηθά θίιηξα κάδαο θαη απφ ηνπο αλαιπηέο καγλεηηθνχ πεδίνπ.
 

 

 

Ηνληζκφο εθξφθεζεο κε ιέηδεξ ππνβνεζνχκελνο απφ εληζρπκέλε επηθάλεηα 

(SurfaceEnhancedLaserDesorption/Ionization - SELDI) 

Οη πνιχπινθεο αζζέλεηεο δελ κπνξνχλ λα ζεκαλζνχλ κε έλαλ κφλν πξσηεΐλε-βηνδείθηε. Ωο εθ 

ηνχηνπ, έλα ζεκαληηθφ κέξνο, αλ φρη ην ζχλνιν ησλ πξσηετλψλ, πξέπεη λα ζαξσζεί ζε αλαδήηεζε 

γηα κάιινλ έλα ζπγθεθξηκέλν πξνθίι ησλ ζπγθεθξηκέλσλ αζζελεηψλ. Μηα ηζρπξή θαη πην επέιηθηε 

ηερλνινγία πνπ νλνκάδεηαη ηνληζκφο εθξφθεζεο κε ιέηδεξ ππνβνεζνχκελνο απφ εληζρπκέλε 

επηθάλεηα (SELDI) θιάδνο ηεο θαζκαηνκεηξίαο κάδαο MALDI-TOF έρεη αλαπηπρζεί θαη κπνξεί 

λα παξάζρεη κηα ιχζε γηα πςειήο απφδνζεο αλαιχζεηο ησλ θπηηαξηθψλ πξσηετλψλ (Yip θαη 

Hutchens, 1992). Απηή ε ηερλνινγία επηηξέπεη ζηνπο εξεπλεηέο λα αλαδεηήζνπλ κεκνλσκέλνπο 

βηνδείθηεο, κηα νκάδα βηνδεηθηψλ, ή έλα πξσηενκηθφ πξνθίι. ΢ηνλ SELDI, έλα δείγκα 

εθαξκφδεηαη ζηελ επηθάλεηα ελφο ηζηπ θαη φρη αλακεκηγκέλν κε έλα κφξην κήηξαο φπσο δηεμάγεηαη 

ζηνλ MALDI. Σν ηζηπ ζηε ζπλέρεηα ηνπνζεηείηαη ζε έλα ζάιακν θελνχ ηνπ νξγάλνπ SELDI φπνπ 

ηα πεπηίδηα θαη νη κηθξέο πξσηεΐλεο ηνλίδνληαη θαη ηαμηδεχνπλ πξνο έλαλ αληρλεπηή αληηζηξφθσο 

αλάινγα κε ηηο κάδεο ηνπο. 

 

4. Τερληθή Μηθξνζπζηνηρίαο Αληηζώκαηνο (Antibody Array) 

Μηα κηθξνζπζηνηρία αληηζψκαηνο (επίζεο γλσζηή σο ζπζηνηρία αληηζσκάησλ) είλαη κηα εηδηθή 

κνξθή πξσηετληθήο κηθξνζπζηνηρίαο. ΢ηελ ηερλνινγία απηή, κία ζπιινγή αληηζσκάησλ ζχιιεςεο 

θειηδψλεηαη θαη ζηεξεψλεηαη ζε κηα ζηεξεή επηθάλεηα φπσο γπαιί, πιαζηηθφ, κεκβξάλε ή ηζηπ 

ππξηηίνπ, θαη αληρλεχεηαη ε αιιειεπίδξαζε κεηαμχ ηνπ αληηζψκαηνο θαη ηνπ αληηγφλνπ ζηφρνπ 

ηνπ. Μηθξνζπζηνηρίεο αληηζσκάησλ ρξεζηκνπνηνχληαη ζπρλά γηα ηελ αλίρλεπζε ηεο έθθξαζεο 

πξσηεΐλεο απφ δηάθνξα βηνινγηθά πγξά, ζπκπεξηιακβαλνκέλνπ ηνπ ιχκαηνο νξνχ, πιάζκαηνο θαη 

θπηηάξσλ ή ηζηψλ. Οη ζπζηνηρίεο αληηζσκάησλ κπνξνχλ λα ρξεζηκνπνηεζνχλ ηφζν γηα ηε βαζηθή 

έξεπλα φζν θαη γηα ηηο ηαηξηθέο θαη δηαγλσζηηθέο εθαξκνγέο. [1] [2] [3] [4] 
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Δηθόλα 10: Γείγκαηα δεκηνπξγηψλ κηθξνζπζηνηρηψλ αληηζσκάησλ θαη αληρλεχζεσλ. 

 

 

Ιζηνξηθό  

Οη πξψηεο πξνζεγγίζεηο ζπζηνηρηψλ πξνζπάζεζαλ λα κηθξχλνπλ ηηο βηνρεκηθέο θαη 

αλνζνβηνινγηθέο δνθηκαζίεο πνπ ζπλήζσο εθηεινχληαλ ζε πιάθεο κε 96 θξεάηηα. Δλψ νη 

ζπζηνηρίεο αληηζσκάησλ κε πιάθεο 96 θξεαηίσλ έρνπλ ηθαλφηεηα πςειήο απφδνζεο, ε κηθξή 

επηθάλεηα ζε θάζε θξεάηην πεξηνξίδεη ηνλ αξηζκφ ησλ θειίδσλ αληηζσκάησλ θαη επνκέλσο ηνλ 

αξηζκφ ησλ αλαιπηψλ πνπ αληρλεχνληαη. Άιια ζηεξεά ππνζηεξίγκαηα, φπσο νη παινπίλαθεο θαη νη 

κεκβξάλεο ληηξνθπηηαξίλεο, ζηε ζπλέρεηα ρξεζηκνπνηήζεθαλ γηα ηελ αλάπηπμε ζπζηνηρηψλ πνπ 

ζα κπνξνχζαλ λα θηινμελήζνπλ κεγαιχηεξα πάλει αληηζσκάησλ [13]. Οη ζπζηνηρίεο πνπ 

βαζίδνληαη ζε κεκβξάλεο ληηξνθπηηαξίλεο είλαη εχθακπηεο, εχρξεζηεο θαη έρνπλ απμεκέλε 

ηθαλφηεηα δέζκεπζεο πξσηετλψλ αιιά είλαη ιηγφηεξν ππνθείκελεο ζε πςειή απφδνζε ή 

απηνκαηνπνηεκέλε επεμεξγαζία. Οη γπάιηλεο αληηθεηκελνθφξεο πιάθεο, πνπ παξάγνληαη ρεκηθά, 

επηηξέπνπλ ηελ εθηχπσζε θειίδσλ αληηζσκάησλ κεγέζνπο κηθξφηεξνπ ηνπ κηθξνιίηξνπ (κl), 

κεηψλνληαο ηελ επηθάλεηα ηεο ζπζηνηρίαο ρσξίο λα ζπζηάδεηαη ε ππθλφηεηα θειίδσλ. Απηφ κε ηε 

ζεηξά ηνπ κεηψλεη ηελ πνζφηεηα ηνπ δείγκαηνο πνπ θαηαλαιψλεηαη. Οη ζπζηνηρίεο πνπ 

ηνπνζεηνχληαη ζε δηαθαλείο γπάιηλεο πιάθεο, ράξε ζηελ νκαιή θαη άθακπηε δνκή ηνπο, κπνξνχλ 

επίζεο εχθνια λα πξνζαξκνζηνχλ ζηα ζπζηήκαηα ρεηξηζκνχ πγξψλ πςειήο απφδνζεο. 
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Δηθόλα 11: Πιάθεο 96 θξεαηίσλ. 

