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ΑΠΌ ΤΟΝ ΕΚΔΌΤΗ

Από τις αρχές του αιώνα που έγινε γνωστή η αλλη-
λουχία του ανθρώπινου γονιδιώματος, είμαστε 
μάρτυρες μιας πραγματικής επανάστασης στη 

σύγχρονη ιατρική και βιολογία. Η αποκωδικοποίηση της 
αλληλουχίας του γονιδιώματος του ανθρώπου αλλά και 
άλλων θηλαστικών, η συσχέτιση γονιδίων με κληρονο-
μικές νόσους και φυσιολογικά χαρακτηριστικά, αλλά και 
οι συνεχείς τεχνολογικές βελτιώσεις στις μεθόδους γε-
νετικής ανάλυσης υψηλής απόδοσης, όπως με μικροσυ-
στοιχίες (microarrays) ή αλληλούχηση ολόκληρου του 
γονιδιώματος, των κωδικών του περιοχών ή συγκεκρι-
μένων γενετικών τόπων -πχ γονιδίων (whole genome / 
whole exome sequencing και targeted resequencing) 
αποτελούν σημαντικές κατακτήσεις που συμβάλλουν 
στην βελτίωση της ποιότητας της ζωής των ασθενών και 
ταυτόχρονα στη μείωση του κόστους της παρεχόμενης 
ιατροφαρμακευτικής περίθαλψης. Τα παραπάνω συνο-
δεύονται από αντίστοιχες προόδους στο πεδίο της βιο-
πληροφορικής, με την ανάπτυξη λογισμικού και εφαρ-
μογών, βάσεων γενετικών δεδομένων και καινοτόμων 
τρόπων αποθήκευσης της γενετικής πληροφορίας, γε-
γονός που συμβάλλει στην ορθή «μετάφραση» της γενε-
τικής πληροφορίας σε μια κλινικά αξιοποιήσιμη μορφή. 
Έτσι, τα τελευταία χρόνια μιλάμε για την εξατομίκευση 
της ιατρικής πράξης, όπου κατά τον Ιπποκράτη «… είναι 
σημαντικότερο να γνωρίζουμε τί είδους άνθρωπος πά-
σχει από κάποια ασθένεια, παρά να γνωρίζουμε από ποια 
ασθένεια πάσχει κάποιος άνθρωπος».

Στη χώρα μας το πεδίο της Γονιδιωματικής και Εξατο-
μικευμένης Ιατρικής τα τελευταία χρόνια παρουσιάζει 
μια άνθηση με ολοένα αυξανόμενο αριθμό ερευνητι-
κών ομάδων σε ελληνικά Πανεπιστήμια και ερευνητικά 
κέντρα που ασχολούνται με αντικείμενα του συγκεκρι-
μένου πεδίου. Ερευνητικές εργασίες που πραγματεύ-
ονται θέματα σε πεδία όπως  πρωτεϊνωματική, φαρ-
μακογονιδιωματική, μεταβολομική, επιγονιδιωματική 
καθώς και όροι όπως big data, transcriptomics/μετα-
γραφωματική, κ.α. ακούγονται όλο και περισσότερο 

σε ελληνικά επιστημονικά συνέδρια. Δυστυχώς, αν και 
ολοένα και περισσότερα συνέδρια πραγματεύονται εξ’ 
ολοκλήρου ή μερικώς αυτές τις σύγχρονες προσεγγί-
σεις, δεν υπάρχει κανένα επιστημονικό περιοδικό στο 
χώρα μας αφιερωμένο στο χώρο αυτό.

Είμαστε στην ευχάριστη θέση να παρουσιάσουμε 
το επιστημονικό περιοδικό «Εξατομικευμένη Ιατρι-
κή» στην ελληνική επιστημονική κοινότητα. Πρόκει-
ται για ελληνόγλωσση κρινόμενη περιοδική έκδοση 
του Εργαστηρίου Φαρμακογονιδιωματικής και Εξα-
τομικευμένης Θεραπείας του Τμήματος Φαρμακευτι-
κής του Πανεπιστημίου Πατρών και στοχεύει στην δι-
άδοση της ιδέας και των αρχών, των μορφών και των 
μέσων της εξατομικευμένης ιατρικής, φαρμακογονι-
διωματικής και εξατομικευμένης θεραπείας, και στην 
επαύξηση και βελτίωση του διεπιστημονικού διαλό-
γου. Το περιοδικό δέχεται και δημοσιεύει κλινικού και 
εργαστηριακού ενδιαφέροντος ερευνητικές εργασίες 
και άρθρα ανασκόπησης στους τομείς την Γονιδιωμα-
τικής και της Εξατομικευμένης Ιατρικής, περιλαμβά-
νοντας ενδεικτικά αλλά όχι αποκλειστικά την Φαρμα-
κογονιδιωματική, τη γονιδιωματική πληροφορική, τη 
γονιδιωματική σπανίων νόσων και Καρκίνου, την ψυ-
χιατρική γονιδιωματική, την γονιδιωματική Δημόσιας 
Υγείας, την δεοντολογία στη Γονιδιωματική και την οι-
κονομική αξιολόγηση τεχνολογιών και θεραπειών με 
γονιδιωματικές συνιστώσες. Επιπρόσθετα, το περιοδι-
κό δημοσιεύει παρουσιάσεις συνεδρίων συναφών με 
το αντικείμενο της Γενετικής και Γονιδιωματικής του 
ανθρώπου και της Εξατομικευμένης Ιατρικής, αφιερώ-
ματα σε Εργαστήρια Γονιδιωματικής και Εξατομικευ-
μένης Ιατρικής ελληνικών Πανεπιστημίων και ερευνη-
τικών κέντρων αλλά και σε συναφή εργαστήρια του 
ιδιωτικού τομέα, ενώ επίσης φιλοξενεί συνεντεύξεις 
έγκριτων ερευνητών και ιατρών με έμπρακτη ενασχό-
ληση στο πεδίο της Εξατομικευμένης Ιατρικής και θε-
ραπείας. Εξέχουσα θέση στο περιοδικό αυτό έχουν άρ-
θρα με έντονες βιοηθικές προεκτάσεις, όπως γενετικές 
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εξετάσεις, προστασία γενετικών δεδομένων, προάσπι-
ση των ασθενών από γενετικό στιγματισμό, κ.α. Τέλος, 
το περιοδικό δημοσιεύει αφιερώματα σε ερευνητικά 
διεπιστημονικά προγράμματα στο πεδίο της Εξατομι-
κευμένης Ιατρικής που χρηματοδοτούνται από ελλη-
νικούς αλλά και διεθνείς φορείς.

Οι επιστημονικές εργασίες υποβάλλονται στο περιο-
δικό μέσα από ένα ηλεκτρονικό σύστημα συντακτικής 
διαχείρισης, και οι υποβληθείσες εργασίες υπόκεινται 
σε κρίση από συντακτική επιτροπή που απαρτίζεται 
από Καθηγητές Πανεπιστημίων και Ερευνητές με πολυ-
ετή εμπειρία στο πεδίο της Εξατομικευμένης Ιατρικής 
για να διασφαλιστεί η υψηλή ποιότητα των εργασιών 
που τελικά δημοσιεύονται στο περιοδικό.

Ευελπιστούμε ότι το περιοδικό «Εξατομικευμένη 
Ιατρική» με την προσδοκώμενη ύλη και τα υψηλής 
στάθμης πρωτότυπα επιστημονικά άρθρα και τις εργα-
σίες ανασκόπησης θα αποτελέσει έναν κόμβο για ου-
σιαστικό επιστημονικό διάλογο μεταξύ επιστημόνων 
με έμπρακτο ενδιαφέρον στο πεδίο της Εξατομικευμέ-
νης Ιατρικής, θα ενθαρρύνει νέες συνεργασίες μετα-
ξύ επιστημόνων από διάφορες περιοχές της Ελλάδας 

για συνεργατικά ερευνητικά προγράμματα στο πεδίο 
αυτό και θα συμβάλλει στην ενημέρωση της ερευνη-
τικής κοινότητας όχι μόνο για τα πεπραγμένα ελληνι-
κών ερευνητικών ομάδων στο πεδίο αυτό αλλά και για 
ευκαιρίες εκπαίδευσης και επαγγελματικής αποκατά-
στασης νέων ερευνητών. 

Ευχαριστώ θερμά τους συνεργάτες και συνοδοιπό-
ρους στην εκδοτική αυτή προσπάθεια, και ειδικότε-
ρα τον διευθυντή σύνταξης και τα μέλη της συντα-
κτικής επιτροπής που αποδέχθηκαν με ενθουσιασμό 
να συμμετέχουν αφιλοκερδώς στην προσπάθεια αυτή 
και την εταιρεία «ΖΙΤΑ» που ανέλαβε την επιμέλεια, 
εκτύπωση, και διάθεση του περιοδικού στην έντυπη 
και ηλεκτρονική του μορφή. Επίσης, θερμές ευχαρι-
στίες οφείλω εκ των προτέρων στους συγγραφείς που 
θα υποβάλλουν επιστημονικά άρθρα στο περιοδικό 
και στους χορηγούς, η συνδρομή των οποίων  δια-
σφαλίζει τη βιωσιμότητα του εγχειρήματος αυτού.  Τέ-
λος, ευχαριστώ εκ των προτέρων το αναγνωστικό κοι-
νό και την καλοπροαίρετη κριτική επί της ύλης του 
περιοδικού που θα βοηθήσει στη συνεχή του βελτί-
ωση και την καθιέρωσή του στο επιστημονικό πεδίο 
που πραγματεύεται.

Γεώργιος Π. Πατρινός
Αναπληρωτής Καθηγητής 

Πανεπιστήμιο Πατρών, Τμήμα Φαρμακευτικής ΕΦΕΘ. 
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Προσδιοριμός πιθανόν  
γενετικών συνδρόμων από τα 
χαρακτηριστικά του προσώπου 
με εφαρμογή τεχνολογιών  
ανάλυσης προσώπου

Φάρμακο κατά της  
ηπατίτιδας συμβάλλει  
στην καθυστέρηση  
της εξέλιξης της ALS

Τα γενετικά σύνδρομα επηρεά-
ζουν περίπου το 8% του γενικού 
πληθυσμού. Πολλά σύνδρομα 

έχουν αναγνωρίσιμα χαρακτηριστικά 
προσώπου και κατόπιν μελέτης αυ-
τών, οι κλινικοί γενετιστές μπορούν 
να εξάγουν πολλά συμπεράσματα για 
την κατάσταση υγείας του ασθενούς. 
Πρόσφατες μελέτες δείχνουν ότι οι τε-
χνολογίες ανάλυσης του προσώπου 
προστίθενται σταδιακά στις δυνατότητες των κλινικών γενετιστών για την 
ταυτοποίηση του συνδρόμων. Μία αντίστοιχη τεχνολογία ανάλυσης εικό-
νας του προσώπου είναι το DeepGestalt. 

Το DeepGestalt χρησιμοποιώντας αλγόριθμους ηλεκτρονικής 
όρασης επιτυγχάνει αντιστοίχιση χαρακτηριστικών με γενετικά 
σύνδρομα. Για την εξακρίβωση της πιστότητας της συγκεκριμένης 
εφαρμογής πραγματοποιήθηκε μια σειρά πειραμάτων. Τα πρώτα 
πειράματα αφορούσαν τη διάκριση των υποκειμένων με ένα σύν-
δρομο-στόχο μεταξύ άλλων συνδρόμων ενώ τα μετέπειτα πειράμα-
τα αφορούσαν το διαχωρισμό μεταξύ διαφορετικών γενετικών υπο-
τύπων του συνδρόμου Noonan (Σύνδρομο συνδεδεμένο με νοητική 
υστέρηση, παραμορφώσεις στο πρόσωπο και σοβαρές διαταραχές 
της καρδιακής λειτουργίας). Στα τελικά πειράματα, το DeepGestalt 
πέτυχε 91% ακρίβεια στην ταυτοποίηση του σωστού συνδρόμου σε 
εξέταση 502 διαφορετικών εικόνων προσώπου. Το μοντέλο επίσης, 
δοκιμάστηκε σε ένα σύνολο 17.000 εικόνων που αντιπροσώπευαν 
περισσότερα από 200 διαφορετικά σύνδρομα. 

Το DeepGestalt προσδίδει αυξημένη αξιοπιστία στην αξιολόγηση 
του φαινοτύπου κατά την κλινική πρακτική πράξη από τους επιστή-
μονες υγείας, στη γενετική εξέταση και στην εξατομικευμένη ιατρι-
κή. Είναι μία αξιοσημείωτη προσπάθεια εκ μέρους της ερευνητικής 
κοινότητας καθώς με αυτό τον τρόπο διευκολύνεται η διάγνωση 
εκ μέρους των θεραπόντων ιατρών και επιπλέον επιτυγχάνεται σε 
μικρότερο χρονικό διάστημα η διάγνωση και η θεραπευτική προ-
σέγγιση των ασθενών. Με το πέρας της εξέτασης, το πρόγραμμα 
επισημαίνει τις περιοχές του προσώπου που είναι πιο χρήσιμες για 
τον προσδιορισμό των γενετικών συνδρόμων με τρόπο εύχρηστο 
για τους επαγγελματίες υγείας. Αυτό μπορεί να βοηθήσει τους ιατρι-
κούς επαγγελματίες να κατανοήσουν τη σχέση μεταξύ γονοτύπου 
και φαινοτύπου. 

NEWSΕΠΙΣΤΗΜΟΝΙΚΑ ΝΕΑ

Ένα νέο φάρμακο φαίνεται να είναι πολλά υποσχό-
μενο για την επιβράδυνση της προόδου της Πλάγι-
ας Μυοτροφικής Σκλήρυνσης (Amyotrophic lateral 

sclerosis, ALS), γνωστής και ως νόσου του Lou Gehrig, 
σύμφωνα με νέα έρευνα από τους βιολόγους του Πανε-
πιστημίου της Αλμπέρτα. Τα ευρήματα αυτά φέρουν επα-
νάσταση στη θεραπεία ασθενών που πάσχουν από ALS, 
επεκτείνοντας και βελτιώνοντας την ποιότητα ζωής τους 
καθώς οι τρέχουσες θεραπείες επιβραδύνουν την εξέλιξη 
της εκφυλιστικής νόσου μόνο για λίγους μήνες. 

Η τελμπιβουδίνη (telbivudine) είναι ένα συνθετικό 
νουκλεοσιδικό ανάλογο της θυμιδίνης με δράση έναντι 
του ιού της ηπατίτιδας Β (HBV). Μέχρι σήμερα χρησιμο-
ποιείται για τη θεραπεία ασθενών με ηπατίτιδα. Πρό-
σφατες πειραματικές ενδείξεις των επιστημόνων του 
Πανεπιστήμιου της Αλμπέρτα δείχνουν ότι συμβάλλει 
στη σημαντική επιβράδυνση της εξέλιξης της ALS.

Η τελμπιβουδίνη φαίνεται να στοχεύει σε μια πρωτεΐ-
νη η οποία δεν λειτουργεί σωστά σε ασθενείς με ALS. Η 
SOD1 είναι μια πρωτεΐνη που είναι γνωστό ότι δεν δρα 
κατά τον ορθό τρόπο στις περισσότερες περιπτώσεις 
των ασθενών με ALS, εξήγησε ο Ted Allison, αναπληρω-
τής καθηγητής στο Τμήμα Βιολογικών Επιστημών και 
συν-συγγραφέας της μελέτης. «Έδειξα ότι η τελμπιβουδί-
νη μπορεί να μειώσει σημαντικά τις τοξικές ιδιότητες που 
προκύπτουν από την μη σωστή λειτουργία της πρωτεΐνης 
SOD1, συμπεριλαμβανομένης της βελτίωσης της υγείας 
των κινητικών νευρώνων του ασθενούς και της βελτίωσης 
της κίνησης» εξήγησε ο Ted Allison.

Η ανακάλυψη της τελμπιβουδίνης ως πιθανή θερα-
πείας είναι ιδιαίτερα συναρπαστική με δεδομένο ότι 
το συγκεκριμένο φάρμακο είναι δοκιμασμένο και χρη-
σιμοποιείται ήδη για τη θεραπεία ασθενών με ηπατίτι-
δα. «Έχει ήδη αποδειχθεί ασφαλές για χρήση σε ασθενείς 
και έχει πολύ καλές προοπτικές για επαναχρησιμοποίηση 
αυτή τη φορά  στοχεύοντας στην ασθένειας ALS», δήλωσε 
ο Allison. 
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ΕΠΙΣΤΗΜΟΝΙΚΑ ΝΕΑ

Μιτοχονδριακό DNA κληρονομείται και  
από τον πατέρα

Παρά την έως τώρα γνώση, οι επιστήμονες βρήκαν 
πρόσφατα πως κάποια μιτοχονδριακά DNA μπορεί να 
κληρονομούνται και από τους πατέρες του παιδιού. 

Μια μελέτη, που δημοσιεύθηκε πρόσφατα στο έγκριτο πε-
ριοδικό της Ακαδημίας Επιστημών των ΗΠΑ (Proc Natl Acad 
Sci USA), ξεκίνησε στο Ιατρικό Κέντρο του Νοσοκομείου 
Παίδων του Cincinnati όταν εξετάστηκε ένα παιδί που εμ-
φάνιζε σημάδια κόπωσης και έντονο μυϊκό πόνο για να δι-
απιστωθεί τυχόν μιτοχονδριακή διαταραχή. Το παιδί έδειξε 
σημάδια ετεροπλασμίας μιτοχονδριακού DNA, αποτέλεσμα 
συνεισφοράς μιτοχονδρίων τόσο από τη μητέρα όσο και 
από τον πατέρα του παιδιού. Μετά από περαιτέρω δοκιμές, 
η αδελφή του παιδιού έδειξε επίσης τα ίδια αποτελέσματα.

Επιπλέον, με περαιτέρω δοκιμές διαπιστώθηκαν τρεις 
οικογένειες (που δεν συνδέονταν συγγενικά μεταξύ τους) 
με υψηλό επίπεδο (από 24% έως 76%  ετεροπλασματικού 
μιτοχονδριακού DNA σε 17 εξεταζόμενα άτομα. Θεωρείται 

ότι αυτά τα άτομα 
αποτελούν σπάνια 
εξαίρεση του κανό-
να, πιθανόν λόγω 
μεταλλάξεων που 
δ ι α τ α ρ ά σ σ ο υ ν 
τον μηχανισμό 
π α ρ ε μ π ό δ ι σ η ς 
μετάδοσης των 
μ ι τ ο χ ο ν δ ρ ί ω ν 
του πατέρα στους 
απογόνους.

Πολλοί επιστήμονες πρότειναν ότι το συγκεκριμένο εύ-
ρημα θα μπορούσε να χαράξει την πορεία για νέους καινο-
τόμους ερευνητικούς τομείς και να αλλάξει τον τρόπο με 
τον οποίο αναζητούνται και εντοπίζονται τα αίτια ορισμέ-
νων μιτοχονδριακών παθήσεων. 

Θεραπεία της τύφλωσης LCA με ενέσιμο RNA

H συγγενής αμαύρωση του Leber (Leber congenital 
amaurosis, LCA) είναι μια κληρονομική διαταρα-
χή που προσβάλλει κυρίως τον αμφιβληστροει-

δή χιτώνα των οφθαλμών. Οι ασθενείς παρουσιάζουν 
σοβαρές διαταραχές της όρασης, οι οποίες εμφανίζο-
νται στην παιδική ηλικία και επιδεινώνονται με την πά-
ροδο του χρόνου. Συγκεκριμένα, αποτελεί μία από τις 

πιο συχνές αιτίες παιδικής τύφλω-
σης. Η LCA μπο-
ρεί να προκύψει 
από μεταλλάξεις 
σε τουλάχιστον 13 
γονίδια, τα οποία 
παίζουν σημαντικό 
ρόλο στην ανάπτυ-
ξη και  λειτουργία 
του αμφιβληστρο-
ειδούς χιτώνα. Συ-
γκεκριμένα επηρε-
άζουν τη λειτουργία 

των φωτοϋποδοχέων, εμπλέκονται στη μετα-
τροπή του φωτεινού ερεθίσματος σε ηλεκτρικό σήμα 
που μεταδίδεται στον εγκέφαλο, καθώς και στη λειτουρ-

γία των κροσσών. Μεταλλάξεις των γονιδίων CEP290, 
CRB1, GUCY2D και RPE65 είναι οι πιο κοινές αιτίες της 
διαταραχής. 

Νέα δεδομένα σηματοδοτούν πιθανή μελλοντική επιτυ-
χία μιας νέας θεραπείας για την καταπολέμηση της LCA. 
Κατά τη διάρκεια της μελέτης, τα άτομα έλαβαν έγχυση στο 
μάτι ενός ολιγοριβονουκλιοπιδίου. Αυτό το μόριο δημιουρ-
γήθηκε για τη μείωση των επιπέδων των μεταλλαγμένων 
πρωτεϊνών στους φωτοϋποδοχείς, βοηθώντας έτσι στη φυ-
σιολογική λειτουργία του αμφιβληστροειδούς. Τρεις μήνες 
μετά την πρώτη ένεση των ασθενών διαπιστώθηκε ότι πέ-
ντε από τους δέκα ασθενείς που συμμετείχαν στη μελέτη 
εμφάνισαν βελτιώσεις στην όρασή τους. 

Ο Dr. Artur Cideciyan, PhD, ερευνητής και καθηγητής 
οφθαλμολογίας στο Πανεπιστήμιο της Πενσυλβάνια, δή-
λωσε ότι ως μελλοντικός στόχος τίθεται πλέον η εξέταση 
ασθενών που φέρουν δύο πανομοιότυπες μεταλλάξεις 
ώστε να  αξιολογηθεί και να κατανοηθεί πλήρως η αποτε-
λεσματικότητα του συγκεκριμένου ενέσιμου RNA και πως 
αυτή η θεραπευτική προσέγγιση θα μπορούσε να βελτιωθεί 
περαιτέρω μελλοντικά. 

Της Σταυρούλας Σιαμόγλου
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ΑΡΘΡΟ ΑΝΑΣΚΟΠΗΣΗΣ

Η φαρμακογονιδιωματική, υπόσχεται να αποσαφη-
νίσει την κληρονομική βάση των διαφορών μεταξύ 
των αποκρίσεων σε φάρμακα, προκειμένου να προσ-
διοριστεί το σωστό φάρμακο και η δόση για κάθε 
ασθενή. Η διατομική μεταβλητότητα στις αποκρίσεις 
των φαρμάκων μπορεί να εξηγηθεί με γενετικές πα-
ραλλαγές σε πρωτεΐνες που εμπλέκονται στη φαρ-
μακοκινητική ή φαρμακοδυναμική αυτών, δηλαδή 
παραλλαγές σε γονίδια ενζύμων μεταβολισμού και 
μεταφορικών πρωτεϊνών. Στις μέρες μας, γίνονται 
προσπάθειες ώστε τα αποτελέσματα των διαφόρων 
φαρμακογονιδιωματικών μελετών να εφαρμοστούν 
στην κλινική πράξη σε διάφορους τομείς. Έτσι, η 
διαθέσιμη πληροφορία που υπάρχει για τη φαρμα-
κογονιδιωματική συσχέτιση απόκρισης μεταμοσχευ-
μένων ατόμων σε ανοσοκατασταλτικά φάρμακα, 
έχει μεταφραστεί σε συγκεκριμένες κατευθυντήριες 
οδηγίες, εφαρμόσιμες στην κλινική πράξη. Συγκε-
κριμένα, παραλλαγές του γονιδίου CYP3A5 επιδρούν 
στη φαρμακοκινητική της τακρολίμης, η οποία χορη-
γείται σε μεταμοσχευμένους ασθενείς. Σύμφωνα με 

τις ισχύουσες κατευθυντήριες οδηγίες, προτείνεται η 
χρήση του γονοτύπου του CYP3A5, εφόσον αυτός εί-
ναι γνωστός, σε λήπτες μοσχευμάτων. Άτομα που εκ-
φράζουν το ένζυμο CYP3A5 (εκτενείς και ενδιάμεσοι 
μεταβολιστές) εμφανίζουν χαμηλότερες συγκεντρώ-
σεις της τακρολίμης και συνεπώς απαιτούν αυξημένη 
δόση αυτής ώστε να επιτευχθεί το επιθυμητό θερα-
πευτικό αποτέλεσμα. Αντίθετα, άτομα με φαινότυπο 
«ανεπαρκούς» μεταβολιστή θα πρέπει να λαμβάνουν 
την τυπική δόση της τακρολίμης. Ωστόσο, η συνδυα-
σμένη χρήση μέτρησης των επιπέδων των φαρμάκων 
και των φαρμακογονιδιωματικών αναλύσεων είναι 
απαραίτητη για τη βελτιστοποίηση των δοσολογικών 
σχημάτων των ανοσοκατασταλτικών σκευασμάτων. 
Η πραγματοποίηση μεγάλων προοπτικών κλινικών 
μελετών που να δείχνουν τα οφέλη της φαρμακογο-
νιδιωματικής γονοτύπησης, η ανάπτυξη μεθόδων 
φαρμακογονιδιωματικών αναλύσεων καθώς και η δη-
μιουργία ενός σαφούς ρυθμιστικού και νομικού πλαι-
σίου, αποτελούν τα κύρια βήματα προς την κλινική 
εφαρμογή της εξατομικευμένης θεραπείας. 

ΠΕΡΙΛΗΨΗ



7

Εξατομικευμένη Θεραπεία και Μεταμοσχεύσεις, σελ. 6-10

Εισαγωγή
Κατά τη διάρκεια των δύο τελευταίων δεκαετιών, η 
έρευνα του DNA έχει προχωρήσει από την αλληλούχι-
ση του ανθρώπινου γονιδιώματος στη χαρτογράφηση 
των γενετικών παραλλαγών μεταξύ των ατόμων. Αυτές 
οι  ενδοπληθυσμιακές ή διατομικές γενετικές παραλλα-
γές έχουν συσχετιστεί με και χρησιμοποιούνται για την 
ταυτοποίηση πιθανών ασθενειών, απόκρισης σε θερα-
πείες και ανεπιθύμητων ενεργειών [1]. 

Ως φαρμακογονιδιωματική ορίζεται η γενετική βάση 
της διαφορικής απόκρισης ενός ατόμου στη φαρμα-
κευτική αγωγή. Οι φαρμακογονιδιωματικές μελέτες 
παρέχουν πληροφορίες για τις αιτιακές σχέσεις μεταξύ 
των γονοτύπων και της απόκρισης σε φάρμακα. Η ποι-
κιλομορφία στην αλληλουχία πρωτεϊνών που εμπλέκο-
νται στη δράση του φαρμάκου, όπως ένζυμα μεταβο-
λισμού και μεταφορικές πρωτεΐνες, μπορεί να αλλάξει 
την αποτελεσματικότητα ή και τις παρενέργειες του 
φαρμάκου, μεταβάλλοντας την επιδεκτικότητα μεμο-
νωμένων ασθενών στην φαρμακευτική αυτή αγωγή [2]. 

Η σύγκλιση της φαρμακογονιδιωματικής, που διερευ-
νούσε κληρονομικά πρότυπα στην επιδεκτικότητα και 
τη δυσανεξία σε φάρμακα, και της γονιδιωματικής του 
ανθρώπου, επιτάχυνε δραματικά την ανακάλυψη νέων 
γενετικών ενεχόμενων ή/και σχετικών παραλλαγών. 

Οι τρέχουσες προσπάθειες επικεντρώνονται σε ανα-
προσαρμογή της φαρμακογονιδιωματικής από την 
ανακάλυψη στην εφαρμογή, παρέχοντας ένα σημαντι-
κό έρεισμα για την ιατρική ακριβείας [3]. Στις μέρες μας, 
οι φαρμακογονιδιωματικές εξετάσεις έχουν υιοθετηθεί 
σε διάφορα επίπεδα σε πολλούς κλινικούς τομείς. 

Φαρμακογονιδιωματική και μεταμοσχεύσεις
Η μεταμόσχευση οργάνων είναι η θεραπεία εκλογής για 
την τελικού σταδίου και τη μη-αναστρέψιμη οργανική 
ανεπάρκεια. Τις δύο τελευταίες δεκαετίες, οι μεταμο-
σχεύσεις οργάνων έχουν βελτιωθεί σταδιακά και συνή-
θως παρέχουν εξαιρετικά αποτελέσματα. Η δραστηρι-
ότητα των προγραμμάτων μεταμόσχευσης συμπαγών 
οργάνων παρουσιάζει σταθερή αύξηση, αλλά απέχει 
ακόμη από τις παγκόσμιες ανάγκες. Η κλινική σημασία 
των μεταμοσχεύσεων συμπαγών οργάνων μπορεί να 
αξιολογηθεί ανάλογα με την επίπτωσή τους στην επι-
βίωση των ασθενών, τη μείωση της συνοσηρότητας, τη 
βελτίωση της εργασιακής ζωής και τη συνολική ποιότη-
τα ζωής του πληθυσμού που έχει λάβει μoσχεύματα [4]. 

Η τρέχουσα επιτυχία στη μεταμόσχευση οργάνων 
οφείλεται στη νέα ανοσοκατασταλτική θεραπεία που 
έχει προκύψει από το 1980 [5]. Τα πιο κοινά ανοσοκατα-
σταλτικά σχήματα που εφαρμόζονται στη μεταμόσχευ-

ση συμπαγών οργάνων αποτελούνται από συνδυασμό 
αναστολέων καλσινευρίνης (κυκλοσπορίνη ή τακρολί-
μη) με αντιπολλαπλασιαστικούς παράγοντες όπως το 
μυκοφαινολικό οξύ. Τα ανοσοκατασταλτικά αποτελούν 
φάρμακα με στενό θεραπευτικό εύρος και ταυτόχρονα 
εμφανίζουν σημαντική παραλλακτικότητα μεταξύ των 
ασθενών. Έτσι, για την επιτυχία της θεραπείας είναι ση-
μαντικό να επιτευχθεί ισορροπία μεταξύ της ανοσοκα-
τασταλτικής αποτελεσματικότητας και της τοξικότητας 
του φαρμάκου [6]. 

Η θεραπευτική παρακολούθηση φαρμάκου (TDM-
Therapeutic Drug Monitoring) υπήρξε πρακτική ρουτί-
νας τα τελευταία 30 χρόνια και συνιστάται ιδιαίτερα για 
πολλά ανοσοκατασταλτικά σκευάσματα και επί του πα-
ρόντος βασίζεται στη μέτρηση, σε διαφορετικά χρονι-
κά διαστήματα, της συγκέντρωσης του φαρμάκου στην 
κυκλοφορία του αίματος ώστε αυτή να διατηρείται 
σταθερή [7]. Η θεραπευτική παρακολούθηση μειώνει 
τη φαρμακοκινητική συνιστώσα της παραλλακτικότη-
τας ελέγχοντας τις συγκεντρώσεις φαρμάκου στο αίμα, 
αλλά μόνο αναδρομικά, αφού χορηγηθεί το φάρμακο. 
Κατά συνέπεια, απαιτούνται συμπληρωματικές στρατη-
γικές [6]. 

Η Φαρμακογονιδιωματική έχει αναδειχτεί ως ένα επι-
πρόσθετο εργαλείο για τη βελτίωση της δοσολογίας ή 
για την εκ των προτέρων επιλογή της πρώτης δόσης χο-
ρήγησης [7]. Συνδυάζοντας πληροφορίες σχετικά με τη 
δόση του φαρμάκου με γονοτυπικά δεδομένα από λή-
πτες μοσχευμάτων, τα οποία αφορούν μονονουκλεοτι-
δικούς πολυμορφισμούς σε γονίδια ενζύμων μεταβολι-
σμού και μεταφορικών πρωτεϊνών που αλληλεπιδρούν 
με το εκάστοτε σκεύασμα, μπορούν να συσχετιστούν οι 
γονότυποι του λήπτη με τη φαρμακοκινητική των ανο-
σοκατασταλτικών φαρμάκων [8]. Τέτοιες μελέτες έχουν 
πραγματοποιηθεί για όλα σχεδόν τα ανοσοκατασταλ-
τικά φάρμακα. Μέχρι στιγμής, η μόνη κλινική σύσταση 
σε σχέση με τους φαρμακογονιδιωματικούς βιοδείκτες 
στο πεδίο των μεταμοσχεύσεων, αφορά τη συσχέτιση 
μεταξύ των παραλλαγών του γονιδίου CYP3A5 και της 
δόσης της τακρολίμης. 

Τακρολίμη και μεταμοσχεύσεις
Η τακρολίμη αποτελεί σήμερα την πρώτη επιλογή ανά-
μεσα στους αναστολείς καλσινευρίνης, στην πλειονότη-
τα των κέντρων μεταμόσχευσης νεφρού στην Ευρώπη 
και τις ΗΠΑ [8,9]. Έχει στενό θεραπευτικό εύρος και κα-
ταδεικνύει ευρεία φαρμακοκινητική παραλλακτικότη-
τα, οδηγώντας σε πιθανή υπο-ανοσοκαταστολή ή τοξι-
κότητα. Το στενό θεραπευτικό εύρος καθιστά δύσκολη 
την επίτευξη της βέλτιστης συγκέντρωσης στο αίμα. Η 
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θεραπευτική παρακολούθηση της τακρολίμης, σε πολ-
λές περιπτώσεις δε μπορεί να λύσει το πρόβλημα [10]. 

Μια σημαντική πηγή ποικιλομορφίας μεταξύ των 
ατόμων όσον αφορά την απόκριση σε φάρμακο είναι 
οι παραλλαγές των ενεχόμενων μεταβολικών ενζύμων. 
Πολλές μελέτες έχουν διεξαχθεί για την ανάλυση των 
επιδράσεων γενετικών πολυμορφισμών στη φαρμα-
κοκινητική της τακρολίμης και πώς αυτοί μπορούν να 
βοηθήσουν στη βελτίωση της θεραπείας. 

Η τακρολίμη αποτελεί υπόστρωμα του κυτοχρώ-
ματος Ρ450 3A5 και οι γενετικές παραλλαγές σε αυτό 
έχουν αποδειχθεί πολύ σημαντικές για τον προσδι-
ορισμό της απαιτούμενης δόσης της [8]. Ο κύριος 
γενετικός παράγοντας που επηρεάζει τις κατώτατες 
συγκεντρώσεις της τακρολίμης προσαρμοσμένες στη 
δόση και τις απαιτούμενες δόσεις σε σταθεροποιημέ-
νους ασθενείς με μεταμόσχευση νεφρού είναι ένας 
μονονουκλεοτιδικός πολυμορφισμός στο εσώνιο 3, 
CYP3A5*3 [7]. Πρόκειται για μια σημειακή μετάλλαξη 
στη θέση 6986 όπου η αντικατάσταση (μετάπτωση) 
της αδενίνης (A) από γουανίνη (G) οδηγεί σε μια κρυ-
πτική θέση συρραφής στο τρίτο εσώνιο και έχει ως 
αποτέλεσμα τη δημιουργία του εξωνίου 3Β στο γονί-
διο CYP3A5 [11]. Η παραλλαγή οδηγεί σε μη φυσιολο-
γική συρραφή στα περισσότερα μετάγραφα, η οποία 
μεταβάλλει το πλαίσιο ανάγνωσης και οδηγεί σε ένα 
κωδικόνιο πρόωρου τερματισμού. Συνεπώς το ένζυ-

μο CYP3A5 που συντίθεται δεν είναι λειτουργικό [5]. 
Η παραλλαγή CYP3A5*3 είναι το μείζον αλληλόμορφο 
σε πολλούς πληθυσμούς και η πλειοψηφία των Καυ-
κασίων (85%) στερείται της λειτουργικής πρωτεΐνης 
CYP3A5. 

Τα άτομα που φέρουν τουλάχιστον ένα αλλη-
λόμορφο A ορίζονται ως έχοντα το αλληλόμορφο 
CYP3A5*1 και είναι γνωστά ως εκφραστές του ενζύμου 
CYP3A5. Τα άτομα με G στη ομοζυγωτία είναι γνωστά 
ως CYP3A5*3/*3 και θεωρούνται μη-εκφραστές του 
CYP3A5 (Πίνακας 1) [12]. 

Οι ισχύουσες κατευθυντήριες οδηγίες από το Clinical 
Pharmacogenetics Implementation Consortium (CPIC) 
δεν τοποθετούνται υπέρ ή κατά της γονοτυπικής εξέτα-
σης του γονιδίου CYP3A5 στις μεταμοσχεύσεις. Τα ση-
μερινά στοιχεία για τη χρησιμότητα της γονοτύπησης 
του γονιδίου CYP3A5 για την καθοδήγηση της δοσολο-
γίας της τακρολίμης περιορίζονται στην επίδραση του 
ενζύμου CYP3A5 στις φαρμακοκινητικές παραμέτρους 
της τακρολίμης, χωρίς άμεσες ενδείξεις βελτίωσης του 
κλινικού ανοσοκατασταλτικού αποτελέσματος. Κατά 
συνέπεια, δεν υπάρχουν συστάσεις για γονοτύπηση ή 
μη του γονιδίου CYP3A5 σε μεταμοσχεύσεις, αλλά μόνο 
για τη χρήση του γονοτύπου του γονιδίου CYP3A5, αν 
είναι γνωστός [12].

Οι λήπτες μοσχευμάτων με φαινότυπο «ανεπαρκούς» 
μεταβολιστή θα πρέπει να λαμβάνουν την τυπική δόση 

Table 1. Δοσολογικές συστάσεις για την τακρολίμη βάσει των επιπέδων μεταβολισμού του φαρμάκου με 
βάση τον φαινότυπο του ενζύμου CYP3A5
Φαινότυπος Γονότυπος Φαρμακολογικές μετρήσεις Θεραπευτικές συστάσεις

Εκτενής  
μεταβολιστής 
(Εκφραστής του  
ενζύμου CYP3A5)

CYP3A5*1/*1

Χαμηλότερες συγκεντρώσεις τακρο-
λίμης με προσαρμογή στη δόση.
Μειωμένη πιθανότητα επίτευξης  
της συγκέντρωσης-στόχου.
100% αυξημένη κάθαρση

Αύξηση της δόσης έναρξης 1.5-2 φο-
ρές. Η ολική αρχική δόση δεν πρέπει 
να υπερβαίνει τα 0.3 mg/kg ημερησί-
ως. Χρήση θεραπευτικής παρακολού-
θησης για προσαρμογή της δόσης

Ενδιάμεσος 
μεταβολιστής 
(Εκφραστής του 
ενζύμου CYP3A5)

CYP3A5*1/*3

Χαμηλότερες συγκεντρώσεις τακρο-
λίμης με προσαρμογή στη δόση. Μει-
ωμένη πιθανότητα επίτευξης της 
συγκέντρωσης-στόχου.

69% αυξημένη κάθαρση

Αύξηση της δόσης έναρξης 1.5-2 φο-
ρές. Η ολική αρχική δόση δεν πρέπει 
να υπερβαίνει τα 0.3 mg/kg ημερησί-
ως. Χρήση θεραπευτικής παρακολού-
θησης για προσαρμογή της δόσης

«Ανεπαρκής» 
μεταβολιστής
(Μη- εκφραστής του 
ενζύμου CYP3A5) 

CYP3A5*3/*3

Υψηλότερες συγκεντρώσεις τακρολί-
μης με προσαρμογή στη δόση.
Αυξημένη πιθανότητα επίτευξης της 
συγκέντρωσης-στόχου

Έναρξη θεραπείας σύμφωνα με την 
καθιερωμένη προτεινόμενη δόση. 
Χρήση θεραπευτικής παρακολούθη-
σης για προσαρμογή της δόσης
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του φαρμάκου. Οι λήπτες με φαινότυπο ενδιάμεσου ή 
φυσιολογικού μεταβολιστή απαιτούν αυξημένη δόση 
της τακρολίμης για να επιτευχθούν θεραπευτικές συγκε-
ντρώσεις του φαρμάκου. Συνιστάται δόση 1.5-2 φορές 
υψηλότερη από την τυπική δόση, αλλά αυτή δεν πρέ-
πει να υπερβαίνει τα 0.3 mg/kg/ημέρα. Επιπρόσθετα, τα 
άτομα με γονότυπο CYP3A5*1/*1 ή CYP3A5*1/*3 εμφανί-
ζουν σημαντικά χαμηλότερες συγκεντρώσεις της τακρο-
λίμης σε σύγκριση με εκείνες των ατόμων με γονότυπο 
CYP3A5*3/*3. Η θεραπευτική παρακολούθηση του φαρ-
μάκου είναι απαραίτητο να χρησιμοποιείται πάντα για 
την καθοδήγηση της προσαρμογής της δόσης (Πίνακας 
1). 

Μελλοντικές προοπτικές
Τα ευρήματα της φαρμακογονιδιωματικής έρευνας 
έχουν ήδη εφαρμοστεί σε διάφορους βαθμούς σε ποι-
κίλα κλινικά πεδία και αναμένεται να ευνοήσουν μια πε-
ραιτέρω στροφή προς μια εξατομικευμένη και λιγότερο 
εμπειρική προσέγγιση της υγειονομικής περίθαλψης. 
Παρά τις σημαντικές προόδους, πολλά επιστημονικά, 

οικονομικά, εκπαιδευτικά, νομικά και εμπορικά εμπό-
δια, παρακωλύουν τη μετάφραση των ευρημάτων της 
φαρμακογονιδιωματικής έρευνας στην κλινική πράξη. 
Συχνά, είναι πολύ δύσκολο να διεξαχθούν προοπτικές 
μελέτες μεγάλης κλίμακας για τον προσδιορισμό των αι-
τιακών συσχετίσεων μεταξύ των γενετικών παραλλαγών 
και της απόκρισης στα φάρμακα. Επίσης, είναι δύσκολο 
να πραγματοποιηθούν μελέτες για τη σύνδεση των γενε-
τικών παραλλαγών που προκύπτουν από την αλληλούχι-
ση του γονιδιώματος με κλινικούς φαινότυπους. 

Για να ξεπεραστούν τα εμπόδια, απαραίτητο είναι να 
επιτευχθεί ο τελικός στόχος- μια μεμονωμένη γενετική 
εξέταση να μπορεί να παρέχει πληροφορίες σχετικά 
με την πιθανή αποτελεσματικότητα ή τοξικότητα ενός 
φαρμάκου, επιτρέποντας στους κλινικούς ιατρούς να 
επιλέγουν ασφαλέστερες και αποτελεσματικότερες 
θεραπείες. Αυτό θα βοηθήσει επίσης στην σύνταξη 
συστάσεων για την κλινική πράξη και κατευθυντήριων 
οδηγιών για την κλινική ερμηνεία των δεδομένων της 
φαρμακογονιδιωματικής για την επίτευξη εξατομίκευ-
σης της θεραπείας. 