 

Σα πεξηζζφηεξα ζπζηήκαηα ζπζηνηρίαο αληηζσκάησλ ρξεζηκνπνηνχλ 1 απφ 2 κε αληαγσληζηηθέο 

κεζφδνπο αλνζναλίρλεπζεο: αλίρλεπζε κε κνλφ αληίζσκα (κε βάζε ηελ εηηθέηα) θαη αλίρλεπζε κε 

2 αληηζψκαηα (βαζηζκέλε ζε ζάληνπηηο). Ζ ηειεπηαία κέζνδνο, ζηελ νπνία ε αλίρλεπζε αλαιπηή 

απαηηεί ηε δέζκεπζε 2 δηαθνξεηηθψλ αληηζσκάησλ (έλα αληίζσκα ζχιιεςεο θαη έλα αληίζσκα 

αλαθνξάο, πνπ ην θαζέλα ζπλδέεηαη κε έλαλ κνλαδηθφ επίηνπν), πξνζδίδεη κεγαιχηεξε 

εμεηδίθεπζε θαη ρακειφηεξν ζήκα ππνβάζξνπ ζε ζχγθξηζε κε ηελ βαζηζκέλε ζε εηηθέηα 

αλνζναλίρλεπζε (φπνπ κφλν έλα αληίζσκα ζχιιεςεο ρξεζηκνπνηείηαη θαη ε αλίρλεπζε 

επηηπγράλεηαη κε ρεκηθή ζήκαλζε φισλ ησλ πξσηετλψλ ζην αξρηθφ δείγκα). Οη ζπζηνηρίεο 

αληηζσκάησλ κε βάζε ην ζάληνπηηο ζπλήζσο επηηπγράλνπλ ηελ πςειφηεξε αθξίβεηα θαη 

επαηζζεζία (επίπεδα ng - pg) απφ νπνηαδήπνηε κνξθή ζπζηνηρίαο. Ζ αλαπαξαγσγηκφηεηά ησλ ελ 

ιφγσ ζπζηνηρηψλ επηηξέπεη επίζεο ηελ πνζνηηθή αλάιπζε [14] [15]. Λφγσ ηεο δπζθνιίαο 

αλάπηπμεο αληηζηνίρσλ δεπγψλ αληηζσκάησλ πνπ είλαη ζπκβαηά κε φια ηα άιια αληηζψκαηα ζην 

πάλει, νη κηθξέο ζπζηνηρίεο ζπρλά θάλνπλ ρξήζε ηεο πξνζέγγηζεο ζάληνπηηο. Αληίζεηα, νη 

ζπζηνηρίεο πςειήο ππθλφηεηαο αλαπηχζζνληαη επθνιφηεξα κε ρακειφηεξν θφζηνο 

ρξεζηκνπνηψληαο ηελ πξνζέγγηζε κε βάζε ηελ εηηθέηα-κεκνλσκέλνπ αληηζψκαηνο. ΢ε απηή ηε 

κεζνδνινγία, ρξεζηκνπνηείηαη έλα ζχλνιν εηδηθψλ αληηζσκάησλ θαη φιεο νη πξσηεΐλεο ζε έλα 

δείγκα επηζεκαίλνληαη άκεζα κε θζνξίδνπζεο ρξσζηηθέο ή απηέληα. 

 

Σα ηειεπηαία δέθα ρξφληα, ε επαηζζεζία ηεο κεζφδνπ βειηηψζεθε κε ηε βειηηζηνπνίεζε ηεο 

επηθαλεηαθήο ρεκείαο θαζψο θαη κε εηδηθά πξσηφθνιια γηα ηε ρεκηθή ηνπο επηζήκαλζε [27]. Δπί 



103 

 

ηνπ παξφληνο, ε επαηζζεζία ησλ ζπζηνηρηψλ αληηζσκάησλ είλαη ζπγθξίζηκε κε εθείλε ηεο ELISA 

[28] [29] θαη νη ζπζηνηρίεο αληηζσκάησλ ρξεζηκνπνηνχληαη ηαθηηθά ζε πεηξάκαηα γηα ηε 

δηακφξθσζε πξνθίι ζε δείγκαηα ηζηψλ, δείγκαηα πιάζκαηνο ή νξνχ θαη πνιινχο άιινπο ηχπνπο 

δεηγκάησλ. Μηα βαζηθή εζηίαζε ζε κειέηεο πνπ βαζίδνληαη ζε ζπζηνηρία αληηζσκάησλ είλαη ε 

αλαθάιπςε βηνινγηθψλ δεηθηψλ, εηδηθά γηα ηνλ θαξθίλν.[30] [31] [32] [33] [34] Σν 2010, ζε 

έξεπλα ζρεηηδφκελε κε ηνλ θαξθίλν, αλαθέξζεθε ε αλάπηπμε θαη εθαξκνγή κηαο ζπζηνηρίαο 

αληηζσκάησλ πνπ πεξηιάκβαλε 810 δηαθνξεηηθά αληηζψκαηα πνπ ζρεηίδνληαη κε ηνλ θαξθίλν [35]. 

Δπίζεο, ην 2010 ρξεζηκνπνηήζεθε κηα ζπζηνηρία αληηζσκάησλ πνπ πεξηείρε 507 θπηνθίλεο, 

ρεκεηνθίλεο, αδηπνθίλεο, απμεηηθνχο παξάγνληεο, αγγεηνγφλνπο παξάγνληεο, πξσηεάζεο, δηαιπηνχο 

ππνδνρείο, δηαιπηά κφξηα πξνζθφιιεζεο θαη άιιεο πξσηεΐλεο γηα ηνλ έιεγρν ηνπ νξνχ αζζελψλ 

κε θαξθίλν ησλ σνζεθψλ θαη πγηψλ αηφκσλ θαη βξέζεθε ζεκαληηθή δηαθνξά ζηελ έθθξαζε 

πξσηετλψλ κεηαμχ θπζηνινγηθψλ θαη θαξθηληθψλ δεηγκάησλ [36]. Πην πξφζθαηα, νη ζπζηνηρίεο 

αληηζσκάησλ έρνπλ βνεζήζεη ζηνλ πξνζδηνξηζκφ ζπγθεθξηκέλσλ πξσηετλψλ νξνχ ζρεηηδφκελσλ 

κε αιιεξγία, ηα επίπεδα ησλ νπνίσλ ζπλδένληαη κε ην γινίσκα θαη κπνξνχλ λα κεηψζνπλ ηα έηε 

θηλδχλνπ πξηλ απφ ηε δηάγλσζε [37]. Ζ δεκηνπξγία πξνθίι πξσηετλψλ κε ζπζηνηρίεο αληηζσκάησλ 

έρεη επίζεο απνδεηρζεί επηηπρήο ζε άιιεο πεξηνρέο εθηφο απφ ηελ έξεπλα γηα ηνλ θαξθίλν, εηδηθά 

ζε λεπξνινγηθέο παζήζεηο φπσο ε λφζνο ηνπ Alzheimer. Οξηζκέλεο κειέηεο έρνπλ επηρεηξήζεη λα 

εληνπίζνπλ πίλαθεο βηνδεηθηψλ πνπ κπνξνχλ λα δηαθξίλνπλ αζζελείο κε Αιηζράηκεξ θαη ζε 

πνιιέο κειέηεο έρνπλ ρξεζηκνπνηεζεί ζπζηνηρίεο αληηζσκάησλ. Ο Jaeger θαη νη ζπλάδειθνί ηνπ 