Personalized therapy, or pharmacogenomics, promis-
es to elucidate the hereditary basis of the differences 
in drug response in order to determine the right drug 
and the right dose for each patient. Interindividual var-
iability in drug responses can be explained by genet-
ic variations in proteins that are involved in drug phar-
macokinetics or pharmacodynamics, i.e. variations in 
genes encoding for enzymes involved in drug metabo-
lism and transport. Nowadays, efforts are being made to 
make the results of various pharmacogenomics studies 
applicable to the clinical practice in various areas. The 
available information on the genomic etiology of the 
response of transplanted individuals to immunosup-
pressive drugs has been translated into specific guide-
lines applicable to clinical practice. In particular, genetic 

variations in the CYP3A5 gene influence the pharma-
cokinetics of tacrolimus, which is administered to trans-
planted patients. In line with the current guidelines, it 
is recommended to exploit the genotype of CYP3A5, if 
known, in transplant recipients to rationalize the tacroli-
mus dose. Individuals expressing the CYP3A5 enzyme 
(extensive and intermediate metabolites) exhibit lower 
concentrations of tacrolimus and therefore require an 
increased dose of this drug to achieve the desired ther-
apeutic effect. In contrast, people with a “poor” metab-
olizer status should receive the standard dose of tac-
rolimus. However, the combined use of measurement 
of drug levels and pharmacogenomic tests is necessary 
to optimize the dosage regimens of immunosuppres-
sive drug treatment. The implementation of large pro-
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Γενετική ανάλυση μεμονωμένων  
κυττάρων: Εφαρμογές,  

Προκλήσεις και Προοπτικές
Αναστασία Μελισσαράτου, Γεώργιος. Μηλίτσης, Αλέξανδρος Περβανίδης, Δημήτριος 

Προβίδας, Αθανάσιος Χαμζάς, Θεοδώρα Κατσίλα, Γεώργιος Π. Πατρινός*
Πανεπιστήμιο Πατρών, Σχολή Επιστημών Υγείας, Τμήμα Φαρμακευτικής, Πάτρα

ΑΡΘΡΟ ΑΝΑΣΚΟΠΗΣΗΣ

ΛΕΞΕΙΣ ΕΥΡΕΤΗΡΙΟΥ: Μεμονωμένα κύτταρα, γενετική διάγνωση, γονιδίωμα, κυτταρική και μοριακή συ-
μπεριφορά, εξατομικευμένη ιατρική

Η ανάλυση μεμονωμένων κυττάρων υπόσχεται την 
ενδελεχή ανάλυση της ετερογένειας μεταξύ κυττά-
ρων, ακόμη και του ίδιου ιστού. Πρόκειται για μια 
καινοτόμο προσέγγιση, η οποία μπορεί να συμβάλ-
λει στην κατανόηση της κυτταρικής και μοριακής 
συμπεριφοράς, σε σχέση με άλλες προϋπάρχουσες 
μεθόδους. Με τη μελέτη του γονιδιώματος, των 
πρωτεϊνών, των ορμονών και των μεταβολιτών ανα-

πτύσσονται πολλά νέα πεδία στο χώρο της κυττα-
ρικής βιολογίας με προεκτάσεις στους κλάδους της 
πρόληψης, διάγνωσης και θεραπείας.  Συμπερα-
σματικά, η ανάλυση μεμονωμένων κυττάρων και ο 
ρόλος της στις μελλοντικές ερευνητικές και θερα-
πευτικές προοπτικές θεωρούν καίρια, μολονότι οι 
κλινικές εφαρμογές είναι σήμερα ακόμη περιορι-
σμένες. 

ΠΕΡΙΛΗΨΗ

Εισαγωγή
Η ανθρώπινη ζωή ξεκινά με την ύπαρξη ενός μοναδικού 
κυττάρου, του ζυγωτού. Αρχικά, αυτό υπόκειται σε πολ-
λαπλές μιτωτικές διαιρέσεις από τις οποίες προκύπτουν 
τρισεκατομμύρια κύτταρα, τα οποία περνούν από διά-
φορα στάδια διαφοροποίησης και ανάπτυξης, σχηματί-
ζοντας τους κυτταρικούς τύπους από τους οποίους θα 
προκύψουν οι ιστοί και τα όργανα.

Ωστόσο, κατά τη διάρκεια των μιτωτικών διαιρέσεων 
το γενετικό υλικό δεν αντιγράφεται με απόλυτη ακρί-

βεια, οδηγώντας στην ύπαρξη σωματικών μεταλλάξε-
ων. Μέχρι τον πλήρη σχηματισμό του ανθρώπινου ορ-
γανισμού, αυτές οι μεταλλάξεις συσσωρεύονται. Έτσι, 
προκύπτει ένας οργανισμός που τα κύτταρα του δεν 
αποτελούνται από ένα μοναδικό γονιδίωμα, αλλά από 
πολλές διαφορετικές εκδοχές του αρχικού. Το φαινόμε-
νο αυτό ονομάζεται «μωσαϊκισμός». [1]. 

Είναι σημαντικό το ότι η πλειοψηφία των μεθόδων 
που εφαρμόζονται στην ανάλυση του γονιδιώματος 
αγνοούν την ύπαρξη του μωσαϊκισμού και κατά συνέ-

* Αντεπιστέλλων Συγγραφέας
Γεώργιος Π. Πατρινός, Πανεπιστήμιο Πατρών, Σχολή Επιστημών Υγείας, Τμήμα Φαρμακευτικής, Πανεπιστημιούπολη, Ρίο, 265 
04, Πάτρα, Τηλέφωνο Επικοινωνίας: 2610-962339, Fax: 2610-969955, Email: gpatrinos@upatras.gr 
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πεια, λαμβάνεται ένας μέσος όρος πληροφοριών από 
τα υπό μελέτη κύτταρα. Στο πεδίο της κυτταρικής βιο-
λογίας, η ανάλυση μεμονωμένων κυττάρων αναφέρεται 
στη μελέτη κυττάρων απομονωμένων από ιστούς πολυ-
κύτταρων οργανισμών [2]. Μελετώντας ένα κύτταρο τη 
φορά, το αποτέλεσμα είναι σίγουρο ότι προέρχεται από 
εκείνο το συγκεκριμένο κύτταρο. Ένα κύτταρο μπορεί, 
ενδεικτικά, να παρακολουθηθεί καθώς διπλασιάζεται, 
να βρεθεί ο αριθμός των διαιρέσεων στη μονάδα του 
χρόνου. Το ενδιαφέρον σε αυτούς τους υπολογισμούς 
εστιάζεται στη συσχέτιση των καρκινικών κυττάρων 
με τα φυσιολογικά. Είναι ήδη γνωστό ότι η μελέτη των 
κυττάρων εν ζωή μπορεί να αυξήσει δραματικά την 
κατανόηση της συσχέτισης μοριακών γεγονότων που 
πραγματοποιούνται αδιάλειπτα σε κάθε κύτταρο. Κάθε 
κύτταρο είναι περισσότερο ή λιγότερο διαφορετικό από 
κάποιο άλλο, ακόμα και αν ανήκει στον ίδιο κυτταρικό 
τύπο. Η κυτταρική ετερογένεια είναι ευρέως γνωστή 
στα βακτήρια και πλέον γίνεται ραγδαία αντιληπτή και 
στα ευκαρυωτικά κύτταρα. 

Η ανάλυση μεμονωμένων κυττάρων προσφέρει ένα 
μέσο για την ταυτοποίηση και τον προσδιορισμό δια-
φορετικών τύπων κυττάρων και δύναται να αποδείξει 
την ετερογένεια μεταξύ κυττάρων ίδιου τύπου [2, 3]. 
Επιπλέον, η ανάλυση μεμονωμένων κυττάρων επιτρέπει 
την ταυτοποίηση σπάνιων κυττάρων με διαγνωστική 
σημασία, όπως τα καρκινικά βλαστικά κύτταρα. Τέλος, 
εκτιμάται ότι έχει τη δυνατότητα να προσφέρει πληρο-
φορίες για την εν τω βάθει κατανόηση της παθοβιολο-
γίας της ανθρώπινης ασθένειας, αλλά και της διαδικα-
σίας της γήρανσης. Στο άρθρο αυτό, περιγράφονται οι 
εφαρμογές και προοπτικές της ανάλυσης μεμονωμένων 
κυττάρων.

Σύγχρονες εφαρμογές της ανάλυσης μεμονω-
μένων κυττάρων
Η ανάλυση μεμονωμένων κυττάρων μπορεί να χρησι-
μοποιηθεί ευρέως, τόσο για ερευνητικούς σκοπούς, όσο 
και για διαγνωστικούς, ή και θεραπευτικούς [4]. Είναι 
σημαντικό να αναφερθεί ότι καθώς στο σύνολό της, η 
ανάλυση μεμονωμένων κυττάρων και οι αντίστοιχες τε-
χνικές είναι σχετικά πρόσφατες, και μεγάλο μέρος από 
αυτές είναι σε στάδιο ανάπτυξης και βελτιστοποίησης, 
η κλινική εφαρμογή των περισσοτέρων απέχει ακόμα 
αρκετά [2, 3, 5, 6]. 

Ίσως η σημαντικότερη από τις εφαρμογές της ανάλυ-
σης μεμονωμένων κυττάρων αφορά την αντιμετώπιση 
του καρκίνου. Η πολυπλοκότητα αυτής της ασθένειας 
δρα αποτρεπτικά στην ανακάλυψη μιας αποτελεσμα-
τικής διαγνωστικής τεχνικής. Η ανάλυση μεμονωμένων 

κυττάρων μπορεί να προσφέρει σημαντική βοήθεια 
στην κατανόηση της ασθένειας με αναλύσεις μεμονω-
μένων κυττάρων καρκινικών όγκων. Αναλύσεις τέτοιων 
κυττάρων σε διάφορα στάδια της ανάπτυξής τους 
μας βοηθούν στην παρακολούθηση της προόδου της 
ασθένειας, πριν και μετά την θεραπεία, αλλά και στον 
εντοπισμό ή/και στην ταυτοποίηση των καρκινικών 
βλαστικών κυττάρων. Επίσης, η ανάλυση μεμονωμένων 
κυττάρων προσδιορίζει την ετερογένεια των κυττάρων 
ενός όγκου. 

Επιπρόσθετα, οι τεχνικές της ανάλυσης μεμονωμένων 
κυττάρων βοηθούν στο συσχετισμό της πρωτεϊνικής 
έκφρασης με την κυτταρική μορφολογία, μια σύνδεση 
που χάνεται, όταν αποκωδικοποιείται το γενετικό προ-
φίλ από κλασικά δείγματα. Σε αντίθεση με τις κλασικές 
τεχνικές, οι οποίες έχουν περιορισμούς στον αριθμό 
των πληροφοριών που μπορούν να εξαχθούν από ένα 
κύτταρο, με την ανάλυση μεμονωμένων κυττάρων, πλέ-
ον, μπορούν να εξαχθούν πληροφορίες σχετικά με την 
πρωτεϊνική έκφραση, τη μορφολογία και την ιστολογία 
υπό μελέτη [6]. 

Η αναγεννητική ιατρική είναι ένας ακόμη τομέας που 
ωφελείται από την ανάλυση μεμονωμένων κυττάρων. Η 
αναγεννητική ιατρική έχει ως στόχο τη θεραπεία πλή-
θους παθήσεων ή τραυματισμών με αναγέννηση/ αντι-
κατάσταση κυττάρων ιστών ή οργάνων, χρησιμοποιώ-
ντας ως βασικά εργαλεία τα βλαστικά κύτταρα. Εδώ, η 
ανάλυση μεμονωμένων κυττάρων μπορεί να έχει μεγά-
λη συμβολή στον χαρακτηρισμό των κυττάρων (προσ-
διορισμός χαρακτηριστικών, τα οποία διαφοροποιούν 
κάθε κυτταρική σειρά), καθώς πολλές έρευνες σχετικά 
με τα βλαστικά κύτταρα έχουν δείξει μεγάλη ετερογέ-
νεια σε κυτταρικό επίπεδο, μεταξύ διαφοροποιημένων 
και αδιαφοροποίητων βλαστικών κυττάρων. Επιπλέον, 
η κατανόηση των μηχανισμών της μεταγραφής των 
βλαστικών κυττάρων σε συγκεκριμένα στάδια της ανά-
πτυξής τους αποτελεί πολύ σημαντική γνώση για το 
πώς τα βλαστικά κύτταρα αντιδρούν στις μεταβολές 
του περιβάλλοντός τους (π.χ. σε τραυματισμούς), καθώς 
και για την ίδια τη διαφοροποίησή τους.

Η γενετική ανάλυση μεμονωμένων κυττάρων, επίσης,  
μπορεί να αποδειχτεί ένα ανεκτίμητο εργαλείο για την 
καλύτερη μελέτη μονοκύτταρων μικροοργανισμών. 
Αναλύσεις μεμονωμένων κυττάρων με ειδικές τεχνικές 
μπορούν να περιγράψουν σχετικά αγνώστους πληθυ-
σμούς μικροοργανισμών, να διευκολύνουν τη μελέτη 
κυττάρων που είναι δύσκολο να καλλιεργηθούν in vitro, 
καθώς και πληροφορίες για τον τρόπο ανάπτυξης μονο-
κύτταρων μικροοργανισμών στα πλαίσια μιας αποικίας. 
Επίσης, η ανάλυση μεμονωμένων κυττάρων αναμένε-
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ται να προσφέρει μεγάλη βοήθεια στην καταπολέμηση 
παθογόνων μικροοργανισμών παρέχοντας αναλυτικές 
εξατομικευμένες πληροφορίες για στελέχη ανθεκτικά 
σε αντιβιοτικά, αλλά και τον εντοπισμό και τη μελέτη 
επιδημικών μικροβίων ή τοξικογόνων επιμολυντών στα 
τρόφιμα. 

Συγκεκριμένοι κυτταρικοί τύποι είναι φορείς έως και 
300-400 γονιδίων-στόχων άκρως εξειδικευμένων φαρ-
μάκων. Επομένως, η ανάλυση μεμονωμένων κυττάρων 
για τον προσδιορισμό τέτοιων γονιδίων βελτιώνει την 
ακρίβεια και το εύρος δράσης των φαρμάκων αυτών, 
ενώ είναι και σημαντικό εργαλείο για την απλοποίηση 
βιολογικών συστημάτων, επιτρέποντας, έτσι, την ευκο-
λότερη προσομοίωση της δράσης των φαρμάκων αυ-
τών. 

Σύγχρονες τεχνικές προσεγγίσεις πριν και 
κατά την γενετική ανάλυση μεμονωμένων 
κυττάρων
Η ανάπτυξη τεχνικών ανάλυσης του περιεχομένου στο-
χευμένων κυττάρων αποτελεί μια σημαντική κατεύ-
θυνση στο πεδίο της βιοαναλυτικής χημείας. Αρχικά, η 
παρατήρηση των χρωμοσωμάτων, των οργανιδίων ή ο 
εντοπισμός συγκεκριμένων πρωτεϊνών λάμβανε χώρα 
με το μικροσκόπιο. Σήμερα, οι τεχνικές αναλυτικής με-
γέθυνσης, όπως η μικροσκοπία έχουν τη δυνατότητα 
για διάκριση και εντοπισμό μακρομορίων μέσα στο υπό 
εξέταση κύτταρο, καθώς επίσης και τον εντοπισμό ακό-
μη μικρότερων μορίων, όπως ορμόνες και μεταβολίτες.

Αρχικά, κάθε χημική ανάλυση ξεκινά με την προε-
τοιμασία του δείγματος και η ανάλυση μεμονωμένων 
κυττάρων δεν αποτελεί εξαίρεση. Ελεύθερα κύτταρα, 
όπως οι ζύμες, τα βακτήρια ή τα κύτταρα του αίματος 
μπορούν να απομονωθούν και να χρησιμοποιηθούν 
άμεσα, ωστόσο, τα κύτταρα από ιστούς πρέπει πρώτα 
να απομονωθούν, ενζυμικά, χημικά ή μηχανικά από το 
στρώμα και άλλα, προσαρτημένα ομοειδή ή ετεροει-
δή κύτταρα, με τα οποία συγκρατούνται με ισχυρούς 
διακυτταρικούς δεσμούς [7]. Η πρόσφατη ανάπτυξη 
της νανομηχανικής τεχνολογίας μπορεί να προσφέρει 
οργανολογία μηχανικής πρόσληψης κυττάρων από 
ιστούς. Αφού κατεργαστούν σωστά, καθίστανται δυνα-
τές μελέτες με μικροσκόπιο ή διαδικασίες διαχωρισμού 
του κυτταρικού πληθυσμού πριν από την ανάλυση. Ένα 
χαρακτηριστικό παράδειγμα αποτελεί η μέθοδος Laser 
Capture Microdissection (LCM, Μικροεκτομή με Συλλο-
γή κυττάρων με Laser) [8]. Η μέθοδος LCM προσφέρει 
την δυνατότητα απομόνωσης υποπληθυσμών κυττά-
ρων από ιστούς με τη χρήση μικροσκοπίου. Καθιστά 
δυνατή  την άμεση συλλογή κυττάρων ενδιαφέροντος 

ή την απομόνωση συγκεκριμένων κυττάρων, από ποι-
κιλία δειγμάτων, αποκόπτοντας τα ανεπιθύμητα ώστε 
να προκύψει καθαρός ιστός εμπλουτισμένος σε συγκε-
κριμένους κυτταρικούς πληθυσμούς Η μέθοδος αυτή 
δε βλάπτει ή μεταβάλλει την μορφολογία και τη χημεία 
του δείγματος που συλλέγεται, ούτε τα περιβάλλοντα 
κύτταρα. Παράλληλα, η μέθοδος LCM μπορεί να εφαρ-
μοστεί σε ποικιλία δειγμάτων ιστών. Στη συνέχεια λαμ-
βάνουν χώρα οι διαδικασίες διαχωρισμού. H ευρύτερα 
διαδεδομένη διαδικασία διαχωρισμού κυττάρων είναι 
η κυτταρομετρία ροής (flow cytometry). Σύμφωνα με 
αυτή, ένα φθορίζον αντίσωμα συνδέεται με τα αντιγόνα 
της κυτταρικής μεμβράνης επισημαίνοντας τα επιθυμη-
τά κύτταρα.

Οι τεχνικές ανάλυσης μεμονωμένων κυττάρων δια-
κρίνονται σε δύο (2) κατηγορίες, την ανάλυση πυρνηνι-
κών οξέων και την ανάλυση πρωτεϊνών/μεταβολιτών [3, 
4, 9]. Οι ερευνητές μπορούν να μελετήσουν τη διαδικα-
σία της μεταγραφής για να αποκαλύψουν νέους μηχα-
νισμούς κυτταρικής ανάπτυξης, μεταβολισμού και ανω-
μαλιών, πραγματοποιώντας αλληλούχιση mRNA [10, 
11]. Καθίσταται, λοιπόν, εφικτό να προσδιοριστεί η από-
κριση και συμπεριφορά κυτταρικών υποπληθυσμών 
σε βιοχημικά σήματα και άλλα ερεθίσματα σε κρίσιμα 
στάδια της ανάπτυξής τους ή όταν παρουσιάζουν ανώ-
μαλους φαινοτύπους. Επιπλέον, τα microRNA (miRNAs) 
ρυθμίζουν την έκφραση των mRNA και εμπλέκονται 
σε βιολογικές διαδικασίες όπως η διαφοροποίηση και 
ο κυτταρικός κύκλος, καθώς επίσης και σε ασθένειες, 
όπως ο καρκίνος και οι καρδιοαγγειοπάθειες. Λόγω των 
παραπάνω, η μελέτη των miRNA προσφέρει γνώση για 
τις διαφορές μεταξύ παρεμφερών κυττάρων. 

Οι αναλύσεις μεμονωμένων κυττάρων που βασίζο-
νται στη χρήση αντισωμάτων ως κυρίαρχη τεχνολογία 
ανίχνευσης έχουν εξαιρετική πιστότητα και ακρίβεια. 
Με την αλληλούχιση, σήμερα, του συνόλου των εξω-
νίων συγκεκριμένων/μοναδικών κυττάρων μπορούμε 
να αποκαλύψουμε την πραγματική ανομοιογένεια ενός 
δείγματος [11]. Μάλιστα, κατά την αλληλούχιση στοχευ-
μένων περιοχών DNA, δίδεται η δυνατότητα να ανα-
γνωρίζονται σε κυτταρικούς πληθυσμούς σωματικές 
μεταλλάξεις σε ήδη γνωστά γονίδια που είναι μη ανι-
χνεύσιμες σε ομοειδή δείγματα. Παρόλο που η ανάλυση 
των πρωτεϊνών και των μεταβολιτών είναι πιο δύσκολη 
από εκείνη των πυρηνικώ οξέων, η ανάλυση μεμονωμέ-
νων κυτταρικών πρωτεϊνών με φασματομετρία μάζας 
δίνει μια πιο κατανοητή εικόνα της κυτταρικής επιφά-
νειας και των ενδοκυτταρικών πρωτεϊνών-δεικτών [12]. 
Με την παραπάνω μέθοδο μπορούμε να πάρουμε δεδο-
μένα σχετικά με την κλινική εικόνα τον φαινότυπο, τους 
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μεταγραφικούς παράγοντες, την κυτταρική αύξηση και 
τον κυτταρικό κύκλο. Με τη φασματομετρία μάζας μπο-
ρούμε να ποσοτικοποιήσουμε χιλιάδες πρωτεΐνες και 
τις μετα-μεταφραστικές τροποποιήσεις τους [13-16]. 

Σύγχρονες προκλήσεις κατά την ανάλυση με-
μονωμένων κυττάρων
Οι μεθοδολογίες ανάλυσης μεμονωμένων κυττάρων 
αναπτύχθηκαν και εξελίχθηκαν ραγδαία τα τελευταία 
5 χρόνια, όχι μόνο παρέχοντας μια ενδελεχέστερη βιο-
λογική εικόνα σε σχέση με τις τρέχουσες μεθοδολογίες, 
αλλά και εισάγοντας μια εντελώς νέα αντίληψη, αυτή 
που δεν θεωρεί την ετερογένεια ενός κυτταρικού πλη-
θυσμού ως αποτρεπτικό στοιχείο για την ενδελεχή με-
λέτη του [2].

Εντούτοις, η πλειοψηφία των μεθοδολογιών ανάλυσης 
μεμονωμένων κυττάρων προέρχονται από ακαδημαϊκά 
περιβάλλοντα και συνεπώς, απαιτούν συγκεκριμένες 
εργαστηριακές δεξιότητες και ενίοτε διεπιστημονικές 
υποδομές, που δυσχεραίνουν την κλινική τους εφαρμο-
γή. Επιπλέον, οι αλγόριθμοι που απαιτούνται για την εν 
τω βάθει ανάλυση των δεδομένων είναι λιγότερο ώρι-
μοι, συγκριτικά με εκείνους που χρησιμοποιούνται στα 
υπόλοιπα πεδία της Ωμικής, όταν εξετάζεται ένας ολό-
κληρος κυτταρικός πληθυσμός, δίχως εστίαση στη φυ-
σική κυτταρική μονάδα. Σε αυτό το σημείο προκύπτει 
και η άμεση ανάγκη για προτυποποίηση, η οποία μόλις 
έχει ξεκινήσει για την πολυχρωματική κυτταρομετρία 
ροής, την κυτταρομετρία μάζας και την RNA αλληλού-
χιση μεμονωμένων κυττάρων [2].  

Η ορθή πρακτική και εφαρμογή της ανάλυσης μεμο-
νωμένων κυττάρων έχει επιφέρει ελάχιστο προβληματι-
σμό, γεγονός που απαιτείται άμεσα να γίνει αντιληπτό. 
Η Βιοηθική διερευνά τις ηθικές προκλήσεις που εμφανί-
ζουν οι σύγχρονες εξελίξεις στη Βιολογία και την Ιατρική 
και ως εκ τούτου, η ανάλυση μεμονωμένων κυττάρων 
δε θα μπορούσε να αποτελεί εξαίρεση. Ειδικότερα, αν 
αναλογιστούμε την αναγεννητική ιατρική, καθίσταται 
σαφές πως εστιάζει σε καινοτόμες κυτταρικές προσεγ-
γίσεις ή μεθοδολογίες μοριακής θεραπείας, στις οποίες 
τα βλαστικά κύτταρα διαδραματίζουν σημαντικό ρόλο 
και φυσικά, το ενδιαφέρον επικεντρώνεται στο κύτταρο 

ως μονάδα. Υπό αυτό το πρίσμα, οποιαδήποτε εφαρμο-
γή της ανάλυσης μεμονωμένων κυττάρων σχετίζεται με 
την αναγεννητική ιατρική, εγείρει τους ίδιους ηθικούς 
προβληματισμούς με αυτούς περί βλαστικών κυττάρων 
[17, 18]. 

Μελλοντικές προοπτικές της ανάλυσης μεμο-
νωμένων κυττάρων
Αδιαμφισβήτητος στόχος για το μέλλον είναι η ελαχι-
στοποίηση του επεμβατικού μεγέθους, του χρόνου και 
των επαναλήψεων της βιοψίας στον ασθενή  με ταυτό-
χρονη συλλογή μεγάλου αριθμού κυττάρων. Ακόμη, θα 
είναι σημαντικό τα κύτταρα να διατηρούνται στον μέγι-
στο αριθμό τους και να μην χάνονται ή υποβαθμίζονται 
κατά την προετοιμασία και τη διάρκεια των εργαστηρι-
ακών δοκιμών, και να παραμένουν όλα πληροφοριακώς 
ακέραια. Επίσης, απαιτείται υποδομή αποθήκευσης με-
γάλου όγκου πληροφοριών.

Η ανάλυση μεμονωμένων κυττάρων  έχει να προ-
σφέρει πολλά, τόσο στον τομέα της κλινικής ιατρικής, 
όσο και στον τομέα της βιολογίας και της φαρμακευ-
τικής [2, 3, 5, 6]. Με την ανάπτυξη των προσεγγίσεων 
της ανάλυσης μεμονωμένων κυττάρων θα βελτιωθεί 
η αντίληψή μας αναφορικά με την κυτταρική ποικι-
λομορφία, και με τις βιολογικές επιπτώσεις που συ-
σχετίζονται με την ευαισθησία σε ασθένειες και τη 
γήρανση. Παράλληλα, η ανάλυση μεμονωμένων κυτ-
τάρων  θα συνεισφέρει στον καλύτερο προσδιορι-
σμό των κυτταρικών τύπων, αφού μέχρι στιγμής δεν 
υπάρχει κοινή άποψη για το τι πραγματικά καθορίζει 
έναν κυτταρικό τύπο. Η σύγχρονη αντίληψη βασίζε-
ται σε χαρακτηριστικά, όπως η κλινική εικόνα, ο μορ-
φότυπος, ο γονότυπος, ο συνολικός φαινότυπος ή η 
προέλευση των κυττάρων. Μεγάλης κλίμακας αναλύ-
σεις θα βοηθήσουν την χαρτογράφηση των γνωστών 
κυτταρικών τύπων, αλλά και την ταυτοποίηση σπάνι-
ων ή ακόμη και νέων. Επιπλέον, υπάρχει δυνατότητα 
ανάλυσης σπάνιων κυτταρικών γεγονότων. Τέλος, η 
ανάλυση μεμονωμένων κυττάρων  μπορεί να οδηγή-
σει στην πλήρη κατανόηση του σωματικού μωσαϊκι-
σμού και στον προσδιορισμό της κυτταρικής γενεα-
λογίας και προέλευσης [19]. 



15

Διαγνωστική Μεμονομένων Κυττάρων, σελ. 11-16

KEY WORDS: Single cells; genetic diagnosis; genome; cellular and molecular behavior;  
personalized medicine

Single-cell analysis holds the promise to delineate 
cell heterogeneity, even among cells of the same tis-
sue. This is a novel approach that can provide a deep-
er understanding of the cellular and molecular be-
havior in comparison to other existing methods. No 
doubt, the “unravelling” of the genome, the study 
of proteins, hormones and other metabolites leads 

to the development of many new paths in the sci-
entific area of cell biology with benefits regarding 
to prevention, diagnosis and treatment. Thus, sin-
gle-cell analysis and its prospect for the hold near 
future promise for both scientific research and treat-
ment, even though clinical applications are current-
ly limited.
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Οι τομείς της Μοριακής Βιολογίας, Γενετικής και 
Εξατομικευμένης Ιατρικής χαρακτηρίζονται από 
δυναμική και ταχεία ανάπτυξη και προτρέπουν σε 
διαρκή μαθησιακή εγρήγορση µε δια βίου εκπαί-
δευση από τα μαθητικά κιόλας χρόνια. Το φορητό 
εργαστήριο μοριακής βιολογίας 2MoBiL (Mobile 
Molecular Biology Laboratory) αναπτύχθηκε από 
το Εργαστήριο Φαρμακογονιδιωματικής και Εξα-
τομικευμένης Θεραπείας του Τμήματος Φαρμα-
κευτικής του Πανεπιστημίου Πατρών και περιλαμ-
βάνει ένα πλήρες εργαστήριο μοριακής βιολογίας 
που μπορεί να μεταφερθεί σε όλα τα σημεία της 
χώρας μέσα σε μια μικρή βαλίτσα. Το φορητό 
εργαστήριο μοριακής βιολογίας 2MoBiL έχει ως 
στόχο την εξοικείωση των μαθητών της δευτερο-

βάθμιας, αλλά και πρωτοβάθμιας, εκπαίδευσης, 
µε έννοιες και πειραματικές διαδικασίες σχετικές 
με το πεδίο της Μοριακής Γενετικής και Εξατομι-
κευμένης Ιατρικής και παράλληλα την ενημέρωση 
του ευρύτερου κοινού για τη σημασία της ανάλυ-
σης του ανθρώπινου γονιδιώματος και των πλεο-
νεκτημάτων της εφαρμογής της εξατομικευμένης 
ιατρικής τόσο για τον άνθρωπο ως μονάδα όσο 
και για το εθνικό σύστημα υγείας συνολικότερα. 
Με εκπαιδευτικές δράσεις από το 2016, το φορητό 
εργαστήριο μοριακής βιολογίας 2MoBiL φιλοδο-
ξεί να συμβάλλει στην καλύτερη εκπαίδευση των 
μαθητών αλλά και την εξοικείωση του κοινού στα 
επιστημονικά πεδία της Μοριακής Γενετικής και 
εξατομικευμένης ιατρικής.
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Εισαγωγή 
Οι τομείς της Μοριακής Βιολογίας, Γενετικής και Εξα-
τομικευμένης Ιατρικής χαρακτηρίζονται από δυνα-
μική και ταχεία ανάπτυξη και προτρέπουν σε διαρκή 
μαθησιακή εγρήγορση µε δια βίου εκπαίδευση από 
τα μαθητικά κιόλας χρόνια. Στη χώρα μας, η εκπαίδευ-
ση των μαθητών δημοτικού, γυμνασίου και λυκείου 
ακόμη, στα πεδία αυτά περιορίζεται, στις περισσότε-
ρες περιπτώσεις, στην στείρα παράθεση θεωρητικών 
γνώσεων, γεγονός που δεν επιτρέπει την ενεργό συμ-
μετοχή και διαδραστική μάθηση στα σύγχρονα αυτά 
αντικείμενα. Για τον λόγο αυτό, είναι αναγκαίος ο 
συνδυασμός θεωρητικής και πρακτικής εκπαίδευσης, 
ώστε η κατάρτιση των μαθητών να είναι ορθότερη, 
πληρέστερη και σφαιρικότερη. 

Το Εργαστήριο Φαρμακογονιδιωματικής και Εξατο-
μικευμένης Θεραπείας του Τμήματος Φαρμακευτικής 
του Πανεπιστημίου Πατρών καθιέρωσε, από το 2016, 
το Φορητό Εργαστήριο Μοριακής Βιολογίας 2MoBiL 
(Mobile Molecular Biology Laboratory). Απώτερος 
στόχος του φορητού εργαστηρίου μοριακής βιολογί-
ας 2MoBiL είναι η εξοικείωση των μαθητών της δευ-
τεροβάθμιας, αλλά και πρωτοβάθμιας, εκπαίδευσης, 
µε έννοιες και πειραματικές διαδικασίες δυσνόητες 
µε τα μέσα της παραδοσιακής συμβατικής μελέτης 
και παράλληλα η ενημέρωση του ευρύτερου κοινού 
για τη σημασία της ανάλυσης του ανθρώπινου γονιδι-
ώματος και των πλεονεκτημάτων της εφαρμογής της 
εξατομικευμένης ιατρικής τόσο για τον άνθρωπο ως 
μονάδα όσο και για το εθνικό σύστημα υγείας συνο-
λικότερα. Πρόκειται για ένα φορητό εργαστήριο του 
οποίου η μεταφορά και η διεξαγωγή των πειραμάτων 
είναι δυνατή σε κάθε σχολική μονάδα της επικράτει-
ας. Η μεταφορά του είναι εύκολη καθώς πρόκειται για 
ένα εργαστήριο μοριακή βιολογίας που χωράει σε µία 
μόνο μικρή βαλίτσα! 

Το φορητό εργαστήριο μοριακής βιολογίας συνο-
δεύεται από ένα θεωρητικό πλαίσιο, στο οποίο περι-
γράφονται με λεπτομέρεια τα πρωτόκολλα των πει-
ραμάτων πέντε εργαστηριακών φάσεων. Επιπλέον, 
το συνολικό θεωρητικό πλαίσιο συμπληρώνεται με 
comics, που καταφέρνουν µε τη βοήθεια σκίτσων και 
σύντομων ιστοριών να μετατρέπουν επιστημονικές 
δυσνόητες έννοιες σε βασικούς πρωταγωνιστές σύ-
ντομων σεναρίων. Έννοιες όπως μοριακή βιολογία, 
κύτταρο, πυρήνας, πυρηνικά οξέα, γονιδίωμα, γονί-
διο, μετάλλαξη, γονιδιακός έλεγχος και φαρμακογο-
νιδιωματική αποδίδονται µε τρόπο προσαρμοσμένο, 
ανάλογα µε το εκάστοτε υπόβαθρο γνώσεων. Η εισα-
γωγική φάση περιλαμβάνει αρχικά comics και συνα-

φείς δράσεις, προσαρμοσμένες για την περίπτωση 
μαθητών όλων των βαθμίδων δευτεροβάθμιας, αλλά 
και πρωτοβάθμιας, εκπαίδευσης και άλλων χωρίς βι-
ολογική προπαίδεια (π.χ. µε κατασκευές µε πλαστελί-
νη) πριν από την επίδειξη των πειραματικών διαδικα-
σιών, οι οποίες καταλήγουν σε ασκήσεις εμπέδωσης 
των εννοιών που προηγήθηκαν. Με αυτό το τρόπο 
γίνεται δυνατή και η εκπαιδευτική προσέγγιση μαθη-
τών Γυμνασίου και Λυκείου αλλά και μεγάλων τάξεων 
δημοτικού. 

Για παράδειγμα, στα πλαίσια της διδασκαλίας του 
μαθήματος της Βιολογίας στη Β΄ και Γ΄ Λυκείου, δι-
δάσκεται ότι το γονιδίωμα του ανθρώπου έχει μή-
κος περίπου 2m και συσπειρώνεται σε τέτοιο βαθμό, 
ώστε να χωράει στον πυρήνα, που έχει διάμετρο δέκα 
εκατομμυριοστά του μέτρου. Θα ήταν εξαιρετικά εν-
διαφέρον αν οι μαθητές είχαν τη δυνατότητα να δουν 
έμπρακτα αυτό που περιγράφεται παραπάνω. Με 
αυτό τον τρόπο οι μαθητές παρακινούνται για περαι-
τέρω γνώση και πληροφόρηση. Με την πραγματοποί-
ηση πειραμάτων µοριακής βιολογίας σε πραγματικό 
χρόνο, παρουσία των μαθητών και των εκπαιδευτι-
κών παρέχεται η δυνατότητα αφ’ ενός να κατανοηθεί 
η σημασία της τήρησης συγκεκριμένων κανόνων και 
πρωτοκόλλων κατά τη διάρκεια διεξαγωγής ενός πει-
ράματος. 

Σκοπός του φορητού εργαστηρίου μοριακής 
βιολογίας 2MoBiL
Σκοπός του φορητού εργαστηρίου μοριακής βιολο-
γίας 2MoBiL είναι η εξοικείωση των μαθητών µε το 
πεδίο της µοριακής γενετικής και της εξατομικευμέ-
νης ιατρικής. Το DNA, για το οποίο λαμβάνουν πολυά-
ριθμες πληροφορίες στα πλαίσια της σχολικής εκπαί-
δευσης και εκτός αυτής, στην ουσία απομυθοποιείται. 
Οι μαθητές έχουν τη δυνατότητα πλέον να δουν το 
DNA µε γυμνό µάτι, ως μια λευκή ίνα. Επιπλέον, οι 
μαθητές καλούνται να συσχετίσουν χαρακτηριστικά 
τους με το γενετικό τους περιεχόμενο. Συγκεκριμένα, 
καλούνται να δοκιμάσουν λάχανο και να απαντήσουν 
στην ερώτηση «Τι γεύση έχει το λάχανο σε εσένα;» 
βαθμολογώντας την πικρή γεύση που αντιλαμβάνο-
νται. Το κύριο όργανο αντίληψης της γεύσης είναι η 
γλώσσα που φέρει τους γευστικούς υποδοχείς TAS2R, 
που είναι υπεύθυνοι για την αντίληψη του πικρού. Το 
1932 ο Arthur Fox διαπίστωσε τυχαία πως οι άνθρω-
ποι διαχωρίζονται στους «γεύστες» και «µη γεύστες» 
της πικρής γεύσης του φαινυλοθειοκαρβαµιδίου PTC 
[1-3]. Το γονίδιο TAS2R38 συνδέεται µε την ικανότητα 
αντίληψης της πικρής γεύσης του PTC και οδηγεί σε 
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διαφορετική εκτίμηση πικρών λαχανικών και φρού-
των από τους «γεύστες» και τους «µη γεύστες», όπως 
για παράδειγμα τα μπρόκολα, το σπανάκι, το λάχανο 
και το γκρέιπφρουτ. Με τη συγκεκριμένη εκπαιδευ-
τική διαδικασία, η έννοια του γονιδίου γίνεται οικεία 
µέσω εστίασης στη συσχέτιση ενός φυσιολογικού 
χαρακτηριστικού που συναντούν στην καθημερι-
νότητά τους και στο γονίδιο TAS2R38, επιτρέποντας 
στους μαθητές να εμπεδώσουν σε βάθος τη δυνατό-
τητα γονιδιακού ελέγχου ενός χαρακτηριστικού και 
της συσχέτισης ενός χαρακτηριστικού του ατόμου µε 
το γονότυπό του. Επιπλέον, έννοιες όπως μετάλλαξη, 
άτομο ομόζυγο ή ετερόζυγο και η σημασία της ποικι-
λομορφίας των ατόμων ως προς ένα χαρακτηριστικό, 
όπως η αντίληψη της πικρής γεύσης θα αποδοθούν 
µε τρόπο κατανοητό, αφού προηγηθεί η εργαστηρι-
ακή φάση γονοτύπησης µε περιοριστικό ένζυμο και 
ηλεκτροφόρηση. 

Τέλος τονίζεται η προέκταση σε ανάλογη συσχέτι-
ση γονιδίων και απόκρισης ατόμων σε φαρμακευτική 
αγωγή, εισάγοντας το κοινό στις έννοιες της φαρμα-
κογονιδιωματικής και της εξατομικευμένης θεραπεί-
ας.

Περιγραφή του φορητού εργαστηρίου και 
υλοποίηση των εργαστηριακών φάσεων
Το φορητό εργαστήριο μοριακής βιολογίας 2MoBiL 
μεταφέρεται σε µία μικρή βαλίτσα και περιλαμβάνει 
θερμικό κυκλοποιητή, φυγόκεντρο, στροβιλοαναδευ-
τήρα, συσκευή ηλεκτροφόρησης και τράπεζα διερχό-
μενης υπεριώδους ακτινοβολίας (Εικ. 1). Παράλληλα 
διαθέτει  επιτραπέζια εστία θέρμανσης, μικροπιπέτ-
τες, ποτήρι ζέσεως, κωνική φιάλη, πλαστικό ογκο-
μετρικό σωλήνα καθώς και όλα τα αναλώσιμα (πλα-
στικά ακρορύγχια μιας χρήσης, αυτοπωµατιζόµενα 
σωληνάρια πολυπροπυλενίου, βιδωτού πωματισμού 
ακρυλικούς δοκιμαστικούς σωλήνες, κ.α.) και τα αντι-
δραστήρια που απαιτούνται για τη διεξαγωγή των 
εκάστοτε πειραμάτων ανά εργαστηριακή φάση. 

Οι πειραματικές μέθοδοι που παρουσιάζονται 
στους μαθητές είναι:  
I.  �Απομόνωση DNA από επιθηλιακά κύτταρα της έσω 

παρειάς.  
II. �Αλυσιδωτή αντίδραση πολυµεράσης (PCR).
III. �Ηλεκτροφόρηση σε πήκτωμα αγαρόζης. 
IV. �Γονοτύπηση και επανηλεκτροφόρηση µε τη μέθο-

δο της επώασης µε περιοριστικά ένζυμα. 
Το πρωτόκολλο απομόνωσης του DNA από επιθη-

λιακά κύτταρα έσω παρειάς (Εργαστηριακή Φάση Ι) 
αποτελεί προσαρμογή του πρωτοκόλλου χαμηλού 

κόστους για εκπαιδευτική χρήση που αναπτύχθηκε 
το 2010 από τους Hearn και Arblaster [4]. Συγκεκριμέ-
να, χρησιμοποιείται ισοτονικό αναψυκτικό του εμπο-
ρίου για λόγους ασφαλείας και περιέχει χρωστική που 
καθιστά το ίζημα ορατό. Η χρήση του αναψυκτικού 
δεν φαίνεται να επηρεάζει την καθαρότητα του DNA 
και τη διεξαγωγή πειραμάτων με αυτό. Το DNA που 
εξάγεται χρησιμοποιείται σε πειράματα α) αλυσιδω-
τής αντίδρασης πολυµεράσης, β) πέψης µε περιορι-
στικό ένζυμο για γονοτύπηση και γ) ηλεκτροφόρησης 
σε πήκτωμα αγαρόζης. Στόχος είναι ο πολλαπλασια-
σμός μιας περιοχής του γονιδίου TAS2R38 που περι-
έχει τον πολυμορφισμό rs1726866 που συσχετίζεται 
µε την αντίληψη της πικρής γεύσης του φαινυλοθει-
οκαρβαµιδίου.

Με την αλυσιδωτή αντίδραση πολυµεράσης (Ερ-
γαστηριακή Φάση ΙΙ) πραγματοποιείται πολλαπλασι-
ασμός επιλεγμένων τμημάτων του γονιδίου TAS2R38 
που εδράζεται στο χρωμόσωμα 7 και περιέχει τον 
πολυμορφισμό rs1726866. Αυτός συνίσταται στη 
αντικατάσταση μιας θυµίνης (Τ) σε κυτοσίνη (C), που 
έχει ως αποτέλεσμα την αντικατάσταση του αµινο-
ξέος βαλίνη (V) από αλανίνη (A) στην αλληλουχία 
της πρωτεΐνης. Πιο συγκεκριμένα, η θυμίνη εµφανί-
ζεται σε άτοµα που δεν αντιλαµβάνονται την πικρή 
γεύση της ένωσης του φαινυλοθειοκαρβαµιδίου 
(phenylthiocarbamide, PTC) («µη γεύστες»), ενώ η κυ-
τοσίνη εμφανίζεται στα άτοµα που την αντιλαµβάνο-
νται («γεύστες»).

Οι µαθητές στην εργαστηριακή φάση ΙΙ, καλούνται 
να δοκιµάσουν λάχανο και έπειτα να απαντήσουν 
στην ερώτηση «Τι γεύση έχει το λάχανο σε εσένα;» 
βαθµολογώντας την πικρή γεύση που αντιλαµβά-
νονται από το 1 έως το 3 (το 1 υποδηλώνει λίγη, το 
2 υποδηλώνει µέτρια και το 3 υποδηλώνει έντονα 
πικρή γεύση). Σε αυτό το σηµείο τονίζεται ότι η δι-
αφορετική αντίληψη της πικρής γεύσης από το κάθε 
άτοµο, οφείλεται σε συνδυασµό τουλάχιστον τριών 
γενετικών παραλλαγών της οικογένειας των γευστι-
κών υποδοχέων, µε αποτέλεσµα να θεωρείται πιθανή 
η απόκλιση συσχέτισης γονοτύπου µε αναµενόµενο 
φαινότυπο στα πλαίσια της εκπαιδευτικής δραστηρι-
ότητας, η οποία εστιάζει σε µία µόνο γενετική παραλ-
λαγή. Ωστόσο επισηµαίνεται ότι η πρωτοβουλία της 
διαµόρφωσης του 2MoBiL έχει εκπαιδευτικό και ενη-
μερωτικό χαρακτήρα και όχι ερευνητικό, έτσι η πιθα-
νή απόκλιση δεν θα αποτελεί πρόβληµα στον τελικό 
εκπαιδευτικό στόχο. 

Κατά την Εργαστηριακή Φάση ΙΙΙ, πραγματοποιείται 
ηλεκτροφόρηση σε πήκτωµα αγαρόζης ενώ κατά την 
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Εργαστηριακή Φάση IV, πραγµατοποιείται πέψη των 
προϊόντων PCR της Εργαστηριακής Φάσης ΙΙ με το 
περιοριστικό ένζυμο Fnu4H1 [5-6]. Συγκεκριμένα, το 
ένζυμο αναγνωρίζει και πέπτει το DNA όταν στην πο-
λυμορφική θέση υπάρχει η κυτοσίνη, και η ηλεκτρο-
φόρηση του αποκαλύπτει γονότυπο από το περιορι-
στικό πρότυπο [7-8].