κέηξεζαλ ζρεδφλ 600 θπθινθνξηθέο πξσηεΐλεο γηα λα αλαθαιχςνπλ ηηο βηνινγηθέο νδνχο θαη ηα 

δίθηπα πνπ επεξεάδνληαη απφ ην Alzheimer. ΢ήκεξα, ε κεγαιχηεξε εκπνξηθά δηαζέζηκε δηάηαμε 

αληηζσκάησλ κε βάζε ζάληνπηηο αληρλεχεη 1000 δηαθνξεηηθέο πξσηεΐλεο. [39] Οη ζπζηνηρίεο 

αληηζσκάησλ ρξεζηκνπνηνχληαη ζπρλά γηα ηελ αλίρλεπζε ηεο έθθξαζεο πξσηεΐλεο απφ πνιινχο 

ηχπνπο δεηγκάησλ, αιιά θαη ζε δείγκαηα κε πνηθίια παξαζθεπάζκαηα. Ο Jiang θαη νη ζπλάδειθνί 

ηνπ απεηθφληζαλ φκνξθα ηε ζπζρέηηζε κεηαμχ ζπζηνηρηψλ έθθξαζεο πξσηεΐλεο ζε δχν 

δηαθνξεηηθά παξαζθεπάζκαηα αίκαηνο: ηνλ νξφ θαη ηηο απνμεξακέλεο θειίδεο αίκαηνο [40]. Απηά 

ηα δηαθνξεηηθά παξαζθεπάζκαηα δείγκαηνο αίκαηνο αλαιχζεθαλ ρξεζηκνπνηψληαο ηξεηο 

πιαηθφξκεο ζπζηνηρίαο αληηζσκάησλ: βαζηζκέλε ζε ζάληνπηηο, πνζνηηθά θαη κε βάζε ηελ 

εηηθέηα. Βξέζεθε ηζρπξή ζπζρέηηζε ζηελ έθθξαζε πξσηεΐλεο, ππνδειψλνληαο φηη νη μεξέο 

θειίδεο αίκαηνο, νη νπνίεο είλαη πην βνιηθφ, αζθαιέο θαη θζελφ κέζν ιήςεο αίκαηνο, εηδηθά ζε κε 

λνζειεπηηθέο πεξηνρέο δεκφζηαο πγείαο, κπνξνχλ λα ρξεζηκνπνηεζνχλ απνηειεζκαηηθά ζηελ 
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αλάιπζε ζπζηνηρίαο αληηζσκάησλ γηα ηελ αλαθάιπςε βηνινγηθψλ δεηθηψλ, ηε δηακφξθσζε 

πξσηετληθψλ πξνθίι, ηελ απεηθφληζε, ηε δηάγλσζε θαη ηε ζεξαπεία αζζελεηψλ. 

 

5. Τερληθή Μηθξνζπζηνηρίαο Ιζηνύ (Tissue Microarray) 

Γηαδηθαζία   

Ζ κηθξνζπζηνηρία είλαη κηα ηερληθή γηα ηελ νξγάλσζε κηθξψλ πνζνηήησλ βηνινγηθψλ δεηγκάησλ 

ζε έλα ζηεξεφ ππφζηξσκα.[70] Οη κηθξνζπζηνηρίεο ηζηψλ είλαη ζχλζεηα κπινθ παξαθίλεο πνπ 

θαηαζθεπάδνληαη κε εθρχιηζε "βηνςηψλ" θπιηλδξηθψλ ππξεληθψλ ηζηψλ απφ δηαθνξεηηθά κπινθ 

παξαθίλεο - δνηψλ θαη νη νπνίεο επαλεκβνιηάδνληαη ζε έλα κπινθ – δέθηε(κηθξνζπζηνηρίαο) ζε 

θαζνξηζκέλεο ζπληεηαγκέλεο ζπζηνηρίαο.[71] 

Αξρηθά, ηα κπινθ-δφηεο (θαηά θαλφλα απνζεθεπκέλα κπινθ παξαθίλεο) αλαθηψληαη θαη 

δηαρσξίδνληαη γηα λα παξάγνπλ πξφηππεο κηθξνζθνπηθέο αληηθεηκελνθφξεο πιάθεο πνπ 

ρξσκαηίδνληαη κε αηκαηνμπιίλε θαη εσζίλε. Έλαο έκπεηξνο παζνιφγνο εμεηάδεη ηηο δηαθάλεηεο γηα 

λα επηζεκάλεη ηελ πεξηνρή ελδηαθέξνληνο, ε νπνία είλαη ζπλήζσοκηα πεξηνρή θαξθίλνπ (Δηθφλα 

12), κεηά ηελ νπνία ηα δείγκαηα κπνξνχλ λα ηνπνζεηεζνχλ θαηαιιήισο.[72] 

 

 

Δηθόλα 12: Καηαζθεπή κηθξνζπζηνηρίαο ηζηνχ (TMA). 

 

Γηα ηελ απφθηεζε ελφο ππξήλα ηζηνχ απφ ην κπινθ δφηε ρξεζηκνπνηείηαη έλα φξγαλν 

κηθξνζπζηνηρίαο ηζηνχ. Ο ππξήλαο απηφο ηνπνζεηείηαη έπεηηα ζε έλα θελφ κπινθ παξαθίλεο - ην 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2813639/figure/F0001/
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κπινθ ππνδνρήο (Δηθφλα 11). Ζ ελ ιφγσ ζπζθεπή έρεη ζρεδηαζηεί γηα λα παξάγεη δείγκαηα 

θπθιηθψλ θειίδσλ κε δηάκεηξν 0,6 mm ζε απφζηαζε 0,7-0,8 mm. Ζ επηθάλεηα θάζε δείγκαηνο 

είλαη 0,282 mm
2
 ή ζε ηαηξηθή νξνινγία, πεξίπνπ ην κέγεζνο 2-3 πεδίσλ πςειήο ηζρχνο. Ο αξηζκφο 

ησλ θειίδσλ ζε κία πιάθα είλαη κεηαβιεηφο αλάινγα κε ην ζρέδην ηνπ πίλαθα, ην ηξέρνλ κέγηζην 

πνπ επηηπγράλεηαη κε ηε βειφλα ησλ 0,6 mm είλαη πεξίπνπ 600 θειίδεο αλά πξφηππε πιάθα 

κηθξνζθνπίνπ(Δηθφλα 12). 

 Ο ππξήλαο ηνπνζεηείηαη ζε κηα ζπγθεθξηκέλε ζπληεηαγκέλε (άμνλαο X-Y), ε νπνία θαηαγξάθεηαη 

κε αθξίβεηα, ζπλήζσο ζε ππνινγηζηηθφ θχιιν, φπσο ην Microsoft Excel.[72] 

 

Δηθόλα 13: Μπινθ κηθξνζπζηνηρίαο ηζηνχ δηακέηξνπ ππξήλα 0.6 mm. 

 

 Ζ δηαδηθαζία δεηγκαηνιεςίαο κπνξεί ζηε ζπλέρεηα λα επαλαιεθζεί πνιιέο θνξέο απφ 

δηαθνξεηηθά κπινθ - δφηεο κέρξη λα ηνπνζεηεζνχλ εθαηνληάδεο ή αθφκα θαη ρηιηάδεο ππξήλεο ζε 

έλα κπινθ ππνδνρήο, παξάγνληαο ην ηειηθφ κπινθ κηθξνζπζηνηρίαο ηζηνχ (Δηθφλα 13). 