Αξιοσημείωτο είναι ότι στα πλαίσια της εκπαίδευ-
σης και της παιδαγωγικής προσέγγισης, τονίζεται το 
γεγονός πως το σύνολο της γενετικής πληροφορίας 
που είναι αποθηκευµένη στο ανθρώπινο γονιδίωµα, 
αποτελεί αδιάσειστο προσωπικό δεδοµένο. Γι’ αυτό 
το λόγο τονίζεται ότι απαιτείται η ενυπόγραφη συ-
γκατάθεση των ατόµων µετά από πλήρη ενηµέρωση 
και διαβεβαίωσή τους πως το DNA δεν θα χρησιµο-
ποιηθεί για οποιοδήποτε άλλο σκοπό πέρα από αυτόν 
για τον οποίο ενηµερώθηκαν. Στην περίπτωση που το 
άτοµο-δότης δεν είναι σε θέση να υπογράψει, τότε 

κρίνεται αναγκαία η συγκατάθεση από τον κηδεµόνα 
ή συγγενή. 

Το θεωρητικό πλαίσιο, αποστέλλεται νωρίτερα 
στον υπεύθυνο διδάσκοντα µετά από εκδήλωση εν-
διαφέροντος. Έτσι υπάρχει ο κατάλληλος χρόνος κα-
τανόησης εκ µέρους του διδάσκοντα της συνολικής 
εκπαιδευτικής διαδικασίας και για διανοµή υλικού 
στους µαθητές. Οι µαθητές µέσω ανάγνωσης, τόσο 
των βασικών γνώσεων υποβάθρου, όπως αυτό παρέ-
χεται στο θεωρητικό πλαίσιο, όσο και των comics που 
το συνοδεύουν θα µπορούν να αποκτήσουν µια σφαι-
ρική αντίληψη της µοριακής βιολογίας και γενετικής 
γενικότερα και των πειραµάτων που θα πραγµατοποι-
ηθούν.

Συνοδές ασκήσεις
Με το πέρας όλων των επιθυμητών πειραματικών δι-
αδικασιών και της επίλυσης τυχόν αποριών εκ μέρους 

Εικόνα 1: Το φορητό εργαστήριο μοριακής βιολογίας 2MoBiL. Η συσκευή περιλαμβάνει θερμικό κυκλοποιητή, φυγόκε-
ντρο, συσκευή ηλεκτροφόρησης, καθώς και τράπεζα οπτικοποίησης του τελικού αποτελέσματος. Τη συσκευή συνοδεύ-
ουν ρυθμιζόμενες πιπέττες ακριβή όγκου, πλαστικός ογκομετρικός σωλήνας, κωνική φιάλη, ποτήρι ζέσεως, στροβιλοα-
ναδευτήρας, εστία θέρμανσης και τράπεζα διερχόμενης υπεριώδους ακτινοβολίας, πλαστικά ακρορύγχια μιας χρήσης, 
αυτοπωµατιζόµενα σωληνάρια πολυπροπυλενίου, βιδωτού πωματισμού ακρυλικοί δοκιμαστικοί σωλήνες και όλα τα απα-
ραίτητα αναλώσιμα για τη διεξαγωγή των πειραμάτων των πέντε εργαστηριακών φάσεων. Το φορητό εργαστήριο είναι 
κατάλληλα σχεδιασμένο για εύκολη και γρήγορη μεταφορά.
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των παρευρισκομένων, ακολουθούν διαδραστικές 
ασκήσεις εµπέδωσης µε µορφή κρυπτόλεξου, ερω-
τήσεων πολλαπλής επιλογής και ασκήσεων αντιστοί-
χισης. Στόχος του φορητού εργαστηρίου μοριακής 
βιολογίας 2MoBiL δεν είναι απλά η επανάληψη εννοι-
ών που παρατίθενται και τη διάρκεια των σχολικών 
μαθημάτων αλλά η εμπέδωση και πλήρης κατανόηση 
με τρόπο που θα κεντρίσει το ενδιαφέρον του κοινού 
και θα το κρατήσει αμείωτο καθ’όλη τη διάρκεια των 
εργαστηριακών φάσεων. 

Στην περίπτωση που οι μαθητές είναι ακόμη νεότε-
ροι ηλικιακά από ότι οι μαθητές Γυμνασίου και Λυκεί-
ου, τότε προβλέπονται επιπλέον δράσεις με πλαστε-
λίνη όπως για παράδειγμα κατασκευή δίκλωνου DNA, 
αντιστοίχιση των βάσεων με τον ορθό τρόπο και με 
τον κατάλληλο αριθμό δεσμών υδρογόνου μεταξύ 
αυτών. Επίσης, για τις ανάγκες της εκπαίδευσης μαθη-
τών Δημοτικού, υπάρχει ειδική σειρά comics τα οποία 
περιγράφουν με απλό τρόπο έννοιες σχετικές με τα 
πεδία της Μοριακής Γενετικής και Εξατομικευμένης 
Ιατρικής (Εικ. 2). Για την ώρα, η σειρά περιλαμβάνει 
3 comics με προοπτική ο αριθμός τους να αυξηθεί με 
σχετική θεματολογία στο άμεσο μέλλον. Παράλληλα, 
σειρά από διαδικτυακά παιχνίδια για κινητά τηλέφω-
να για παιδιά λυκείου είναι ήδη υπό προετοιμασία με 
σκοπό την κατανόηση των αρχών της Μοριακής Γενε-
τικής και Εξατομικευμένης Ιατρικής με έναν περισσό-
τερο διαδραστικό τρόπο.

Αναμενόμενα αποτελέσματα
Η δηµιουργία του φορητού εργαστηρίου μοριακής 
βιολογίας 2MoBiL και του προτεινόµενου συνοδευ-
τικού υλικού προσφέρει αυτόματα τη δυνατότητα 
εξοικείωσης των µαθητών της δευτεροβάθµιας αλλά 
και πρωτοβάθμιας εκπαίδευσης µε τον τοµέα της µο-
ριακής βιολογίας, καθώς και με πειραµατικές τεχνικές 
και πρωτόκολλα που διέπουν τη διεξαγωγή ενός πει-
ράµατος καθώς και την ενημέρωση του ευρύτερου 
κοινού ανεξαρτήτως ηλικίας. Το φορητό εργαστήριο 
μοριακής βιολογίας 2MoBiL µεταφέρεται εύκολα κα-
θώς µπορεί να µεταφερθεί µέσα σε µία μικρή μόνο 
βαλίτσα! Όλος ο εργαστηριακός εξοπλισµός καθώς 
και όλα τα αναλώσιµα και τα αντιδραστήρια είναι το-
ποθετηµένα µέσα στην ίδια βαλίτσα. Η ευκολία στη 
μετακίνηση παρέχει τη δυνατότητα εκπαίδευσης 
και εξοικείωσης µαθητών δευτεροβάθµιας, αλλά και 
πρωτοβάθμιας εκπαίδευσης µε τη µοριακή βιολογία 
και γενετική στα σχολεία όλης της επικράτειας, ακόµη 
και σε σχολικά συγκροτήµατα αποµακρυσµένων πε-
ριοχών. 

Οι µαθητές της δευτεροβάθµιας εκπαίδευσης όλων 
των τάξεων µε το πέρας της εκπαιδευτικής διαδικασί-
ας, αναμένεται να έχουν αποκτήσει µία ολοκληρωµέ-
νη αντίληψη του τρόπου διεξαγωγής πειραµάτων 
µοριακής βιολογίας. Έννοιες που είχαν διδαχθεί στα 
πλαίσια της σχολικής τους εκπαίδευσης θα γίνουν πιο 
οικείες. Επιπλέον µε τη βοήθεια του θεωρητικού πλαι-
σίου καθώς και της ενότητας των comics, οι μαθητές 
της πρωτοβάθμιας εκπαίδευσης έχουν τη δυνατότη-
τα να περιηγηθούν σε έναν καινοτόµο αλλά πολλά 
υποσχόµενο τοµέα της έρευνας, αυτόν της εξατοµι-
κευµένης θεραπείας. 

Με την ολοκλήρωση της πειραματικής διαδικασίας, 
οι μαθητές αναμένεται να κατανοήσουν σε βάθος πως 
τα διαφορετικά γνωρίσµατα (όπως η διαφορετική 
αντίληψη της πικρής γεύσης της ένωσης του φαινυ-
λοθειοκαρβαµιδίου) και η ποικιλία των φαινοτύπων 
που παρατηρείται µεταξύ των ανθρώπων, αντιστοι-
χούν σε διαφορετικούς γονότυπους. Επιπρόσθετα, 
οι μαθητές αναμένεται να αναρωτηθούν ποια είναι 
τα πιθανά οφέλη του γενετικού ελέγχου. Θα καταστεί 
απόλυτα σαφές πως ο γενετικός έλεγχος µπορεί να 
παρέχει πληροφορίες για τη γενετική σύσταση των 
ανθρώπων. Δίνει µία διέξοδο από την αβεβαιότητα 

Εικόνα 2: Η σειρά comics Εξατομικευμένης Ιατρικής που 
συνοδεύουν το φορητό εργαστήριο μοριακής βιολογίας 
2MoBiL για μαθητές Δημοτικού. Η θεματολογία αφορά θε-
ματολογία σχετική με το ανθρώπινο γονιδίωμα (comic 1), 
την εξατομικευμένη θεραπεία (comic 2) και την γονιδιωμα-
τική ιατρική (comic 3).

To φορητό Εργαστήριο Μοριακής Βιολογίας 2MoBiL, σελ. 17-25
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η οποία µπορεί από τη µία να φανεί ανακουφιστική 
και ευχάριστη, αλλά από την άλλη να επιφέρει άγχος 
και δυσαρέσκεια. Με το γενετικό έλεγχο υπάρχει δυ-
νατότητα διάγνωσης µιας γενετικής πάθησης, όπως 
είναι κάποια µονογονιδιακή ασθένεια. Όταν κάποιος 
διαγνωσθεί σωστά και έγκαιρα µπορεί να δεχθεί την 
κατάλληλη θεραπεία. Θα καταστεί σαφές, πως εάν ο 
γενετικός έλεγχος δείχνει ότι µία γυναίκα έχει αυξηµέ-
νο κίνδυνο να αναπτύξει µια ασθένεια αργότερα στη 
ζωή της (όπως για παράδειγµα καρκίνο του µαστού), 
συνιστάται να επισκέπτεται πιο συχνά το γιατρό για 
εξετάσεις. 

Επειδή αρκετές οικογένειες εµφανίζουν προδιάθε-
ση για κάποια γενετική πάθηση, οι πληροφορίες για 
το γενετικό υπόβαθρο ενός ανθρώπου µπορεί να 
είναι χρήσιµες και για τα υπόλοιπα µέλη της οικογέ-
νειάς του. Εάν οι συγγενείς είναι ενήµεροι για τη γενε-
τική ασθένεια που εµφανίζεται στην οικογένεια, µπο-
ρούν να αποφύγουν µια λάθος διάγνωση. Επίσης µια 
τέτοια πληροφορία είναι σηµαντική όταν θελήσουν 
να τεκνοποιήσουν. 

Eπίσης, αναµενόµενο αποτέλεσµα είναι η καλύτερη 
κατανόηση της συσχέτισης του γενετικού ελέγχου όχι 
απλώς µε την εµφάνιση κάποιας ασθένειας και τη δυ-
νατότητα πρόληψης αυτής, αλλά και µε την απόκριση 
ασθενών σε κάποιο χορηγούµενο φάρµακο. Ασθενείς 
που πάσχουν από την ίδια πάθηση δεν ανταποκρίνο-
νται µε τον ίδιο τρόπο στο ίδιο χορηγούµενο φάρµα-
κο. Υπάρχουν ασθενείς που αποκρίνονται καλά και 
σύµφωνα µε τα αναµενόµενα στη θεραπεία. Παράλ-
ληλα όµως, υπάρχουν ασθενείς που δεν ανταποκρί-
νονται στον ίδιο βαθµό ή δεν αποκρίνονται καθόλου. 
Έτσι, οι µαθητές θα ξεναγηθούν στο πεδίο της εξα-
τοµικευµένης θεραπείας. Θα κατανοήσουν τη σηµα-
σία του γενετικού ελέγχου στην πρόληψη της ασθέ-
νειας, στη χορήγηση του κατάλληλου φαρµάκου και 
στη σωστή δοσολογία για αποφυγή ανεπιθύµητων 
ενεργειών, µε βάση τη γενετική σύσταση του εκάστο-
τε ανθρώπου. 

Η γενετική χαρακτηρίζεται από ταχύτατη εξέλιξη 
κατά τη διάρκεια των τελευταίων χρόνων και οι έλεγ-
χοι µε γενετικά τεστ προσφέρουν στην ιατρική καινο-
τόµα όπλα για τη µάχη κατά των κληρονοµικών ασθε-
νειών. Ωστόσο, ο εκάστοτε ενδιαφερόµενος οφείλει 
να γνωρίζει πως μια γενετική ανάλυση είναι αξιόπι-
στη µόνο υπό προϋποθέσεις και εφόσον γίνεται µε 
τον κατάλληλο τρόπο. Εν κατακλείδι, η όλη πειραμα-
τική διαδικασία θα τονίζει ότι απαιτείται ώριµη σκέψη 
και ενηµέρωση περί των εφαρµογών της εξατομικευ-
μένης ιατρικής, ώστε να αποφεύγεται ενδεχόµενη πα-

ραπληροφόρηση και διάδοση ιδεών, που δεν έχουν 
επιστηµονικά ορθό υπόβαθρο.

Ενδεικτικά παραδείγματα χρήσης του φορη-
τού εργαστηρίου μοριακής βιολογίας 2MoBiL
Ο βασικός γνώμονας του αρχικού σχεδιασμού του 
φορητού εργαστηρίου μοριακής βιολογίας 2MoBiL 
ήταν η εύκολη και ανεμπόδιστη μεταφορά του σε όλα 
τα σχολικά συγκροτήματα της επικράτειας, ώστε όλοι 
οι μαθητές ανεξαιρέτως και οι εκπαιδευτικοί να έχουν 
τη δυνατότητα συμμετοχής στην ενδιαφέρουσα δια-
δικασία της συμπλήρωσης των εφαρμοζόμενων εκ-
παιδευτικών διαδικασιών στο μάθημα της Βιολογίας 
με τη διεξαγωγή των πειραµάτων σε πραγματικό χρό-
νο.

Παραδείγματα χρήσης του φορητού εργαστηρί-
ου αποτελούν οι οργανωμένες και ανοικτές προς το 
ευρύ κοινό δράσεις όπως είναι η «Βραδιά του Ερευ-
νητή» και το «Patras Science Festival», όπου τα μέλη 
του εργαστηρίου Φαρμακογονιδιωματικής και Εξατο-
μικευμένης Θεραπείας, έχοντας στη διάθεσή τους το 
πλήρως εξοπλισμένο φορητό εργαστήριο μοριακής 
βιολογίας 2MoBiL, παρουσιάζουν πειράματα μορια-
κής βιολογίας ενώπιον μαθητών, κηδεμόνων, εκπαι-
δευτικών και πολυάριθμων παρευρισκομένων εμπλε-
κόμενων στα επαγγέλματα υγείας ή μη. Με σύντομες 
παρουσιάσεις που προηγούνται των πειραμάτων εξη-
γούνται με κατανοητό τρόπο τόσο το αναμενόμενο 
αποτέλεσμα όσο και η ερμηνεία του. 

Αναφέρεται ενδεικτικά η δυναμική συµµετοχή 
ομάδων από μέλη του Εργαστηρίου Φαρµακογονιδι-
ωµατικής και Εξατοµικευµένης Θεραπείας στο Patras 
Science Festival τον Μάιο του 2017, στη Βραδιά του 
Ερευνητή τον Σεπτέµβριο του 2017 και στο Patras 
Science Festival τον Μάιο του 2018. Επιπρόσθετα, τον 
Δεκέμβριο του 2018, και στα πλαίσια του διαγωνι-
σμού δημιουργίας ενός φορητού εργαστηρίου για τη 
μοριακή βιολογία με τίτλο “Φώτης Καφάτος Labbox” 
που διοργανώθηκε από την Πανελλήνια Ένωση Βιοε-
πιστημόνων, το φορητό εργαστήριο μοριακής βιολο-
γίας 2MoBiL απέσπασε το βραβείο με θέμα της πρό-
τασης «Τι γεύση έχει το λάχανο σε εσένα;». 

Συζήτηση και προοπτικές
Το Εργαστήριο Φαρµακογονιδιωµατικής και Εξατοµι-
κευµένης Θεραπείας δίνει ιδιαίτερη έµφαση στην 
εκπαίδευση φοιτητών προπτυχιακού επιπέδου, ενώ 
παράλληλα στοχεύει και στην εξοικείωση µαθητών 
όλων των βαθμίδων (Δηµοτικού, Γυµνασίου και Λυ-
κείου), εκπαιδευτικών και παράλληλα του ευρύτερου 
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κοινού µε τον συναρπαστικό κλάδο της µοριακής 
βιολογίας και µε τον καινοτόµο τοµέα της εξατομι-
κευμένης ιατρικής. Στόχος δεν είναι απλά µια πρώτη 
γνωριµία του κοινού µε τον τοµέα και τις εφαρμογές 
της µοριακής βιολογίας και γενετικής, αλλά η σε βά-
θος κατανόηση της σηµασίας της εξατοµικευµένης 
θεραπείας και των πλεονεκτηµάτων τόσο για τους 
ασθενείς σε προσωπικό επίπεδο, όσο και για το σύ-
στηµα υγείας συνολικότερα. Η προσέγγιση των πε-
δίων της Μοριακής Γενετικής και εξατομικευμένης 
ιατρικής που περιλαμβάνουν αρχικά δυσνόητες έν-
νοιες με τις παρούσες μεθόδους, καθιστά αυτόµατα 
στα µάτια των µαθητών τη Μοριακή Γενετική έναν 
απόµακρο επιστηµονικό κλάδο µε εκτενή ορολογία 
και απαιτητική αποστήθιση εννοιών. Για τον λόγο 
αυτό, μια πιθανή λύση είναι η διαδραστική διδασκα-
λία και οπτικοποίηση θεωρητικών εννοιών που διδά-
σκονται σε πραγµατικό χρόνο. Με μελλοντική έντα-
ξη του φορητού εργαστηρίου μοριακής βιολογίας 
2MoBiL στην συνολική εκπαιδευτική διαδικασία θα 
παρέχεται η δυνατότητα προσέγγισης του τοµέα της 
µοριακής γενετικής και εξατομικευμένης ιατρικής µε 
άµεσο τρόπο. Αυτή θα επιτυγχάνεται µε πολλαπλούς 
και διαφορετικούς τρόπους, ώστε αρχικά να κεντρίζει 
το ενδιαφέρον των µαθητών και κατόπιν να το κρατά 
αµείωτο καθ’ όλη τη διάρκεια της συνολικής εκπαι-
δευτικής διαδικασίας. Η προσέγγισή μας ομοιάζει με 
εκείνη που ακολουθήθηκε από την διεθνή επιτροπή 
για τη διαμόρφωση του εκπαιδευτικού προγράμμα-
τος Κλινικής Μοριακής Βιολογίας της Διεθνούς Ομο-
σπονδίας Κλινικής Χημείας (Committee on Clinical 
Molecular Biology Curriculum, C-CMBC, International 
Federation of Clinical Chemistry, IFCC) με στόχο την 
καλύτερη διάδοση των δεξιοτήτων μοριακών γενετι-
κών δοκιμασιών σε χώρες που ξεκινούν τις αντίστοι-
χες τεχνικές [9]. 

H μοριακή βιολογία και οι μοριακές τεχνικές συ-
νιστούν το υπόβαθρο και το βασικό εργαλείο των 
πειραματικών διαδικασιών αντίστοιχα. Παράλληλα 
η λειτουργία των διαγνωστικών εργαστηρίων για τη 
ανίχνευση τυχόν προδιάθεσης, εντοπισμό γενετικού 
κινδύνου, πρόγνωση, διάγνωση και θεραπεία μιας 
ασθένειας βασίζεται στις μοριακές τεχνικές. Ωστό-
σο απαιτούνται τόσο οι κατάλληλες δεξιότητες για 
την τεχνική διαδικασία, όσο και ένα επαρκές επίπε-
δο αναλυτικών και διαγνωστικών γνώσεων, που είναι 
αναγκαίες για τις μοριακές γενετικές εξετάσεις. Εκτός 
όμως από την αναγκαία εκπαίδευση των ανθρώπων 
που είναι ήδη ενταγμένοι στο πεδίο της μοριακής βι-
ολογίας, ως προτεραιότητα πλέον τίθεται η ορθά δο-

μημένη και ολοκληρωμένη εκπαίδευση του ευρύτε-
ρου συνόλου στη Βιολογία, τη Μοριακή Γενετική και 
την εξατομικευμένη ιατρική, ώστε να διευκολυνθεί η 
βέλτιστη κατανόηση των ωφελειών της εφαρμογής 
της Εξατομικευμένης Θεραπείας στο συνολικό σύ-
στημα υγείας. 

Κατόπιν αυτών, η γνωριμία των μαθητών με τις πει-
ραματικές διαδικασίες και μοριακές τεχνικές ήδη από 
τις πρώτες τάξεις της δευτεροβάθμιας εκπαίδευσης, 
ή ακόμη και τις τελευταίες τάξεις τη πρωτοβάθμιας 
εκπαίδευσης θα μπορούσε να αποτελέσει έναν τρόπο 
αναπροσαρμογής και εκσυγχρονισμού του παρόντος 
εκπαιδευτικού συστήματος με βάση τις σύγχρονες 
εκπαιδευτικές απαιτήσεις. Η πραγματοποίηση πει-
ραμάτων σε πραγματικό χρόνο εκ μέρους των μα-
θητών στα πλαίσια του μαθήματος της Βιολογίας, 
θα μπορούσε να κεντρίσει ακόμη περισσότερο το 
ενδιαφέρον τους καθώς με αυτό τον τρόπο γίνονται 
οι πρωταγωνιστές και παράλληλα οι θεατές στο ίδιο 
σενάριο. Θα κατανοήσουν ότι η επιστήμη της Βιολο-
γίας δεν είναι απλά ένα μάθημα του ωρολογίου προ-
γράμματος αλλά ένα μονοπάτι προς εξερεύνηση με 
τις όποιες δυσκολίες και εκπλήξεις μπορεί να κρύβει. 
Η ένταξη του φορητού εργαστηρίου μοριακής βιο-
λογίας 2MoBiL στη δευτεροβάθμια εκπαίδευση, στα 
πλαίσια της διδασκαλίας του μαθήματος της Βιολο-
γίας, αποτελεί μια μελλοντική προσέγγιση που είναι 
καθ’ όλα εφικτή, με δεδομένο ότι το φορητό εργαστή-
ριο έχει σχεδιαστεί με τρόπο κατάλληλο για γρήγορη 
και εύκολη μεταφορά σε κάθε σχολικό συγκρότημα 
της χώρας, όσο απομακρυσμένο και αν είναι.

Συμπερασματικά, το φορητό εργαστήριο μοριακής 
βιολογίας 2MoBiL θα μπορούσε να αποτελέσει ένα 
σημαντικό και πρωτότυπο μέσο επικοινωνίας προς 
το κοινό της επιστήμης της Βιολογίας, της Μορια-
κής Γενετικής και της εξατομικευμένης ιατρικής και 
των ωφελειών της εφαρμογής της Εξατομικευμένης 
Θεραπείας για το σύστημα υγείας και τον άνθρωπο. 
Παράλληλα, τίθεται το κατάλληλο υπόβαθρο ώστε το 
κοινό να είναι σε θέση να αντιλαμβάνεται την παρα-
πληροφόρηση και να εμπιστεύεται τα ορθά επιστη-
μονικά δεδομένα. Τα μέλη μιας κοινωνίας οφείλουν 
να έχουν ώριμη σκέψη ώστε να είναι σε θέση να κρί-
νουν οποιαδήποτε νέα υπηρεσία προσφέρεται με το 
«περιτύλιγμα» της επιστήμης και να την εμπιστεύο-
νται υπό προϋποθέσεις. Για παράδειγμα θα είναι δυ-
νατό να διακρίνουν τα οφέλη γενετικών εξετάσεων 
για την απόκριση στη θεραπεία έναντι γενετικών ανα-
λύσεων για την πρόγνωση υψηλών αθλητικών επιδό-
σεων, αναλύσεις οι οποίες στερούνται, μέχρι στιγμής, 

To φορητό Εργαστήριο Μοριακής Βιολογίας 2MoBiL, σελ. 17-25
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The fields of Molecular Biology, Genetics and Personal-
ized Medicine are characterized by dynamic and rapid 
growth, dictating a continuous learning process start-
ing from as early as school years. The Mobile Molec-
ular Biology Laboratory (2MoBiL) was developed by 
the Laboratory of Pharmacogenomics and Individu-
alized Therapy of the Department of Pharmacy of the 
University of Patras and includes a complete molecu-
lar biology laboratory that can be transported all over 

Greece in a small suitcase. The 2MoBiL Mobile Molec-
ular Biology Laboratory aims to familiarize students of 
secondary and even primary education with concepts 
and experimental procedures relevant to the field of 
Molecular Genetics and Personalized Medicine and to 
raise the general public’s awareness about the impor-
tance of human genome analysis and the benefits of 
applying personalized medicine approaches both at 
individual as well as nationwide scale since 2016. 

ABSTRACT

Role of the Mobile Molecular Biology Laboratory (2MoBiL) 
in raising awareness of school students in the field of 

Molecular Genetics and Personalized Medicine
Stavroula Siamoglou, George P. Patrinos

University of Patras, School of Health Sciences, Department of Pharmacy, Labora-
tory of Pharmacogenomics and Individualized Therapy, Patras, Greece

επιστημονικότητας και παραπλανούν το κοινό [10]. 
Θα γίνεται αντιληπτό πως απαιτείται κριτική σκέψη 
και ενηµέρωση για τις εφαρµογές της εξατομικευμέ-
νης ιατρικής, ώστε να γίνεται δυνατή η διάκριση και 
η αποφυγή της ενδεχόµενης παραπληροφόρησης και 
διάδοσης ιδεών, που δεν έχουν επιστηµονικά ορθό 
υπόβαθρο.

Ευχαριστίες
Το φορητό εργαστήριο μοριακής βιολογίας 2MoBiL 
χρηματοδοτείται από πόρους του Εργαστηρίου Φαρ-

μακογονιδιωματικής και Εξατομικευμένης Θεραπείας 
του Τμήματος Φαρμακευτικής του Πανεπιστημίου Πα-
τρών. Οι συγγραφείς ευχαριστούν θερμά τον Δρ. Πα-
ναγιώτη Στασινάκη για τη συμμετοχή του στην ομάδα 
που κέρδισε το βραβείο «Φώτης Καφάτος Labbox», 
τους προπτυχιακούς φοιτητές και φοιτήτριες Μαρία 
Οπλοποιού, Κωνσταντίνα Τζιώλια, και Ευθύμιο Σκού-
φα, και τους μεταπτυχιακούς φοιτητές και φοιτήτριες 
Θεανώ Σταμοπούλου και Ανδρέα Σταθούλια για τη 
συμμετοχή τους στις εκπαιδευτικές ομάδες του φο-
ρητού εργαστηρίου μοριακής βιολογίας 2MoBiL. 
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ΑΦΙΈΡΩΜΑ

Το Εργαστήριο Φαρμακογονιδιωματικής και Εξατομι-
κευμένης Θεραπείας (Ε.Φ.Ε.Θ.) του Τμήματος Φαρμα-
κευτικής του Πανεπιστημίου Πατρών είναι το πρώτο 
Πανεπιστημιακό Εργαστήριο Φαρμακογονιδιωματικής 
και Εξατομικευμένης Θεραπείας στην Ελλάδα και δρα-
στηριοποιείται ενεργά στην έρευνα, σε κλινικές μελέ-
τες, στην εκπαίδευση και στην παροχή υπηρεσιών στο 
πεδίο της Φαρμακογονιδιωματικής και Εξατομικευμέ-
νης Θεραπείας. Αποτελεί την μετεξέλιξη από τον Ιούνιο 
του 2018 της Ομάδας Φαρμακογονιδιωματικής και Εξα-
τομικευμένης Θεραπείας η οποία σχηματίστηκε στο 
Τμήμα Φαρμακευτικής του Πανεπιστημίου Πατρών τον 
Ιανουάριο του 2009. 
Το Εργαστήριο είναι εξοπλισμένο με τις πλέον σύγ-
χρονες εργαστηριακές υποδομές και όργανα και στε-

λεχωμένο με πάνω από 25 ερευνητές, τεχνικούς, υπο-
ψήφιους διδάκτορες και μεταπτυχιακούς φοιτητές και 
διοικητικό προσωπικό. Το Εργαστήριο Φαρμακογονι-
διωματικής και Εξατομικευμένης Θεραπείας είναι πα-
γκοσμίως γνωστό για την τεχνογνωσία και το υψηλό 
επίπεδο έρευνας που διεξάγει σε επίπεδο εργαστηρίου, 
βιοπληροφορικής και δημόσιας υγείας, όλα εστιασμέ-
να κυρίως στο πεδίο της Φαρμακογονιδιωματικής και 
Εξατομικευμένης Θεραπείας αλλά και σε άλλες κατευ-
θύνσεις στο πεδίο της Μοριακής Γενετικής και Γονιδιω-
ματικής και συμμετέχει με επιτυχία σε πολλές διεθνείς 
κοινοπραξίες και ερευνητικά προγράμματα, έχοντας 
στο ενεργητικό του αξιοζήλευτο δημοσιευμένο έργο 
σε διεθνούς κύρους και υψηλής στάθμης έγκριτα επι-
στημονικά περιοδικά.

ΠΕΡΙΛΗΨΗ

Εισαγωγή
Το Εργαστήριο Φαρμακογονιδιωματικής και Εξατομι-
κευμένης Θεραπείας (Ε.Φ.Ε.Θ.) του Τμήματος Φαρμα-
κευτικής του Πανεπιστημίου Πατρών (www.permed.
upatras.gr) είναι το πρώτο Πανεπιστημιακό Εργαστήριο 
Φαρμακογονιδιωματικής και Εξατομικευμένης Θερα-
πείας στην Ελλάδα (Εικ. 1). Στις μέρες μας, το γνωστικό 

αντικείμενο της Φαρμακογονιδιωματικής «θεραπεύε-
ται» από ελάχιστα μέλη ΔΕΠ ελληνικών Πανεπιστημίων, 
ενώ το ερευνητικό και διδακτικό έργο στο πεδίο είναι 
περιορισμένα, παρόλο που η Φαρμακογονιδιωματική 
θεωρείται ως μια από τις πιο πολλά υποσχόμενες κα-
τευθύνσεις στο πεδίο της εξατομικευμένης ιατρικής. To 
κενό αυτό φιλοδοξεί να καλύψει το Ε.Φ.Ε.Θ., αποτελώ-
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ντας παράλληλα παράδειγμα για την ίδρυση αντίστοι-
χων εργαστηρίων και σε άλλα Πανεπιστήμια και Ερευ-
νητικά κέντρα στην χώρα. 

Το εργαστήριο ιδρύθηκε και επίσημα τον Ιούνιο του 
2018 (Φ.Ε.Κ. τ.Β’/2300/18-6-2018) και δραστηριοποιείται 
ενεργά στους τομείς της έρευνας, (περιλαμβανομένων 
των κλινικών μελετών), της εκπαίδευσης και της παρο-
χής υπηρεσιών στο πεδίο της Φαρμακογονιδιωματικής 
και Εξατομικευμένης Θεραπείας. Αποτελεί δε, την με-
τεξέλιξη της Ομάδας Φαρμακογονιδιωματικής και Εξα-
τομικευμένης Θεραπείας η οποία δραστηριοποιείται 
ενεργά στο Τμήμα Φαρμακευτικής του Πανεπιστημίου 
Πατρών από τον Ιανουάριο του 2009 (Εικ. 2, [1]). 

Το Εργαστήριο είναι εξοπλισμένο με τις πλέον σύγ-
χρονες εργαστηριακές υποδομές και όργανα και 
στελεχωμένο με πάνω από 25 ερευνητές, τεχνικούς, 
διοικητικό προσωπικό υποψήφιους διδάκτορες και 
μεταπτυχιακούς φοιτητές. Το Ε.Φ.Ε.Θ. είναι παγκοσμί-
ως γνωστό για την τεχνογνωσία και το υψηλό επίπεδο 
έρευνας (εργαστηριακή/πειραματικής, υπολογιστικής/
βιοπληροφορικής και κοινωνικοπληθυσμιακής/δημόσι-
ας υγείας) που διεξάγει, εστιασμένα κυρίως στο πεδίο 
της Φαρμακογονιδιωματικής και Εξατομικευμένης Θε-
ραπείας αλλά και σε άλλες κατευθύνσεις στα πεδία της 
Μοριακής Γενετικής και Γονιδιωματικής. Συμμετέχει με 
επιτυχία σε πολλές διεθνείς κοινοπραξίες και ερευνητι-

κά προγράμματα, έχοντας στο ενεργητικό του ένα αξι-
οζήλευτο δημοσιευμένο έργο σε διεθνούς κύρους και 
υψηλής στάθμης έγκριτα επιστημονικά περιοδικά.

Ερευνητικό έργο
Το Ε.Φ.Ε.Θ. αποτελεί ένα από τα λίγα εργαστήρια παγκο-
σμίως το οποίο προσεγγίζει ερευνητικά το αντικείμενο 
της Φαρμακογονιδιωματικής και Εξατομικευμένης Θε-
ραπείας με έναν ολιστικό τρόπο, δηλαδή με εργαστηρια-
κές μεθόδους (wet-lab), με μεθόδους βιοπληροφορικής 
(dry-lab) και μεθόδους κοινωνικής έρευνας - δημόσιας 
υγείας (public health), έχοντας και στις τρεις αυτές κα-
τευθύνσεις να επιδείξει υψηλής στάθμης δημοσιευμένο 
ερευνητικό έργο και μεγάλης κλίμακας ανταγωνιστικά 
χρηματοδοτούμενα Ευρωπαϊκά προγράμματα. Έτσι, τα 
κύρια ερευνητικά ενδιαφέροντα του Ε.Φ.Ε.Θ. αφορούν: 

Σε επίπεδο εργαστηριακής έρευνας:
(α) μελέτες ανακάλυψης νέων γενετικών βιοδεικτών 

για την εξατομίκευση της θεραπείας σε ψυχιατρικά, 
καρδιολογικά, ογκολογικά και ανοσοκατασταλτικά, κυ-
ρίως, φάρμακα, 

(β) κλινική εφαρμογή της εξατομίκευσης της θεραπεί-
ας, με την χρήση μεθοδολογιών ταυτόχρονης γενετικής 
ανάλυσης πολλών βιοδεικτών,

(γ) διαλεύκανση του μηχανισμού της ενεργοποίησης 
της εμβρυϊκής αιμοσφαιρίνης σε ενήλικες με μεθόδους 

Εικόνα 1: Οι εγκαταστάσεις του Εργαστηρίου Φαρμακογονιδιωματικής και Εξατομι-
κευμένης Θεραπείας στο Τμήμα Φαρμακευτικής του Πανεπιστημίου Πατρών.

Εικόνα 2: Το λογότυπο του Ερ-
γαστηρίου Φαρμακογονιδιωμα-
τικής και Εξατομικευμένης Θε-
ραπείας καταδεικνύει τη σχέση 
γενετικού υλικού και απόκρισης 
στην φαρμακευτική αγωγή.
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βιοτεχνολογίας για την θεραπευτική αντιμετώπιση των 
αιμοσφαιρινοπαθειών β-τύπου, όπως β-μεσογειακής 
και δρεπανοκυτταρικής αναιμίας,

Σε επίπεδο βιοπληροφορικής έρευνας:
(δ) ανάπτυξη και διατήρηση βάσεων δεδομένων για 

την καταγραφή της γενετικής ποικιλομορφίας πληθυ-
σμών, με κυριότερες τις καθιερωμένες βάσεις δεδο-
μένων HbVar (http://globin.bx.psu.edu/hbvar, [2]) και 
FINDbase (www.findbase.org, [3]) 

(ε) ανάπτυξη ηλεκτρονικών εργαλείων για την μετά-
φραση της γενετικής πληροφορίας σε κλινικώς κατανο-
ητή μορφή,

Σε επίπεδο έρευνας στον χώρο της δημόσιας υγείας:
(στ) καταγραφή του επιπέδου (i) ενημέρωσης του κοι-

νού και (ii) της εξοικείωσης των επαγγελματιών υγείας 
στο πεδίο της γενετικής και γονιδιωματικής, 

(ζ) οικονομική αξιολόγηση καινοτόμων παρεμβάσε-
ων στο αντικείμενο της εξατομικευμένης θεραπείας,

(η) μελέτη των ηθικών και νομικών προεκτάσεων από 
παρεμβάσεις εξατομικευμένης ιατρικής, συμπεριλαμ-
βανομένου και του ορθού τρόπου προώθησης γενετι-
κών αναλύσεων στο κοινό.

Η συγκομιδή του Ε.Φ.Ε.Θ., σε ότι αφορά ακαδημαϊκά 

πεπραγμένα, περιλαμβάνει, σε ετήσια βάση, 15-20 (από 
8 έως 26, Εικ. 3) δημοσιεύσεις σε διεθνή έγκριτα επιστη-
μονικά περιοδικά, μερικά από τα οποία είναι κορυφαία 
παγκοσμίως με πολύ ψηλούς συντελεστές απήχησης, 
όπως Nature Genetics, Nature Rev. Genetics, Nucleic 
Acids Research, EBioMedicine, κ.α., συμμετοχή με 10-15 
προφορικές ή αναρτημένες ανακοινώσεις σε ελληνικά 
και διεθνή συνέδρια με τα στελέχη του να μετέχουν στις 
συντακτικές επιτροπές πάνω από 15 διεθνών επιστημο-
νικών περιοδικών, να αναλαμβάνουν χρέη κριτή εργα-
σιών σε πάνω από 100 διεθνή κρινόμενα επιστημονικά 
περιοδικά και να συμμετέχουν στη συγγραφή ή/και επι-
μέλεια πάνω από 10 δημοσιευμένων ή υπό συγγραφή 
ξενόγλωσσων επιστημονικών βιβλίων με διεθνείς εκδο-
τικούς οίκους. Ειδικότερα, τη διετία 2017-2018 μέλη του 
Ε.Φ.Ε.Θ. έχουν συμμετέχει σε 43 δημοσιεύσεις σε έγκρι-
τα διεθνή επιστημονικά περιοδικά, έχοντας τον κύριο 
συντονιστικό ρόλο σε 29 από αυτές. Μεγάλος αριθμός 
από παλαιότερα μέλη (alumni) του Ε.Φ.Ε.Θ. συνεχίζουν 
τις σπουδές τους σε κορυφαία πανεπιστήμια του εξω-
τερικού, όπως London School of Economics, Barts and 
The London School of Medicine, Karolinska Institutet, 
Erasmus University, University of Lausanne, κ.α., ενώ 4 

Εικόνα 3: Αριθμός επιστημονικών άρθρων σε διεθνή επιστημονικά περιοδικά με κριτές σε ετήσια βάση, στα οποία συμ-
μετέχουν μέλη του Ε.Φ.Ε.Θ.
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από τα παλαιότερα μέλη του εργαστηρίου έχουν εκλε-
γεί και υπηρετούν ως Καθηγητές/τριες και Ερευνήτριες 
σε πανεπιστήμια και ερευνητικά ιδρύματα της Ελλάδας 
και του εξωτερικού, γεγονός που έρχεται να επιβεβαιώ-
σει το υψηλής στάθμης παραγόμενο ακαδημαϊκό έργο.  

Ακόμη, στα πλαίσια ανταγωνιστικών χρηματοδοτού-
μενων ερευνητικών προγραμμάτων σε Ελλάδα και εξω-
τερικό, το Ε.Φ.Ε.Θ. εμφανίζει εξαιρετική εξωστρέφεια 
καθώς πρωτοστατεί σε 3 συμπράξεις και συνεργασίες 
με επιχειρήσεις και φορείς του ιδιωτικού και δημόσιου 
τομέα στην Ελλάδα (π.χ. GoGreece, INSPIRED, ELIXIR-
GR, OMICENGINE), σε 6 συμπράξεις με ερευνητικούς 
και επιστημονικούς φορείς του εξωτερικού [π.χ. U-PGx 
[4], G2MC, RD-Connect [5], CHIP_ME, Euro-PGx [6], 
100PGgene), σε πάνω από 20 χώρες και στις 5 Ηπείρους. 

Για παράδειγμα, μεταξύ αυτών είναι το ερευνητικό πρό-
γραμμα U-PGx, που αποτελεί την πρώτη Πανευρωπαϊ-
κή μελέτη που επικεντρώνεται στην άμεση προληπτική 
φαρμακογονιδιωματική ανάλυση, χωρίς να διαταραχθεί 
η συνήθης κλινική φροντίδα, και το ερευνητικό πρό-
γραμμα Genome of Greece (GoGreece), το οποίο είναι 
ένα μακροχρόνιο ερευνητικό πρόγραμμα που αποσκο-
πεί στην καταγραφή της γενετικής ποικιλομορφίας των 
Ελλήνων.  

Το πρόγραμμα Ubiquitous  
Pharmacogenomics (U-PGx) 
Το ερευνητικό πρόγραμμα U-PGx (www.upgx.eu) απο-
τελεί την πρώτη Πανευρωπαϊκή κλινική μελέτη που 
επικεντρώνεται στην άμεση εφαρμογή της προληπτι-

Εικόνα 4: Αριθμός εγγεγραμμένων και αποφοιτησάντων υποψηφίων διδακτόρων (Α) και μεταπτυχιακών φοιτητών (Β) 
στο Ε.Φ.Ε.Θ.
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κής φαρμακογονιδιωματικής ανάλυσης, χωρίς να δι-
αταραχθεί η συνήθης κλινική φροντίδα [4]. Στο πρό-
γραμμα, που είναι πενταετές και χρηματοδοτείται από 
την Ευρωπαϊκή Επιτροπή (πρόγραμμα Horizon 2020), 
συμμετέχουν 15 φορείς (Πανεπιστήμια, νοσοκομεία και 
ερευνητικά κέντρα) από 10 χώρες, από τους οποίους 
οι 7 αποτελούν κλινικές που συμμετέχουν στην πρό-
σληψη περίπου 8,000 ασθενών που παρακολουθού-
νται από τις κύριες ιατρικές ειδικότητες όπου βρίσκει 
εφαρμογή η φαρμακογονιδιωματικώς προσαρμόσιμη 
εξατομικευμένη θεραπεία, όπως ογκολογία, καρδιολο-
γία, ψυχιατρική, νευρολογία, κ.α. Το Ε.Φ.Ε.Θ. έχει ήδη συ-
γκεντρώσει και γονοτυπήσει με επιτυχία πάνω από 780 
ψυχιατρικούς ασθενείς με απώτερο στόχο τους 1500 
ψυχιατρικούς ασθενείς μέχρι το τέλος της μελέτης, κάτι 
που αποτελεί ήδη τη μεγαλύτερη πρόδρομη κλινική με-
λέτη φαρμακογονιδιωματικής στο πεδίο της Ψυχιατρι-
κής παγκοσμίως. 

Tο πρόγραμμα «Genome of Greece (GoGreece)»
Το Ε.Φ.Ε.Θ. είναι το μοναδικό, μέχρι σήμερα, εργαστή-
ριο στην Ελλάδα που διαθέτει δεδομένα από ανάλυση 

ολόκληρου του γονιδιώματος Ελλήνων ασθενών αλλά 
και υγιών ατόμων. Στο πλαίσιο αυτό, έχει ήδη συλλέξει 
με ενήμερη συγκατάθεση γενετικό υλικό από πάνω από 
300 ασθενείς που πάσχουν από πολυπαραγοντικές κλη-
ρονομικές ασθένειες, το οποίο θα αναλυθεί δωρεάν, για 
τους ασθενείς, για την διαλεύκανση της γενετικής αιτι-
ολογίας της ασθένειας σε επίπεδο ολόκληρου του γο-
νιδιώματος. Το πρόγραμμα GoGreece (www.gogreece.
org.gr), το οποίο έχει ορίζοντα τουλάχιστον δεκαετίας, 
αποσκοπεί στην πρόσληψη χιλιάδων Ελλήνων ασθενών 
αλλά και υγιών ατόμων από όλη την επικράτεια για τον 
προσδιορισμό της γενετικής ποικιλομορφίας του ελλη-
νικού πληθυσμού.