Υξεζηκνπνηψληαο έλα κηθξνηφκν, θφβνληαη ηκήκαηα ησλ 5 κm απφ ηα κπινθ κηθξνζπζηνηρίαο 

ηζηψλ γηα ηε δεκηνπξγία πιαθψλ κηθξνζπζηνηρίαο ηζηψλ γηα κνξηαθέο θαη αλνζντζηνρεκηθέο 

αλαιχζεηο (Δηθφλα 14) . 
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Δηθόλα 14: Μπινθ κηθξνζπζηνηρίαο ηζηνχ. 

 

 

 
Δηθόλα 15: Μηα δηαθάλεηα κηθξνζπζηνηρίαο ηζηνχ. 

 

 

Νέεο ηερλνινγίεο βξίζθνληαη ζε εμέιημε θαη κπνξνχλ λα επηηξέςνπλ έσο 2000 ή πεξηζζφηεξεο 

ελφηεηεο αλά δηαθάλεηα. Υξεζηκνπνηψληαο απηή ηε κέζνδν, κηα νιφθιεξε αθνινπζία 

πεξηπηψζεσλ κπνξεί λα αλαιπζεί κε ρξψζε κφλν κίαο ή δχν θχξησλ πιαθψλ ζπζηνηρίαο, αληί λα 

θειηδψλνληαη εθαηνληάδεο ζπκβαηηθέο δηαθαλείο πιάθεο [73]. Ωζηφζν, θάζε θειίδα ζηελ θχξηα 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2813639/figure/F0002/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2813639/figure/F0003/
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ζπζηνηρία πνπ είλαη παξφκνηα κε θειίδεο ζε ζπκβαηηθέο πιάθεο δηαηεξείηαη γηα θάζε πεξίπησζε 

έηζη ψζηε λα κπνξεί λα γίλεη απζηεξή ζηαηηζηηθή αλάιπζε ηφζν γξήγνξα φζν γίλεηαη ε αλάιπζε 

ησλ ζπζηνηρηψλ . 

 

Πλεονεκηήμαηα και εθαρμογές ηης μικροζσζηοιτίας ιζηών 

Τπάξρνπλ πνιιά πιενλεθηήκαηα ηεο κηθξνζπζηνηρίαο ηζηψλ έλαληη ησλ ηππηθψλ ηερληθψλ, φπσο: 

Δλίζρπζε ελόο ζπάληνπ πόξνπ.Έλα ηππηθφ ηζηνινγηθφ ηκήκα είλαη πάρνπο πεξίπνπ 3-5 mm, κε 

δηαθχκαλζε αλάινγα κε ηνλ παζνινγναλαηφκν ή ηνλ ηερληθφ. Μεηά ηε ρξήζε γηα ηελ θχξηα 

δηάγλσζε, ηα ηκήκαηα κπνξνχλ λα θνπνχλ 50-100 θνξέο, αλάινγα κε ηε θξνληίδα θαη ηελ 

ηθαλφηεηα ηνπ ηερληθνχ πνπ ηα δηαρσξίδεη. Έηζη, θαηά κέζν φξν, θάζε αξρεηνζεηεκέλν κπινθ 

κπνξεί λα απνδψζεη πιηθφ γηα κέγηζην αξηζκφ 100 αλαιχζεσλ [70]. Αλ ην ίδην κπινθ ππνβιεζεί 

ζε επεμεξγαζία γηα βέιηηζηε θαηαζθεπή κηθξνζπζηνηρηψλ, ζα κπνξνχζε λα ππνβιεζεί ζε βηνςία 

βειφλεο 200-300 θνξέο ή πεξηζζφηεξν, αλάινγα κε ην κέγεζνο ηνπ φγθνπ ζην αξρηθφ κπινθ. 

Μφιηο θαηαζθεπαζηνχλ κηθξνζπζηνηρίεο ηζηψλ, κπνξνχλ λα δηαρσξηζηνχλ κε ηέηνην ηξφπν ψζηε 

λα κεγηζηνπνηεζεί ν αξηζκφο ησλ ηκεκάησλ πνπ θφβνληαη απφ κηα ζπζηνηρία. Ζ δηαδηθαζία 

δηαηνκήο ρξεζηκνπνηεί έλα βνήζεκα δηαηνκήο κε ηαηλία πνπ επηηξέπεη ηελ θνπή ιεπηφηεξσλ 

ηκεκάησλ. Ζ βέιηηζηε ηνκή ησλ ζπζηνηρηψλ επηηπγράλεηαη κε δηαηνκέο 2-3 κm πεξίπνπ. Έηζη, 

αληί 50-100 ζπκβαηηθψλ ηκεκάησλ ή δεηγκάησλ γηα αλάιπζε απφ κία βηνςία ηζηνχ, ε ηερληθή 

κηθξνζπζηνηρίαο ζα κπνξνχζε λα παξάγεη πιηθφ γηα 500.000 δνθηκαζίεο (ππνζέηνληαο 250 βηνςίεο 

αλά ηνκή 2000 ηνκέο 2,5 κm αλά ηεκάρην ζπζηνηρίαο 5 mm) σο θαη 0,6 mm δίζθσλ ηζηνχ. Έηζη, 

απηή ε ηερληθή νπζηαζηηθά εληζρχεη (κέρξη θαη 10.000 θνξέο) ηνλ πεξηνξηζκέλν πφξν ηζηνχ. 

 

Ταπηόρξνλεαλάιπζε πνιύ κεγάινπ αξηζκνύ δεηγκάησλ. Οη κηθξνζπζηνηρίεο ηζηψλ 

παξέρνπλδεδνκέλα πςειήο πνηφηεηαο απφθηεζεο δεδνκέλσλ. Γηα παξάδεηγκα, εάλ έλα 

κπινθκηθξνζπζηνηρίαο ηζηνχ πνπ πεξηέρεη 1000 ππξήλεο θφβεηαη 200 θνξέο, απηφ επηηξέπεη 

200.000 κεκνλσκέλεο δνθηκέο.[74][75] 

 

Πεηξακαηηθή νκνηνκνξθία.Με απηή ηελ ηερλνινγία, θάζε δείγκα ηζηνχ αληηκεησπίδεηαη κε ηνλ ίδην 

ηξφπν θαη νη κηθξνζπζηνηρίεο ππνβάιινληαη ζε έλα επξχ θάζκα ηερληθψλ, ζπκπεξηιακβαλνκέλσλ 
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ηζηνρεκηθψλ θειίδσλ, αλνζνινγηθψλ θειίδσλ κε ρξσκαηνγφλν ή θζνξίδνπζα νπηηθνπνίεζε, in 

situ πβξηδηζκφ (ζπκπεξηιακβαλνκέλνπ ηνπ mRNA ISH θαη FISH),αθφκε θαη ηερληθέο 

κηθξνδηάηαμεο ηζηψλ. Γηα θάζε έλα απφ απηά ηα πξσηφθνιια, νη ζπκβαηηθέο δηαδηθαζίεο κπνξνχλ 

λα έρνπλ ζεκαληηθή κεηαβιεηφηεηα slide-to-slide πνπ ζρεηίδεηαη κε ηελ επεμεξγαζία 300 

δηαθαλεηψλ (γηα παξάδεηγκα, 20 παξηίδεο ησλ 15 δηαθαλεηψλ). Ζ κηθξνζπζηνηρία ηζηνχ επηηξέπεη 