Βιοασφάλεια
Εκτός από τα παραπάνω, το ΕΦΕΘ ασχολείται με την 
προαγωγή της λογικής της βιοασφάλειας και την βελτι-
στοποίηση, διάδοση και εμπέδωση των πρακτικών της. 
Η βιοασφάλεια είναι μια διευρυμένη έννοια που αφορά 
την πρόνοια για την αποτροπή μετάδοσης επικίνδυνων 
βιοπαραγόντων είτε ατυχηματικά είτε εσκεμμένα [7]. 
Καθώς όλα σχεδόν τα φαρμακευτικά σκευάσματα είναι 

Εικόνα 5: To φορητό εργαστήριο Μοριακής Βιολογίας 2MoBiL του Ε.Φ.Ε.Θ.
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δυνητικώς επικίνδυνα σε υπερδοσολογία, και με δεδο-
μένο το ότι  η λειτουργική υπερδοσολογία πλέον δεν 
είναι αντικειμενική ή στατιστική, αλλά εξαρτάται από το 
γενετικό υπόβαθρο του καθενός, η έννοια της βιοασφά-
λειας εισέρχεται ως παράμετρος στην εξατομικευμένη 
θεραπεία, και με την ίδια λογική, αν ληφθούν υπόψη οι 
αλλεργίες και οι δυσανεξίες, και στην διατροφή. 

Η όλη λογική της βιοασφάλειας καθίσταται καθημερι-
νά περισσότερο περίπλοκη απ’ όσο φαίνεται εκ πρώτης 
όψεως: οι υποβέλτιστες πρακτικές χρήσης αντιβιοτικών 
από τη μια μεριά και η βιοτεχνολογική πρόοδος από 
την άλλη που ήδη επιτρέπει κατασκευή τόσο ενισχυμέ-
νων όσο και τελείως νέων μολυσματικών παραγόντων 
συνθέτουν ένα νέο περιβάλλον γεμάτο προκλήσεις. Σε 
αυτό το πλαίσιο, οι μη φαρμακευτικές θεραπείες, όπως 
τα ηλεκτροσκευάσματα πιθανόν να προσφέρουν μια 
καινοτόμο και αειφόρο λύση μικρού σχετικά κόστους 
και αποτελούν τον νεότερο άξονα έρευνας του Ε.Φ.Ε.Θ., 
τόσο αφ’ εαυτών όσο και στην πιθανή γονιδιωματική 
τους διάσταση, που αφορά το πεδίο της ηλεκτρογονι-
διωματικής.

Εκπαιδευτικό έργο
To Ε.Φ.Ε.Θ. συμμετέχει στην εκπαίδευση προπτυχιακών 
και μεταπτυχιακών φοιτητών και υποψηφίων διδακτό-
ρων. Συγκεκριμένα, στις εγκαταστάσεις του εκπονού-
νται κάθε χρόνο πάνω από 20 ερευνητικές διπλωματι-
κές εργασίες από προπτυχιακούς και μεταπτυχιακούς 
φοιτητές, κύρια το Τμήμα Φαρμακευτικής και Βιολογί-
ας του Πανεπιστημίου Πατρών αλλά και ορισμένες δι-
πλωματικές εργασίες άλλων ελληνικών Πανεπιστημίων. 
Επιπλέον, στο Ε.Φ.Ε.Θ. εκπαιδεύονται στο πεδίο της εξα-
τομικευμένης θεραπείας πάνω από 5 φοιτητές βιοεπι-
στημών από Πανεπιστήμια του εξωτερικού σε ετήσια 
βάση, αλλά και έμπειροι ερευνητές [8]. Συγκεκριμένα, 
τα τελευταία 10 χρόνια, έχουν εκπονηθεί και εκπονού-
νται στο Ε.Φ.Ε.Θ. (και παλαιότερα στην Ομάδα Φαρμα-
κογονιδιωματικής και Εξατομικευμένης Θεραπείας), 
διπλωματικές εργασίες από 44 μεταπτυχιακούς και από 
πάνω από 150 προπτυχιακούς φοιτητές, ενώ έχουν ολο-
κληρωθεί επιτυχώς 8 διδακτορικές διατριβές, ενώ άλλες 
5 διατριβές βρίσκονται στη φάση της ολοκλήρωσης και 
συγγραφής (Εικ. 4). 

Mobile Molecular Biology Laboratory (2MoBiL)
Στα πλαίσια της ενημέρωσης του κοινού αλλά και της 
εκπαίδευσης μαθητών δευτεροβάθμιας και μετα-δευ-
τεροβάθμιας μη τριτοβάθμιας εκπαίδευσης στο πεδίο 
της Μοριακής Βιολογίας και Γενετικής, το Ε.Φ.Ε.Θ. έχει 
δημιουργήσει το φορητό εργαστήριο Μοριακής Βιολο-

γίας (2MoBiL). Πρόκειται για ένα εργαστήριο μοριακής 
βιολογίας-μινιατούρα, αυτοφερόμενο σε ειδική μικρή 
βαλίτσα, και ως εκ τούτου ικανό προς μεταφορά σε 
οποιοδήποτε σημείο ή σχολείο της Ελλάδας, ακόμη και 
στο πιο απομακρυσμένο, για να φέρει μαθητές γυμνα-
σίου και λυκείου, ακόμη και δημοτικού, ή καταρτιζόμε-
νους μετα-δευτεροβάθμιας εκαίδευσης/ΔΙΕΚ, πιο κοντά 
στον χώρο της Γενετικής και Γονιδιωματικής. Στο πλαί-
σιο αυτό, το φορητό εργαστήριο Μοριακής Βιολογίας 
2MoBiL του Ε.Φ.Ε.Θ. έχει ήδη συμμετάσχει σε δράσεις 
ενημέρωσης, όπως το Patras Science Festival το 2016 
και το 2017 και στη βραδιά του Ερευνητή το 2017 με 
πολύ ενθαρρυντικά αποτελέσματα. Επίσης, τον Δεκέμ-
βριο του 2018, κέρδισε το βραβείο «Φώτης Καφάτος» 
για φορητό εργαστήριο Μοριακής Βιολογίας που αθλο-
θετήθηκε από την Πανελλήνια Ένωση Βιοεπιστημόνων. 
Παράλληλα με την δημιουργία κόμικ για μαθητές και 
ηλεκτρονικών διαδραστικών παιχνιδιών και κινουμέ-
νων σχεδίων, το φορητό εργαστήριο Μοριακής Βιολο-
γίας 2MoBiL του Ε.Φ.Ε.Θ. φιλοδοξεί να συμβάλλει στην 
περαιτέρω εκπαίδευση μαθητών όλων των βαθμίδων 
και την ενημέρωση του κοινού με δράσεις εκπαίδευ-
σης/επίδειξης σε σχολεία και άλλους χώρους.

Εξ’αποστάσεως εκπαίδευση
Εκτός από την συμμετοχή του Ε.Φ.Ε.Θ. στην εκπαίδευ-
ση φοιτητών, το εργαστήριο δραστηριοποιείται και στη 
συνεχιζόμενη εξ’ αποστάσεως εκπαίδευση (με πλατ-
φόρμες e-learning) στα πεδία της Εξατομίκευσης της 
Θεραπείας, Γονιδιωματικής Πληροφορικής και άλλων 
συναφών πεδίων. Με τον τρόπο αυτό φιλοδοξεί να συμ-
βάλλει στην εκπαίδευση ιατρών αλλά και άλλων βιοε-
πιστημόνων που επιθυμούν να διευρύνουν τις γνώσεις 
τους στα πολλά υποσχόμενα αυτά πεδία της σύγχρονης 
ιατρικής.

Παροχή υπηρεσιών
Στόχος του Ε.Φ.Ε.Θ. είναι η προληπτική εξέταση μιας 
ομάδας κλινικά σημαντικών φαρμακογονιδιωματικών 
βιοδεικτών με σκοπό να παρέχεται το κατάλληλο σκεύ-
ασμα στον εκάστοτε ασθενή για την νόσο του και για 
τον βιοχημικό του μηχανισμό, από μια πιθανώς μεγάλη 
σειρά θεραπευτικών προτάσεων. Έτσι, αυτός ανακου-
φίζεται ή θεραπεύεται πολύ ταχύτερα και ξαναρχίζει 
κανονικά τη ζωή του, χωρίς να απαιτούνται πολλαπλοί 
κύκλοι ανάδρασης για την εμπειρική του «ρύθμιση». 
Παράλληλα, οι παρενέργειες, ελαχιστοποιούνται τόσο 
ως πιθανότητα όσο και ως επίπτωση, αφού τα σκευά-
σματα δίνονται απολύτως στοχευμένα και με βάση τις 
κληρονομικά καθορισμένες βιοχημικές ιδιαιτερότητες 

Εργαστήριο Φαρμακογονιδιωματικής & Εξατομικευμένης Θεραπείας, σελ. 26-35
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του κάθε ασθενούς, συντελώντας έτσι  σε μια συνολι-
κή μείωση του αριθμού των ανεπιθύμητων ενεργειών, 
που οφείλονται στην σχέση γενετικού υποβάθρου και 
φαρμάκου και αποτελούν σημαντική επιβάρυνση στους 
προϋπολογισμούς δημόσιας υγείας και περίθαλψης.  

Φαρμακογονιδιωματικές αναλύσεις
Το Ε.Φ.Ε.Θ. συμμετέχει ενεργά στην παροχή υπηρεσι-
ών προληπτικής φαρμακογονιδιωματικής ανάλυσης. 
Συγκεκριμένα, το εργαστήριο παρέχει τη δυνατότητα 
αναλύσεων μεγάλου αριθμού φαρμακογονιδιωματι-
κών βιοδεικτών με αποδεδειγμένη κλινική εφαρμογή 
και αναγνωρισμένων από μεγάλους ρυθμιστικούς ορ-
γανισμούς, όπως η Ευρωπαϊκή Υπηρεσία Φαρμάκων 
και ο Οργανισμός Τροφίμων και Φαρμάκων των Η.Π.Α. 
Οι φαρμακογονιδιωματικοί βιοδείκτες που αναλύονται 
στο Ε.Φ.Ε.Θ. αφορούν φάρμακα που συνταγογραφού-
νται συχνά από ιατρούς διαφόρων ειδικοτήτων.  

Η ανάλυση των φαρμακογονιδιωματικών βιοδει-
κτών γίνεται διαγνωστικά κατόπιν παραπομπής από 
τον θεράποντα ιατρό και διενεργείται μεμονωμένα 
ανά φάρμακο ή ως μέρος μιας συνολικότερης ανάλυ-
σης, πάντα κατά την κρίση του θεράποντος ιατρού. 
Για τον λόγο αυτόν υπάρχουν ειδικά «πακέτα» φαρ-
μακογονιδιωματικών αναλύσεων ανά ιατρική ειδικό-
τητα, για παράδειγμα για καρδιολογικές, ψυχιατρικές, 
αιματολογικές παθήσεις, για ογκολογικούς ασθενείς, 
για λοιμώξεις, μεταμοσχεύσεις, κ.α. Επίσης, παρέχε-
ται η δυνατότητα ενός ενδελεχούς και ταυτόχρονου 
προσδιορισμού μεγάλου αριθμού φαρμακογονιδιω-
ματικών βιοδεικτών που περιλαμβάνει όλα τα παρα-
πάνω και πραγματοποιείται πριν παραστεί ανάγκη λή-
ψης κάποιου φαρμάκου (προληπτικά), επιτρέποντας 
την άμεση συνταγογράφηση, όταν παραστεί ανάγκη, 
του σωστού φαρμάκου στη σωστή δόση χωρίς την 
αναμονή για τη διενέργεια των φαρμακογονιδιωμα-
τικών αναλύσεων.

Η ερμηνεία των αποτελεσμάτων γίνεται με τη χρήση 
εξειδικευμένου λογισμικού με βάση τις διεθνώς ανα-
γνωρισμένες κατευθυντήριες οδηγίες από την Ευρώπη 
και τις Η.Π.Α. 

Εκδοτικές πρωτοβουλίες
Εκτός από τα παραπάνω, το Ε.Φ.Ε.Θ. εκδίδει το επιστη-
μονικό περιοδικό «Εξατομικευμένη Ιατρική», το οποίο 
περιλαμβάνει θεματολογία σχετική με το αντικείμενο 
της Γονιδιωματικής, Φαρμακογονιδιωματικής και Εξα-
τομικευμένης Ιατρικής. Το περιοδικό απευθύνεται σε 
ιατρούς και βιοεπιστήμονες με ενδιαφέρον στα προα-
ναφερθέντα επιστημονικά πεδία. Η ύλη του περιοδικού 

είναι στα ελληνικά και τα άρθρα του υπόκεινται σε κρί-
ση από τη συντακτική επιτροπή που απαρτίζεται από 
καθηγητές και ερευνητές ελληνικών πανεπιστημίων με 
στοιχειοθετημένη ερευνητική ενασχόληση στο αντικεί-
μενο της Γενετικής Ανθρώπου και Φαρμακογονιδιωμα-
τικής. Η ύλη περιλαμβάνει άρθρα ανασκόπησης, πρω-
τότυπες εργασίες, αλλά και αφιερώματα, συνεντεύξεις, 
παρουσιάσεις βιβλίων, συνεδρίων, εργαστηρίων και 
νέα από τον χώρο σε Ελλάδα και εξωτερικό.

Επιπρόσθετα, το Ε.Φ.Ε.Θ. σχεδιάζει την έκδοση και 
άλλων έντυπων μέσων για την ταχύτερη διάχυση της 
γνώσης της γονιδιωματικής ιατρικής και εξατομικευ-
μένης θεραπείας στην ιατρική κοινότητα αλλά και την 
ενημέρωση του κοινού, όπως για παράδειγμα ειδικών 
κόμικ και κινουμένων σχεδίων για παιδιά δημοτικού και 
διαδραστικών παιχνιδιών για μαθητές γυμνασίου και 
λυκείου (βλ. παραπάνω). 

Κοινωνική προσφορά 
Αναπόσπαστο κομμάτι των ακαδημαϊκών δραστηριο-
τήτων του Ε.Φ.Ε.Θ. είναι η δωρεάν παροχή υπηρεσιών 
γενετικής ανάλυσης σε ασθενείς οι οποίοι πάσχουν από 
συγκεκριμένες κληρονομικές νόσους, και οι οποίοι αδυ-
νατούν να τις καλύψουν οικονομικά.

Ελληνικό Δίκτυο για την Αμυοτροφική Πλευρική 
Σκλήρυνση «ALS Hellas»
Η αμυοτροφική πλευρική σκλήρυνση (Amyotrophic 
Lateral Sclerosis, ή ALS) ή νόσος του κινητικού νευρώ-
να είναι μια θανατηφόρος νευροεκφυλιστική νόσος, η 
οποία χαρακτηρίζεται από σπαστικότητα και προοδευ-
τική μυϊκή αδυναμία, γεγονός που προκαλεί δυσκολία 
στην ομιλία, κατάποση και εν τέλει οδηγεί στον θάνατο 
από τη διακοπή της αναπνοής. Από τον Ιούλιο του 2010 
το Ε.Φ.Ε.Θ. (ως Ομάδα Φαρμακογονιδιωματικής και Εξα-
τομικευμένης Θεραπείας) παρέχει δωρεάν υπηρεσίες 
μοριακής διάγνωσης σε Έλληνες ασθενείς με ALS για τις 
σημαντικότερες γενετικές παραλλαγές που οδηγούν σε 
κληρονομική μορφή της ALS.

Επιπρόσθετα, το Ε.Φ.Ε.Θ. πρωτοστάτησε στη δημι-
ουργία ενός δικτύου για την Αμυοτροφική Πλευρική 
Σκλήρυνση [9]. Το δίκτυο «ALS Hellas» αποτελεί μια 
ακαδημαϊκή ομάδα που απαρτίζεται από κλινικούς, 
εργαστηριακούς και άλλους επιστήμονες, μέλη ΔΕΠ 
ελληνικών πανεπιστημίων ή προσωπικό ερευνητικών 
κέντρων, με σκοπό την παραγωγή γνώσης, την διεξα-
γωγή συνεργατικών μελετών, την υποβολή πειραματι-
κών πρωτοκόλλων, την ενημέρωση ασθενών με ALS και 
των συνοδών τους κ.α. με εστίαση στην νόσο ALS, με 
απώτερο στόχο τον συντονισμό των προσπαθειών για 
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την αντιμετώπιση της νόσου, και ιδανικά τη θεραπεία, 
Ελλήνων ασθενών.

Διοργάνωση συνεδρίων και κύκλων ομιλιών
Τέλος, στα πλαίσια των εκπαιδευτικών δραστηριοτή-
των του, το Ε.Φ.Ε.Θ. διοργανώνει ημερίδες και συνέδρια 
στο πεδίο της Εξατομικευμένης Ιατρικής, με σκοπό την 
εκπαίδευση και ενημέρωση της ιατρικής κοινότητας 
επάνω στα πιο πρόσφατα δεδομένα και επιτεύγματα 
της Εξατομικευμένης Ιατρικής. Το επόμενο συνέδριο 
πρόκειται να διοργανωθεί στα πλαίσια του Ευρωπαϊκού 
προγράμματος U-PGx (βλ. παραπάνω) τον Σεπτέμβριο 
του 2019 στην Αθήνα, στο οποίο θα συμμετέχουν ξένοι 
ομιλητές από όλον τον κόσμο.

Παράλληλα, το Ε.Φ.Ε.Θ. διοργανώνει κύκλους ομι-
λιών στους οποίους συμμετέχουν διαπρεπείς επιστή-
μονες ως προσκεκλημένοι ομιλητές από όλον τον 
κόσμο, όπως για παράδειγμα ο καθηγητής Magnus 
Ingelman-Sunberg, καθηγητής του Πανεπιστημίου 
Karolinska της Σουηδίας και μέλος, από το 2006, της 
επιτροπής βραβείων Νόμπελ (Nobel Assembly). Οι 
ομιλίες πραγματοποιούνται στο αμφιθέατρο εκδηλώ-
σεων του Τμήματος Φαρμακευτικής του Πανεπιστη-
μίου Πατρών και είναι ανοικτές στην επιστημονική 
κοινότητα. 

Μελλοντικοί στόχοι
Όπως προαναφέρθηκε, τo Ε.Φ.Ε.Θ. αποτελεί το πρώτο 
ακαδημαϊκό εργαστήριο στην Ελλάδα που αποσκοπεί 

στην έρευνα και εκπαίδευση στο πεδίο της Φαρμακογο-
νιδιωματικής, Γονιδιωματικής Ιατρικής και Εξατομικευ-
μένης Θεραπείας, και επιδεικνύει πολύπλευρη δραστη-
ριότητα, όχι μόνο σε ερευνητικό και εκπαιδευτικό αλλά 
και σε κοινωνικό επίπεδο. 

Στόχος για τα επόμενα χρόνια είναι η κατοχύρωση 
της αειφορίας του, τόσο με τη συμμετοχή σε επιπλέον 
κοινοπραξίες και ερευνητικά προγράμματα με το εξωτε-
ρικό όσο και με την καθιέρωσή του ως ένα από τα σημα-
ντικότερα κέντρα φαρμακογονιδιωματικής ανάλυσης 
στην περιοχή, στην υπηρεσία της ιατρικής κοινότητας 
αλλά και της φαρμακοβιομηχανίας, στο πεδίο της συνο-
δευτικής διαγνωστικής (companion diagnostics, 10).

Επιπλέον, το Ε.Φ.Ε.Θ. φιλοδοξεί να ενθαρρύνει αντί-
στοιχες πρωτοβουλίες από άλλα πανεπιστημιακά και 
ερευνητικά ιδρύματα στην χώρα μας, ώστε να ιδρυθούν 
επιπλέον αντίστοιχα εργαστήρια ανά την Ελλάδα, γε-
γονός που θα επιταχύνει τη διάδοση της Φαρμακογο-
νιδιωματικής ως ακαδημαϊκού και γνωστικού πεδίου 
και της Εξατομικευμένης Θεραπείας ως πρακτικής στη 
χώρα μας.

Ευχαριστίες
Το Ε.Φ.Ε.Θ. ευχαριστεί θερμά όλα τα παλαιότερα μέλη 
του και φοιτητές που συνέβαλλαν στην επιτυχημένη πο-
ρεία του και εκφράζει την ευγνωμοσύνη του σε όλους 
τους φορείς δημοσίου και ιδιωτικού τομέα στην Ελλάδα 
και το εξωτερικό που χρηματοδότησαν τις ερευνητικές 
και εκπαιδευτικές του δραστηριότητες. 
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The Laboratory of Pharmacogenomics and Individ-
ualized Therapy of the Department of Pharmacy, 
University of Patras is the first laboratory of phar-
macogenomics and individualized therapy in Greek 
Academia and is actively involved in research, clini-
cal studies, training and provision of services in the 
field of Pharmacogenomics and Individualized Ther-
apy. The laboratory is the successor, since June 2018, 
of the Pharmacogenomics and Personalized Medi-
cine group that has been active in the Department 
of Pharmacy of the University of Patras since Janu-
ary 2009.
The laboratory is equipped with the state-of-the-art 

infrastructure and instrumentation and staffed by 
more than 25 researchers, technicians, doctoral PhD, 
candidates and postgraduate students and admin-
istrative staff. The Laboratory of Pharmacogenom-
ics and Individualized Therapy is world-renowned 
for its expertise and high level of wet-lab, dry-lab as 
well as public health research, all mainly focused on 
the field of pharmacogenomics and individualized 
therapy and also in other Molecular Genetics and 
Genomics disciplines and has successfully partici-
pated in many international consortia and research 
programs, having a significant publication track-re-
cord in high-quality scientific journals.