ηελ αλάιπζε νιφθιεξεο ηεο αθνινπζίαο ζε κία παξηίδα ζε κηα κφλν δηαθάλεηα. Έηζη, νη 

κεηαβιεηέο φπσο ε αλάθηεζε ηνπ αληηγφλνπ, ε ζεξκνθξαζία, νη ρξφλνη επψαζεο, ε δηαδηθαζία 

πιχζεο θαη ε ζπγθέληξσζε ηνπ αληηδξαζηεξίνπ ηππνπνηνχληαη γηα νιφθιεξε ηελ αθνινπζία.[76-

78] 

 

Μεησκέλνο όγθνο δνθηκήο, ρξόλνο θαη θόζηνο.Καζψο απαηηείηαη κηα πνιχ κηθξή πνζφηεηα 

αληηδξαζηεξίνπ (ιίγα κL) γηα ηελ αλάιπζε κηαο νιφθιεξεο νκάδαο, απαηηνχληαη ιηγφηεξα 

εξγαζηήξηα γηα ηελ εθηέιεζε ησλ πεηξακάησλ. Απηή ε κέζνδνο απνδείρζεθε εμαηξεηηθά 

απνηειεζκαηηθή, κηθξφηεξεο δηάξθεηαο θαη νηθνλνκηθά απνδνηηθή, εηδηθά κε δαπαλεξά 

αληηδξαζηήξηα [72]. Απηφ ην πιενλέθηεκα απμάλεη ηε δπλαηφηεηα ρξήζεο κηθξνζπζηνηρηψλ ηζηψλ 

ζηηο δηαδηθαζίεο δηαινγήο. 

 

Γελ θαηαζηξέθεη ην αξρηθό κπινθ δηάγλσζεο θαη έηζη δηαηεξεί πνιύηηκνπο ηζηνύο. Τπάξρνπλ 

πεξηπηψζεηο φπνπ ην αξρηθφ κπινθ πξέπεη λα επηζηξαθεί ζηνλ αζζελή ή ζην ίδξπκα δσξεάο. ΢ηηο 

πεξηπηψζεηο απηέο, ην κπινθ κπνξεί λα ρξεζηκνπνηεζεί κεξηθέο θνξέο ρσξίο λα θαηαζηξαθεί ην 

αξρηθφ κπινθ ηζηψλ. ΢ηε ζπλέρεηα, θαηά ηελ επφκελε ηνκή, είλαη αθφκα δπλαηή ε δηάγλσζε, 

αθφκε θαη αλ έρεη παξζεί ηζηφο γηα κειέηεο βαζηζκέλεο ζε ζπζηνηρίεο. Ζ κηθξνζπζηνηρία ηζηψλ 

έρεη απνδεηρζεί φηη είλαη έλα απνηειεζκαηηθφ θαη επαξθέο εξγαιείν γηα ηελ αμηνιφγεζε 

πξνγξακκάησλ δηαζθάιηζεο ηεο πνηφηεηαο, φπσο ελδν-θαη δηεξγαζηεξηαθέο κεηαβνιέο ζηηο 

αλνζντζηνρεκηθέο θαη κνξηαθέο κειέηεο. Έλα κπινθ κηθξνζπζηνηρίαο ηζηνχ κπνξεί λα 

δεκηνπξγεζεί απφ πνιπάξηζκα δείγκαηα ηζηψλ, θαη απφ δηαρσξηζκέλεο θαη κε ρξσκαηηζκέλεο 

αληηθεηκελνθφξεο πιάθεο πνπ δηαλέκνληαη ζε δηαθνξεηηθά εξγαζηήξηα, κε θάζε εξγαζηήξην λα 

θάλεη αλνζντζηνρεκηθέο ή κνξηαθέο εμεηάζεηο. Έηζη, ε κηθξνζπζηνηρία ηζηψλ κπνξεί λα 

δηεπθνιχλεη ηελ ηππνπνίεζε ηεο αλνζντζηνρεκηθήο, ηνπ θζνξηζκνχ ζηελ in situ πβξηδνπνίεζε θαη 

άιισλ κνξηαθψλ αλαιχζεσλ, έηζη ψζηε ηα απνηειέζκαηα λα είλαη αλαπαξάμηκα κεηαμχ ησλ 



109 

 

εξγαζηεξίσλ. Ζ κηθξνζπζηνηρία ησλ ηζηψλ κπνξεί επίζεο λα ρξεζηκνπνηεζεί ζε εζσηεξηθφ έιεγρν 

πνηφηεηαο (π.ρ. ηξηκεληαία ή κεληαία) γηα λα δηαζθαιηζηεί φηη δελ ππάξρεη κεηαβνιή ησλ 

απνηειεζκάησλ ρξψζεο ή αλαθνξάο ζε εξγαζηήξην. Μπνξεί επίζεο λα ρξεζηκνπνηεζεί γηα ηε 

βειηηζηνπνίεζε δηαγλσζηηθψλ αληηδξαζηεξίσλ φπσο κνλφθισλα αληηζψκαηα θαη αληρλεπηέο 

γνληδίσλ [79]. Πηζηεχεηαη φηη ε κηθξνζπζηνηρία ηζηνχ είλαη κηα βειηίσζε ζε ζρέζε κε ηελ 

ηξέρνπζα πξαθηηθή πνπ ρξεζηκνπνηεί έλαλ ηζρπξφ ζεηηθφ έιεγρν πνηφηεηαο.[80-82] 

Ζ κηθξνζπζηνηρία ηζηψλ δηεπθνιχλεη ηελ ηαρεία κεηάθξαζε ησλ κνξηαθψλ αλαθαιχςεσλ ζε 

θιηληθέο εθαξκνγέο. Ζ ηερληθή έρεη εθαξκνζηεί ζηελ έξεπλα φγθσλ (γινηψκαηα, φγθνη ηνπ 

καζηνχ, θαξθίλνο ηνπ πλεχκνλα κεηαμχ άιισλ). Ζ αλάπηπμε θαηλνηφκσλ ηερλνινγηψλ βηνηζίπ 

έρεη αλνίμεη λέεο δπλαηφηεηεο γηα ηνλ πςεινχ επηπέδνπ κνξηαθφ πξνζδηνξηζκφ ησλ αλζξψπηλσλ 

φγθσλ. Νένη κνξηαθνί δείθηεο πνπ πξνθχπηνπλ απφ έξεπλεο έθθξαζεο πςειήο απφδνζεο κπνξνχλ 

λα αλαιπζνχλ ζε κηθξνζπζηνηρία φγθνπ ηζηνχ [83]. Σα πξφζθαηα ηαπηνπνηεκέλα γνλίδηα 

απαηηνχλ θιηληθή επηθχξσζε ζε ηζηνπαζνινγηθά δείγκαηα γηα νπνηνδήπνηε ζεκαληηθφ 

απνηέιεζκα. Απηή ε επηθχξσζε επηηπγράλεηαη θαιχηεξα κε κηθξνζπζηνηρία ηζηνχ, φπσο θαίλεηαη 

ζηελ αλάιπζε δεηγκάησλ φγθνπ. ΢χκθσλα κε ηα παξαπάλσ, κπνξνχλ λα νξηζηνχλ ηξεηο 

θαηεγνξίεο κηθξνζπζηνηρηψλ ηζηψλ [72]: 1) κε ηηο ζπζηνηρίεο πνιιαπιψλ φγθσλ, δεηγκαηίδνληαη 

πνιινί ηχπνη φγθσλ απφ έλα δηαθνξεηηθφ ζχλνιν κπινθ- δφηε θαη δηαηάζζνληαη ζε έλα κπινθ-

δέθηε κηθξνζπζηνηρίαο ηζηνχ. Με απηφλ ηνλ ηχπν κηθξνζπζηνηρίαο ηζηνχ, κηα κεγάιε νκάδα 

φγθσλ κπνξεί ζηε ζπλέρεηα λα εμεηαζηεί ηαρέσο γηα ηελ παξνπζία ή ηελ απνπζία λέσλ δεηθηψλ 

[84-86], 2) κε ηηο ζπζηνηρίεο εμέιημεο φγθσλ, νη κνξθνινγηθέο θαη κνξηαθέο κεηαβνιέο ζηα 

δηάθνξα ζηάδηα εμέιημεο ηνπ φγθνπ ελφο ζπγθεθξηκέλνπ ηχπνπ φγθνπ, κπνξνχλ λα εθηηκεζνχλ ζε 

κηθξνζπζηνηρίεο ηζηνχ πξνφδνπ φγθνπ. ΢ηνλ θαξθίλν ηνπ πξνζηάηε, γηα παξάδεηγκα, ε θαηαζθεπή 

κηαο ηέηνηαο ζπζηνηρίαο ζα πεξηιάκβαλε δεηγκαηνιεςία θαλνληθνχ πξνζηάηε, θαινήζνπο 

πξνζηαηηθήο ππεξπιαζίαο, πξνζηαηηθήο ελδνεπηζειηαθήο λενπιαζίαο θαη δηαθνξεηηθψλ ζηαδίσλ 

θαξθίλνπ ηνπ πξνζηάηε, απφ εληνπηζκέλε αζζέλεηα έσο κεηαζηαηηθφ θαξθίλν. ΢ε κία απφ ηηο 

ζεκαληηθφηεξεο κειέηεο γηα ηνλ θαξθίλν ηνπ πξνζηάηε πξφζθαηα, ρξεζηκνπνηήζεθε κηα 

ζπζηνηρία εμέιημεο ηνπ φγθνπ γηα λα θαηαδείμεη φηη ε έθθξαζε κηαο λέαο πξσηεΐλεο, ηεο EZH2, 

ζπζρεηίδεηαη κε ηελ επηζεηηθφηεηα ηεο λφζνπ.[87], 3) ζηηο ζπζηνηρίεο πξφγλσζεο ή έθβαζεο 

αζζελνχο, ε ζπζρέηηζε ησλ δεδνκέλσλ πνπ πξνέξρνληαη απφ κηθξνζπζηνηρία ηζηνχ κε θιηληθή 

παξαθνινχζεζε, γηα ηελ εθηίκεζε ηεο πξφγλσζεο ή ηεο έθβαζεο ηνπ αζζελνχο, είλαη κείδνλνο 

ζεκαζίαο γηα ηνπο θιηληθνχο ηαηξνχο θαη ηνπο αζζελείο ηνπο [72]. Έλα παξάδεηγκα είλαη ε κειέηε 
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ηεο έθθξαζεο ηεο πξσηεΐλεο ΔΕΖ2 ζηνλ θαξθίλν ηνπ πξνζηάηε. Δθηφο απφ ην φθεινο ηνπ σο 

δείθηε ηεο εμέιημεο ηνπ θαξθίλνπ ηνπ πξνζηάηε, απνδείρζεθε φηη ν βαζκφο έθθξαζεο απηήο ηεο 

πξσηεΐλεο ζρεηίδεηαη κε ηελ έθβαζε κεηά απφ ξηδηθή πξνζηαηεθηνκή[87]. Δλψ ε ηζρπξή έθθξαζε 

ηεο ελ ιφγσ πξσηεΐλεο ζρεηίζηεθε κε ηελ επαλεκθάληζε φγθνπ κεηά απφ ρεηξνπξγηθή επέκβαζε 

ζην έλα ηξίην ησλ αζζελψλ, ε αζζελήο ρξψζε ηεο EZH2 βξέζεθε κφλν ζε 9% ησλ αηφκσλ κε 

θιηληθή απνηπρία. Παξφκνηεο ζπζρεηίζεηο έρνπλ πεξηγξαθεί ζε άιια λενπιάζκαηα.[88-90] 

 

Ασηομαηοποίηζη 

Έρνπλ γίλεη πξνζπάζεηεο γηα ηελ απηνκαηνπνίεζε ηεο δηαδηθαζίαο θαηαζθεπήο κηθξνζπζηνηρηψλ 

ηζηνχ. Γηάθνξεο κεραλέο είλαη ηψξα δηαζέζηκεο (απηνκαηνπνηεκέλε ζπζηνηρία ηζηψλ), ε νπνία 

κπνξεί λα ζπζηνηρίζεη κπινθ κηθξνζπζηνηρίαο κνλνχ θαη πνιιαπινχ ηζηνχ ζε κηα αθφκε 

κηθξφηεξε ρξνληθή πεξίνδν απφ απηή πνπ εθηειείηαη κε ην ρέξη [91]. Δπηπιένλ, νη ςεθηαθέο 

ηερληθέο θαηέρνπλ θεληξηθφ ξφιν ζηελ θιηληθή ηαηξηθή θαζψο θαη ζηε βηνταηξηθή έξεπλα. 

Πξφζθαηα ε παζνινγία άξρηζε λα αγθαιηάδεη απηήλ ηελ ςεθηαθή επαλάζηαζε. Ζ πξψηε εμέιημε 

ήηαλ έλαο αληρλεπηήο κηθξνζθνπηθψλ δηαθαλεηψλ πςειήο ηαρχηεηαο, ν νπνίνο κπνξεί λα 

κεηαηξέςεη ηηο παξαδνζηαθέο κηθξνζθνπηθέο αληηθεηκελνθφξεο πιάθεο ζε ςεθηαθέο εηθφλεο πνπ 

κπνξνχλ λα απνζεθεπηνχλ, λα αλαθηεζνχλ, λα κνηξαζηνχλ κέζσ ηνπ δηαδηθηχνπ θαη, θπξίσο, λα 

αλαιπζνχλ αιγνξηζκηθά. Ζ άιιε εμέιημε ήηαλ ε δεκηνπξγία αιγνξίζκσλ πνπ κπνξνχλ λα 

αλαγλσξίζνπλ θαη λα πνζνηηθνπνηήζνπλ ηα αλνζντζηνρεκηθά κνηίβα ρξψζεο θαη ζπγθεθξηκέλα 

ηζηνινγηθά ραξαθηεξηζηηθά, φπσο ην ππξεληθφ κέγεζνο θαη ε κίησζε. Έλαο ηέηνηνο αιγφξηζκνο 

κπνξεί λα εθαξκνζηεί ζε ςεθηαθέο εηθφλεο κηθξνζπζηνηρηψλ. Ζ ςεθηαθή παζνινγία θαη ε 

ηερλνινγία απεηθφληζεο πνπ κπνξνχλ λα αληρλεχζνπλ κηθξνζπζηνηρίεο ηζηψλ ζε "εηθνληθέο 

δηαθάλεηεο" κε πςειή αλάιπζε θαη πνπ κπνξνχλ λα αλαιχζνπλ ηηο εηθφλεο ηνπο αιγνξηζκηθά ζα 

επηηαρχλνπλ ηελ αλαθάιπςε λέσλ πξνγλσζηηθψλ βηνδεηθηψλ.[92] 

 

4.2.3 Μεηαβνινκηθή πξνζέγγηζε (Metabolomic Approach) 

Ο φξνο κεηαβνινκηθή έρεη εηζαρζεί πξφζθαηα γηα λα ζπκπεξηιάβεη ηελ παγθφζκηα αλάιπζε φισλ 

ησλ κεηαβνιηηψλ ζε έλα βηνινγηθφ δείγκα. Έλαο ζπλαθήο φξνο, ε κεηαβνλνκηθή, εηζήρζε γηα λα 

αλαθέξεηαη εηδηθά ζηελ αλάιπζε ησλ κεηαβνιηθψλ απνθξίζεσλ ζε θάξκαθα ή αζζέλεηεο. Ζ 

κεηαβνλνκηθή έρεη γίλεη έλαο ζεκαληηθφο ηνκέαο έξεπλαο. Δίλαη ε πεξίπινθε βηνινγηθή κειέηε 
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ηνπ ζπζηήκαηνο, πνπ ρξεζηκνπνηείηαη σο κέζνδνο γηα ηνλ εληνπηζκφ ηνπ βηνδείθηε γηα δηάθνξεο 

αζζέλεηεο. Γεληθά, ζηηο πεξηζζφηεξεο πεξηπηψζεηο αζζελεηψλ, κηα κεηαβνιηθή νδφο είρε ή έρεη 

ελεξγνπνηεζεί ή απελεξγνπνηεζεί, γεγνλφο πνπ κπνξεί λα ρξεζηκνπνηεζεί σο δείθηεο γηα 

νξηζκέλεο αζζέλεηεο. Οη νδνί παξαγσγήο ζεξνηνλίλεο, πνπ ελεξγνπνηνχληαη ζε έλα άηνκν πνπ έρεη 

θαηαλαιψζεη πξφζθαηα αιθνφι γηα παξάδεηγκα, κπνξεί λα είλαη έλαο κεηαβνιηθφο δείθηεο ηεο 

πξφζθαηεο θαηαλάισζεο αιθνφι.[94] 

 

 

4.2.4 Ληπηδνκηθή πξνζέγγηζε (Lipidomics Approach) 

Ζ ιηπηδνκηθή αλαθέξεηαη ζηελ αλάιπζε ησλ ιηπηδίσλ. Γεδνκέλνπ φηη ηα ιηπίδηα έρνπλ κνλαδηθέο 

θπζηθέο ηδηφηεηεο, είλαη παξαδνζηαθά δχζθνιν λα κειεηεζνχλ. Ωζηφζν, νη βειηηψζεηο ζε λέεο 

αλαιπηηθέο πιαηθφξκεο θαηέζηεζαλ δπλαηή ηελ ηαπηνπνίεζε θαη ηελ πνζνηηθνπνίεζε ησλ 

πεξηζζφηεξσλ ιηπηδίσλ απφ έλα κφλν δείγκα. Οη ηξεηο βαζηθέο πιαηθφξκεο πνπ ρξεζηκνπνηνχληαη 

γηα ηε δηακφξθσζε ησλ πξνθίι ησλ ιηπηδίσλ είλαη νη: θαζκαηνκεηξία κάδαο, ρξσκαηνγξαθία θαη 

ππξεληθφο καγλεηηθφο ζπληνληζκφο. Ζ θαζκαηνκεηξία κάδαο ρξεζηκνπνηήζεθε γηα λα πεξηγξάςεη 

ηε ζρεηηθή ζπγθέληξσζε θαη ηε ζχλζεζε ησλ κνξίσλ ησλ ιηπνπξσηετλψλ πςειήο ππθλφηεηαο 

(HDL) απφ εθρπιίζκαηα ιηπηδίσλ πνπ απνκνλψζεθαλ απφ αζζελείο κε ζηεθαληαία παξάθακςε θαη 

πγηείο εζεινληέο. Γηαπίζησζαλ φηη ηα κφξηα HDL απφ αζζελείο κε ζηεθαληαία παξάθακςε 

πεξηείραλ ζεκαληηθά ιηγφηεξε ζθηγγνκπειίλε ζε ζρέζε κε ηε θσζθαηηδπινρνιίλε θαη πςειφηεξα 

ηξηγιπθεξίδηα ζε ζρέζε κε ηνπο εζηέξεο ρνιεζηεξπιίνπ. Ζ ιηπηδνκηθή ρξεζηκνπνηήζεθε επίζεο 

γηα ηε κειέηε ηεο επίδξαζεο ηεο ξνζηγιηηαδφλεο, ελφο αγσληζηή PPARγ, ζηνλ κεηαβνιηζκφ ησλ 

ιηπηδίσλ ζε πνληίθηα. Ζ ξνζηγιηηαδφλε παξαηεξήζεθε λα κεηαβάιιεη ηε ζχλζεζε ησλ ιηπηδίσλ ζε 

δηάθνξα φξγαλα. Δπίζεο, αχμεζε ηε ζπζζψξεπζε ηξηγιπθεξηδίσλ ζην ήπαξ, αιινίσζε ειεχζεξα 

ιηπαξά νμέα ζηνλ ιηπψδε ηζηφ θαη ζηελ θαξδηά θαη κείσζε ηα επίπεδα ηξηγιπθεξηδίσλ ζην 

πιάζκα.[95] 

 

Έξεπλα  

Έρεη εηζαρζεί έλα πιεξνθνξηαθφ-ζεσξεηηθφ πιαίζην γηα ηελ αλαθάιπςε βηνινγηθψλ δεηθηψλ, πνπ 

ελζσκαηψλεη πιεξνθνξίεο γηα ηα βηνινγηθά πγξά θαη ηνπο ηζηνχο. Απηή ε πξνζέγγηζε 

εθκεηαιιεχεηαη ηε ιεηηνπξγηθή ζπλέξγεηα κεηαμχ νξηζκέλσλ βηνινγηθψλ πγξψλ θαη ηζηψλ, κε ηελ 
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πηζαλφηεηα θιηληθά ζεκαληηθψλ επξεκάησλ (δελ είλαη δπλαηή αλ νη ηζηνί θαη ηα βηνινγηθά πγξά 

εμεηάδνληαλ ρσξηζηά). [93] Θεσξψληαο ηα βην-πγξά ησλ ηζηψλ σο θαλάιηα πιεξνθνξηψλ, 

εληνπίζηεθαλ ζεκαληηθνί κεζνιαβεηέο βην-πγξψλ θαη ζηε ζπλέρεηα ρξεζηκνπνηήζεθαλ γηα 

θαηεπζπλφκελε αλάπηπμε θιηληθψλ δηαγλσζηηθψλ. Οη ππνςήθηνη βηνδείθηεο πξνβιέθζεθαλ ζηε 

ζπλέρεηα, κε βάζε ηα θξηηήξηα κεηαθνξάο πιεξνθνξηψλ ζε δηάθνξνπο δηαχινπο βην-πγξνχ ηζηνχ. 

΢εκαληηθέο ζρέζεηο βην-πγξνχ ηζηνχ κπνξνχλ λα ρξεζηκνπνηεζνχλ γηα λα δνζεί πξνηεξαηφηεηα 

ζηελ θιηληθή επηθχξσζε ησλ βηνινγηθψλ δεηθηψλ. 

 

Ex vivo (εμσζσκαηηθή) δηέγεξζε αίκαηνο 

Ζ εμσζσκαηηθή δηέγεξζε αίκαηνο είλαη ε δηαδηθαζία κε ηελ νπνία νη εξεπλεηέο κπνξνχλ λα 

αλαιχζνπλ ηνπο αλνζνινγηθνχο βηνδείθηεο ησλ επηδξάζεσλ ησλ θαξκάθσλ ζε πγηείο εζεινληέο. 

Γείγκαηα αίκαηνο (πνπ ιακβάλνληαη απφ πγηείο εζεινληέο) δηεγείξνληαη ζην εξγαζηήξην κε ζθνπφ 

ηελ ελεξγνπνίεζε ηνπ αλνζνπνηεηηθνχ ζπζηήκαηνο. Οη κειέηεο δηέγεξζεο αίκαηνο ex vivo, 

ζπλεπψο, επηηξέπνπλ ηελ αμηνιφγεζε ηεο επίδξαζεο κηαο λέαο έλσζεο ζε έλα "δσληαλφ ζχζηεκα" 

ηνπ νπνίνπ ην αλνζνπνηεηηθφ ζχζηεκα έρεη πξνζβιεζεί [96]. Οη πεξηζζφηεξεο έξεπλεο πνπ 

ρξεζηκνπνηνχλ απηή ηε κέζνδν πξαγκαηνπνηνχληαη απφ ηνπο θιηληθνχο εξεπλεηηθνχο νξγαληζκνχο 

Φάζεο Η, επηηξέπνληάο ηνπο λα ζπιιέγνπλ δείγκαηα αίκαηνο θαη λα ηα αλαιχνπλ ακέζσο, ψζηε λα 

κελ επηδεηλσζνχλ. 
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Κεθάιαην 5 :Σπκπεξάζκαηα θαη κειινληηθή έξεπλα 

Με ην πέξαο ηεο νινθιήξσζεο ηεο ραξηνγξάθεζεο ηνπ αλζξψπηλνπ γνληδηψκαηνο, πξηλ απφ κηα 

εηθνζαεηία πεξίπνπ, βηνιφγνη θαη εξεπλεηέο πξνέβεζαλ ζηελ εθηίκεζε ηεο Δπηζηήκεο ηεο 

Βηνπιεξνθνξηθήο σο ην ζεκαληηθφηεξν εξγαιείν γηα ηελ αμηνιφγεζε θπζηνινγηθψλ θαη 

παζνθπζηνινγηθψλ επηπηψζεσλ ηεο γελεηηθήο πνηθηινκνξθίαο. Ωζηφζν, ηίπνηα απφ φια απηά δελ 

ζα πξαγκαηνπνηνχηαλ ρσξίο ηελ αξσγή εμειηγκέλσλ ζηαηηζηηθψλ αιγνξίζκσλ φπσο είλαη ε 

αλάιπζε ηεο αθνινπζίαο ηνπ DNA (DNA sequencing), ε γνληδηαθή έθθξαζε βαζηζκέλε ζε 

ζπζηνηρίεο κηθξνδηαηάμεσλ (microarraybasedgenome-wideexpressionanalysis) θαζψο θαη ε 

αθνινπζηαθή αλάιπζε ηνπ γνληδηψκαηνο (Genomic Sequence Analysis). Γεληθά, ε επηζηήκε ηεο 

Βηνπιεξνθνξηθήο ζα κπνξνχζε λα ζεσξεζεί φηη ζπγθεληξψλεη ηε ρξήζε ησλ καζεκαηηθψλ, 

ζηαηηζηηθψλ θαη ππνινγηζηηθψλ κεζφδσλ γηα ηελ επεμεξγαζία θαη αλάιπζε βηνινγηθψλ 

δεδνκέλσλ. Οη πξφζθαηεο εμειίμεηο ζην ρψξν ηεο Βηνπιεξνθνξηθήο θαηαδεηθλχνπλ φηη ε αλάιπζε 

ησλ δεδνκέλσλ θαη ε εξκελεία ηνπο είλαη βήκαηα πνπ θαζνξίδνπλ ην ζπλνιηθφ ξπζκφ απφθηεζεο 

ηεο βηνινγηθήο γλψζεο θαη θαηαλφεζεο ησλ ζεξαπεπηηθψλ δηαδηθαζηψλ. Καζίζηαηαη ζαθέο, φηη 

ηφζν ε αλάπηπμε φζν θαη ε ρξήζε ηεο Βηνπιεξνθνξηθήο ζρεηίδνληαη κε ηε ζεξαπεία ησλ 

αλαπλεπζηηθψλ δηαηαξαρψλ θαη φρη κφλν, θαζψο ζπκβάιινπλ ζηελ κειέηε θαη ηνλ ζρεδηαζκφ 

λέσλ θαξκάθσλ.  

Ζ απνθσδηθνπνίεζε ησλ γνληδίσλ ηνπ αλζξψπηλνπ νξγαληζκνχ θαη θαη‘ επέθηαζε ησλ γνληδίσλ 

πνπ αθνξνχλ ην αλαπλεπζηηθφ ζχζηεκα, ζα βνεζήζεη ηνπο εξεπλεηέο λα πξνβιέςνπλ πνηνη 

νξγαληζκνί είλαη επάισηνη ζε ζπγθεθξηκέλεο αζζέλεηεο θαζψο θαη ην είδνο ησλ ζεξαπεπηηθψλ 

θαξκάθσλ ζηα νπνία κπνξεί λα είλαη δεθηηθνί. Δλψ ε ραξηνγξάθεζε ηνπ γνληδηψκαηνο ηνπ 

πνληηθνχ ήηαλ έλα ηεξάζηην έξγν, ήηαλ έλα κηθξφ ζθαινπάηη γηα ηελ ραξηνγξάθεζε ηνπ 

αλζξψπηλνπ γνληδηψκαηνο. 

Ζ ζχγθξηζε ησλ αιιεινπρηψλ ηνπ αλζξψπηλνπ γνληδηψκαηνο κε ην γνληδίσκα άιισλ πνηθίισλ 

νξγαληζκψλ, φπσο ν πίζεθνο, κε ηε βνήζεηα ηνπ αιγνξίζκνπ BLAST θαηέδεημε φηη ππάξρεη, ζε 

κεγάιν πνζνζηφ(έσο θαη 99%), νκνηφηεηα ζηελ αιιεινπρία ησλ γνληδίσλ πνπ πξνθαινχλ 

ζπγθεθξηκέλεο αλαπλεπζηηθέο αζζέλεηεο. Απηφ ζα κπνξνχζε λα απνηειέζεη κία αξρή γηα 

κειινληηθέο έξεπλεο θαη κειέηεο ζηα ελ ιφγσ γνλίδηα ησλ παξαπάλσ νξγαληζκψλ ησλ νπνίσλ νη 

κεηαιιάμεηο πξνθαινχλ αλαπλεπζηηθέο δηαηαξαρέο. 
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Αλ θαη νη πεξηζζφηεξεο αλαπλεπζηηθέο αζζέλεηεο δελ είλαη ηάζηκεο, ε επηζηήκε ηεο 

Βηνπιεξνθνξηθήο ζε ζπλδπαζκφ κε ηηο νινέλα αλαπηπζζφκελεο κεζφδνπο εχξεζεο βηνδεηθηψλ 

θαίλεηαη πσο ζα θαζνδεγήζνπλ θαη ζα ζπληνλίζνπλ ηηο εξεπλεηηθέο πξνζπάζεηεο κε ζθνπφ ηελ 

πξφγλσζε, ηε δηάγλσζε θαη ηειηθά ηελ εμαηνκηθεπκέλε ηαηξηθή ζεξαπεία πνπ είλαη θαη ν 

απψηεξνο ζηφρνο φισλ ησλ Δπηζηεκψλ Ηαηξηθήο. 

 

 