ABSTRACT

Highlight: The Laboratory of Pharmacogenomics 
and Individualized Therapy

George P. Patrinos; on behalf of the members of the Labora-
tory of Pharmacogenomics and Individualized Therapy
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Παρουσίαση του 3ου Συνεδρίου του 
Συνδέσμου Ιατρικών Γενετιστών Ελλά-
δας (ΣΙΓΕ), 2-4 Νοεμβρίου 2018, Αθήνα 

Μανούσος Ε. Καμπούρης
Πανεπιστήμιο Πατρών, Σχολή Επιστημών Υγείας, Τμήμα Φαρμακευτικής, Εργαστήριο 

Φαρμακογονιδιωματικής και Εξατομικευμένης Θεραπείας, Πανεπιστημιούπολη, Ρίο, 265 04, Πάτρα 

ΠΑΡΟΥΣΙΑΣΗ ΣΥΝΕΔΡΙΟΥ

Το 3ο Συνέδριο του Συνδέσμου Ιατρικών Γενετιστών 
Ελλάδας (ΣΙΓΕ) πραγματοποιήθηκε στην Αθήνα, 
στο Εθνικό Ίδρυμα Ερευνών (ΕΙΕ) μεταξύ  2 και 4 

Νοεμβρίου 2018 με τίτλο «ΔΙΕΡΕΥΝΩΝΤΑΣ ΤΟ ΓΟΝΙΔΙΩ-
ΜΑ ΤΟΥ ΑΝΘΡΩΠΟΥ, ΑΝΤΙΜΕΤΩΠΙΖΟΝΤΑΣ ΤΑ ΓΕΝΕΤΙΚΑ 
ΝΟΣΗΜΑΤΑ». 

Στόχοι του ήταν η ανάδειξη των προβλημάτων, ευκαι-
ριών και ζυμώσεων που αφορούν  ζητήματα βιοϊατρι-
κής έρευνας, εφαρμογών και παρεχόμενων υπηρεσιών 
από την άποψη της Γενετικής και Γονιδιωματικής του 
Ανθρώπου, η αλληλεπίδραση μεταξύ ομάδων επιστη-
μόνων που ασχολούνται με διάφορους επιμέρους το-
μείς και εφαρμογές, η παροχή ευκαιρίας σε καταξιωμέ-
νους Έλληνες και Ευρωπαίους ομιλητές να αναπτύξουν 
το ερευνητικό τους έργο ενώπιον ειδικού κοινού όπου 
μπορεί να σηματοδοτήσει γόνιμες αλληλεπιδράσεις και 
συνεργασίες και η δημοσιοποίηση των προσπαθειών 
και των αποτελεσμάτων νέων επιστημόνων σε ένα φι-
λικό περιβάλλον που θα συνεισφέρει στην επώαση μιας 
νέας γενιάς Γενετιστών που θα προωθήσει τον κλάδο 
εν μέσω της γονιδιωματικής εποχής, παρέχοντάς τους 
διεπαφές με αναγνωρισμένους επιστήμονες και φορείς 
του χώρου. 

Στη θεματολογία του Συνεδρίου περιλαμβάνονταν 
οι εξής ενότητες: γενετικά νοσήματα, γενετική καρκί-
νου, αναπαραγωγική γενετική/ γονιδιωματική, γενε-
τική νευρολογικών και ψυχιατρικών νοσημάτων, βιο-
πληροφορική και δικτύωση,  φαρμακογονιδιωματική, 

γονιδιακή και κυτταρική θεραπεία, δικανική γενετική, 
Νέες μέθοδοι και τεχνολογίες στην Γενετική Διάγνωση, 
Μακροστρατηγική έρευνας, καινοτομίας και  ρύθμισης, 
γονιδιωματική διακριτικότητα και προστασία προσω-
πικών και γενετικών δεδομένων. Εντός τριών ημερών 
διεξήχθησαν 9 συνεδρίες με 32 θεματικές ανακοινώ-
σεις, μία με 6 ελεύθερες προφορικές παρουσιάσεις και 
προβλήθηκαν 63 ψηφιακές αναρτημένες ανακοινώσεις 
(e-poster).  

Την Παρασκευή 2 Νοεμβρίου 2018 έλαβε χώρα μόνο 

* Αντεπιστέλλων Συγγραφέας
Μανούσος Ε. Καμπούρης, Τηλέφωνο Επικοινωνίας: 2610-962368, Fax: 2610-969955, Email: permed@upatras.gr
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η πρώτη συνεδρία με τίτλο ΣΤΡΑΤΗΓΙΚΗ ΕΡΕΥΝΑΣ ΓΓΕΤ 
- ΕΦΑΡΜΟΓΗ ΤΟΥ ΝΕΟΥ ΕΥΡΩΠΑΪΚΟΥ ΚΑΝΟΝΙΣΜΟΥ 
(GDPR) και Προεδρείο τους κ.κ. Γεωργίου και Τσέζου 
όπου παρουσιάστηκαν η στρατηγική της Γενικής Γραμ-
ματείας Έρευνας και Τεχνολογίας για την Έρευνα και 
την καινοτομία (από τον κ Xατζηπαραδείση), το ρυθ-
μιστικό πλαίσιο για την επεξεργασία γενετικών και γο-
νιδιωματικών δεδομένων (από τον κ. Ζωγραφόπουλο)  
και ο άξονας από την Γονιδιωματική στην εξατομικευ-
μένη θεραπεία μέσω της Ιατρικής ακριβείας (από τον κ. 
Huntington). 

Ο κύριος όγκος των συνεδριών διεξήχθη το Σάββατο 
3 Νοεμβρίου 2018. Η δεύτερη συνεδρία, με τίτλο ΓΕΝΕ-
ΤΙΚΑ ΝΟΣΗΜΑΤΑ και προεδρείο τις κ.κ. Traeger-Συνοδι-
νού  και Σύρρου  ήταν μια εποπτική ανασκόπηση πα-
θογενετικών οντοτήτων και περιλάμβανε παρουσιάσεις 
για μία αναδρομή 45 ετών στο θέμα της απενεργοποίη-
σης του ενός Χ χρωμοσώματος, από τον κ. Huntington, 
την γενετική διάσταση της αρτηριακής πίεσης (κος Ευ-
αγγέλου), την μονογονιδιακή μορφή του σακχαρώδους 
διαβήτη (κα Σερτεδάκη) και την ημι-ξενογονιδιωματική 
συνιστώσα της νόσου Crohn, δηλαδή τη συσχέτισή της 
με το μικροβίωμα (κα Γαζούλη).  Η τρίτη συνεδρία, με 
τίτλο  ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΝΕΥΡΟΛΟΓΙΚΩΝ ΚΑΙ ΨΥΧΙΑΤΡΙΚΩΝ ΝΟ-
ΣΗΜΑΤΩΝ και προεδρείο τους κ.κ. Καναβάκη και Μαύ-
ρου εστιαζόταν στην γενετική διάσταση  της  κλινικής 
ψυχιατρικής και περιλάμβανε παρουσιάσεις για τα νέα 
θεραπευτικά δεδομένα στα νευρολογικά νοσήματα δυ-
ναμικής μεταλλακτικής αιτιολογίας (κα Καραδήμα), για 
τα νεότερα νοσολογικά δεδομένα της Γενετικής των 
κληρονομικών αταξιών (κος Κούτσης) και τη γενετική 
βάση της διαταραχής ελλειμματικής προσοχής (κος 
Βάσσος) και των Ψυχιατρικών νοσημάτων γενικότερα 
(κος Δικαίος).

Η τέταρτη συνεδρία ΝΕΕΣ ΤΕΧΝΟΛΟΓΙΕΣ ΚΑΙ ΣΥΣΤΗ-
ΜΑΤΑ ΣΤΗΝ ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΚΑΙ ΠΡΟΓΕΝΝΗΤΙΚΗ ΔΙΑΓΝΩΣΗ 
ήταν εστιασμένη στις τεχνολογικές λύσεις αντιδρα-
στηρίων, οργανολογίας και διασύνδεσης και διεπαφών 
καθώς και σε προτάσεις  για εξοπλισμό αιχμής για την 
κλινική γενετική ανάλυση.  Ο κος Katzir παρουσίασε 
τη  πρόταση της MENARINI Diagnostics για την εν τω 
βάθει ψηφιοποίηση και ολοκλήρωση απεικονιστικού 
εξοπλισμού. Ο κ Garcia παρουσίασε την ολοκληρωμένη 
βιοπληροφορική πλατφόρμα  GeneSystems© για αλ-
ληλούχιση νέας γενιάς (NGS) της Sistemas Genomicos, 
ενώ ο κ Πατσαλής την πρόταση της NIPD GENETICS 
για μια ενιαία πλατφόρμα ανίχνευσης τόσο σημειακών 
μεταλλαγών όσο και μοναδιαίων μεταλλαγών γονιδιώ-
ματος (ανευπλοϊδίες). Στο ίδιο πεδίο της αλληλούχισης 
νέας γενιάς  κινήθηκε και η κα Ζυγούρη με την πρότα-

ση της Agilent Technologies για συνέργεια στο πλαίσιο 
της συμπληρωματικότητας μεταξύ NGS και συστοιχι-
ών Συγκριτικού Γονιδιωματικού Υβριδισμού (aCGH). 
Ο κ Σταμούλης παρουσίασε  την πρόταση της SOPHIA 
GENETICS για την κλινική γονιδιωματική ανάλυση με 
την πλατφόρμα εκφραζόμενου γονιδιώματος κλινικής 
συσχέτισης. Τέλος, ο κ. Παπανικολάου των ΑΝΤΙΣΕΛ 
– ThermoFisher Scientific εστίασε σε μια λογική προ-
σαρμογής μερικών τεχνικών λύσεων και προϊόντων σε 
μια περισσότερο ολοκληρωμένη και πλήρως σύγχρονη 
προσέγγιση, με βάση τις προτάσεις των Affymetrix και 
Ion.

Η πέμπτη συνεδρία με τίτλο ΓΕΝΕΤΙΚΗ/ΓΟΝΙΔΙ-
ΩΜΑΤΙΚΗ ΑΝΑΠΑΡΑΓΩΓΗΣ και προεδρείο τις κ.κ. 
Kίτσιου-Τζέλη και Βελισσαρίου. Στο πλαίσιο αυτό 
παρουσιάστηκαν οι ομιλίες  «Aνασυνδυασμός και γο-
νιδιωματική αστάθεια στα αναπαραγωγικά κύτταρα» 
από τον κ. Γεωργίου, «Προεμφυτευτική Γενετική Ανά-
λυση» από την κα Traeger – Συνοδινού και μια κριτική 
ανάλυση της aCGH υψηλής ευκρίνειας στη προγεννη-
τική διάγνωση από την κα Τζέτη. Η έκτη συνεδρία, με 
προεδρείο τους κ.κ. Μαρουλάκου και  Λαμπρόπουλο 
με θέμα της ΔΙΚΑΝΙΚΗ ΙΑΤΡΙΚΗ ΚΑΙ ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΔΙΑΓΝΩ-
ΣΗ απτόταν μιας παραμέτρου με εξαιρετική κοινωνική 
βαρύτητα, που έχει γίνει γνωστή και στο μη ειδικό κοι-
νό μέσω τηλεοπτικής προβολής. Σε αυτό το πλαίσιο, η 
κα Σπηλιοπούλου μίλησε για την ειδική εφαρμογή της 
Ιατρικής Γενετικής στην ιατροδικαστική διερεύνηση 
του αιφνίδιου καρδιακού θανάτου, που περιλαμβά-
νεται στην πληθώρα περιπτώσεων ιατροδικαστικών 
εφαρμογών, ενώ η κα Σκίτσα για την ταυτοποίηση αν-
θρώπινων υποκειμένων με μεθόδους μοριακής βιολο-
γίας και γενετική ανάλυση.

Τέλος, η έβδομη και τελευταία συνεδρία της ημέρας, 
με προεδρείο τους κ.κ. Αθανασιάδου και Γιανουκάκο και 
με τίτλο ΚΥΤΤΑΡΙΚΗ/ΓΟΝΙΔΙΑΚΗ ΘΕΡΑΠΕΙΑ ΓΕΝΕΤΙΚΩΝ 
ΝΟΣΗΜΑΤΩΝ περιέλαβε ομιλίες για Γονιδιακή θεραπεία 
τόσο σε νευρολογικά νοσήματα (κ. Κλεόπα) όσο και για 
την Αντιμετώπιση των Αιμοσφαιρινοπαθειών (κ. Παπα-
νικολάου), αλλά και για την καταπολέμηση καρκίνων 
με βάση τροποποιημένα ανοσοκύτταρα (κα Ελευθερι-
άδου).

Την Κυριακή 4 Νοεμβρίου 2018 πραγματοποιήθηκαν 
οι δύο τελευταίες συνεδρίες, η συνεδρία ελευθέρων 
παρουσιάσεων και η ομιλία–φόρος τιμής στον Γεώρ-
γιο Σταματογιαννόπουλο «Από την Γενετική Ανθρώπων 
μέσω Μοριακή Βιολογίας, στην αποτελεσματική αντιμε-
τώπιση της Θαλασσαιμίας από τον κ. Higgs, ενώ παρέ-
μεναν προσβάσιμες σε ψηφιακούς πόρους οι ηλεκτρο-
νικές αναρτημένες εργασίες.
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Τεύχος 1 • Ιανουάριος - Απρίλιος 2019

Συγκεκριμένα, η όγδοη συνεδρία ήταν απόλυτα εξει-
δικευμένη και αφορούσε ΝΕΕΣ ΘΕΡΑΠΕΙΕΣ ΣΤΟΝ ΚΑΡ-
ΚΙΝΟ, με προεδρείο τους κ.κ. Δημητριάδη και Γκάγκο 
και ομιλητές τους κ.κ. Μπαξεβάνη, Δήμα και Γκάγκο. 
Οι αντίστοιχες παρουσιάσεις αφορούσαν το ρόλο 
των HLA αλληλομόρφων στην ανοσοθεραπεία του 
καρκίνου του προστάτη μέσω του εμβολίου ΑΕ37, τις 
ανοσοθεραπευτικές προσεγγίσεις σε ζωικά πρότυπα 
καρκίνου και την γενικευμένη και στοχευμένη ογκοθε-
ραπευτική προοπτική της τελομερικής έρευνας και των 
τεχνικών επιδιόρθωσης του DNA. Τέλος, η ένατη και 
τελευταία συνεδρία με τίτλο ΔΕΔΟΜΕΝΑ ΓΕΝΕΤΙΚΗΣ 
ΑΝΑΛΥΣΗΣ ΜΕΓΑΛΗΣ ΚΛΙΜΑΚΑΣ / ΒΙΟΠΛΗΡΟΦΟΡΙΚΗ 
και προεδρείο τις κ.κ. Στεφάνου και Φλωρεντίν περιέ-
λαβε ομιλίες για την εξέλιξη της Προληπτικής Φαρμα-
κογονιδιωματικής στην κλινική πράξη για την εξατο-

μίκευση της θεραπείας ψυχιατρικών νοσημάτων (κος 
Πατρινός), για την συσχέτιση της ανάπτυξης χρήσης 
και συντήρησης βάσεων δεδομένων με την ερμηνεία 
γενετικών παραλλαγών (κος Μακρυθανάσης) και την 
εξέλιξη ευφυών και (αυτό) προσαρμόσιμων τεχνικών 
για την ανάλυση και επεξεργασία μεγάλου όγκου γονι-
διωματικών δεδομένων (κος Φωτιάδης).

Στις ελεύθερες προφορικές παρουσιάσεις προε-
δρείο αποτελούσαν οι κ.κ. Τζέτη και  Πάμπανος, όπου 
έγινε παρουσίαση 6 εργασιών, ενώ όπως προαναφέρ-
θηκε υπήρχαν και 63 ηλεκτρονικά αναρτημένες εργα-
σίες.

Συνολικά, το 3ο Συνέδριο του ΣΙΓΕ στέφθηκε από 
απόλυτη επιτυχία με τη συμμετοχή καταξιωμένων ομι-
λητών από την Ελλάδα και το εξωτερικό στο πεδίο της 
Γενετικής και Γονιδιωματικής του ανθρώπου. 

Meeting report of the 3rd Conference of the Hellenic Association 
of Medical Geneticists, 2-4 November 2018, Athens, Greece 

Manousos E. Kambouris
University of Patras, School of Health Sciences, Department of Pharmacy, Labora-

tory of Pharmacogenomics and Individualized Therapy, Patras, Greece
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1. Θεματολογία και αναγνωστικό κοινό 
Το περιοδικό «Εξατομικευμένη Ιατρική» είναι ελληνό-
γλωσση κρινόμενη επιστημονική περιοδική έκδοση που 
στοχεύει στην διάδοση της ιδέας και των αρχών, των μορ-
φών και των μέσων της Εξατομικευμένης Ιατρικής, Φαρ-
μακογονιδιωματικής και Εξατομικευμένης Θεραπείας, και 
στην επαύξηση και βελτίωση του διεπιστημονικού διαλό-
γου. Δέχεται και δημοσιεύει κλινικά σημαντικές ερευνη-
τικές εργασίες και άρθρα ανασκόπησης στους τομείς την 
Γονιδιωματικής και της Εξατομικευμένης Ιατρικής, περι-
λαμβάνοντας ενδεικτικά αλλά όχι αποκλειστικά την Φαρ-
μακογονιδιωματική, τη γονιδιωματική πληροφορική, τη 
γονιδιωματική σπανίων νόσων και Καρκίνου, τη ψυχιατρι-
κή γονιδιωματική, την γονιδιωματική Δημόσιας Υγείας, 
την δεοντολογία στη Γονιδιωματική και την οικονομική 
αξιολόγηση τεχνολογιών και θεραπειών με γονιδιωμα-
τικές συνιστώσες. 

2. Γλώσσα 
Δημοτική Ελληνική, στην οποία πρέπει να είναι συγγε-
γραμμένες όλες οι υποβαλλόμενες εργασίες, συνοδευ-
όμενες από τίτλο, συγγραφική ομάδα και φορείς προέ-
λευσης, περίληψη και λέξεις ευρετηρίου και στα Αγγλικά.

3. Τρόπος υποβολής
Η υποβολή γίνεται αποκλειστικά ηλεκτρονικά μέσω του 
οικείου ιστοτόπου www.permed.gr. 

Η συντακτική επιτροπή και ο Διευθυντής Σύνταξης 
πραγματοποιούν την αρχική εξέταση της εργασίας και 
αν αυτή είναι κατάλληλη για το περιοδικό και η υποβο-
λή έχει γίνει πλήρως και ορθά, το δοκίμιο αποστέλλεται 
στους αντίστοιχους κριτές. Κατά την υποβολή οι συγ-
γραφείς μπορούν να ζητήσουν εξαίρεση κριτών. Η δια-
δικασία κρίσης ολοκληρώνεται σε 2-3 εβδομάδες με την 
υποβολή της εισήγησης των κριτών, με βάση την οποία ο 
Διευθυντής Σύνταξης αποφασίζει περί της δημοσίευσης 
της εργασίας. Τα σχόλια, η εισήγηση των κριτών και η τε-
λική απόφαση κοινοποιούνται από τη Διεύθυνση Σύντα-
ξης στους Συγγραφείς. 

4. Πρωτοτυπία της εργασίας και πνευματικά 
δικαιώματα 
Οι υποβληθείσες εργασίες πρέπει να είναι πρωτότυπες 
στο όλον τους, χωρίς τμήματα προηγουμένων δημοσιεύ-
σεων και κατά την υποβολή τους δεν πρέπει να είναι υπό 
κρίση σε άλλο φορέα δημοσίευσης/περιοδικό. Η υποβο-
λή πρέπει να έχει εγκριθεί από όλους τους συγγραφείς. 

Ο αντεπιστέλλων συγγραφέας είναι συνήθως το αρχαι-
ότερο μέλος της συγγραφικής ομάδας που αναλαμβά-
νει τη γενική ευθύνη για όλες τις απόψεις της εργασίας 
(δεοντολογία, πρωτοτυπία,  συναίνεση, διαχείριση δεδο-
μένων και όλες τις διαστάσεις της Ορθής Ιατρικής Πρα-
κτικής). Το περιοδικό αποποιείται κάθε ευθύνης σε περι-
πτώσεις αιτημάτων αποζημίωσης/επανορθώσεων. Ολοι 
οι συγγραφείς πρέπει να υπογράψουν τη δήλωση παρα-
χώρησης πνευματικών δικαιωμάτων και επίσης πρέπει να 
έχουν συνεισφέρει στη εργασία σύμφωνα με τα καθορι-
ζόμενα από την ICMJE (http://www.icmje.org). 

5. Δήλωση αντικρουόμενων συμφερόντων 
Κάθε συγγραφέας οφείλει να δηλώσει όλα εκείνα τα οι-
κονομικά στοιχεία και ενδιαφέροντα που τον αφορούν 
και που σχετίζονται με την μελέτη καθώς μπορούν να 
οδηγήσουν σε σύγκρουση συμφερόντων. Η προέλευση 
της χρηματοδότησης/χορηγίας της μελέτης πρέπει να 
γνωστοποιείται.

Αν δεν υφίσταται θέμα αντικρουόμενων συμφερό-
ντων, αυτό πρέπει να δηλώνεται σαφώς στην υποβαλ-
λόμενη εργασία πριν από τις Αναφορές  ως ακολούθως: 
“Οι συγγραφείς δηλώνουν απουσία αντικρουόμενων 
συμφερόντων”. 

6. Δεοντολογία έρευνας και συμμόρφωση 
Η Εξατομικευμένη Ιατρική ακολουθεί τις οδηγίες της Διε-
θνούς Επιτροπής Συντακτών Ιατρικών Περιοδικών (www.
icmje.org). Για όλα τα πρωτότυπα ερευνητικά άρθρα 
απαιτούνται δηλώσεις (ι) για έγκριση της έρευνας από 
την εκάστοτε επιβλέπουσα επιτροπή δεοντολογίας, (ιι) 
για τη διεξαγωγή της έρευνας σύμφωνα με τα δεοντολο-
γικά πρότυπα τα προβλεπόμενα από τη Διακήρυξη του 
Ελσίνκι και (ιιι) για την απόκτηση έγγραφης ενήμερης συ-
γκατάθεσης από τους μετέχοντες ασθενείς. Για μελέτες με 
πειραματόζωα απαιτείται και η ακόλουθη δήλωση: «Τη-
ρήθηκαν όλες οι διεθνείς, εθνικές ή/και εταιρικές ισχύου-
σες προβλέψεις για τη φροντίδα και μεταχείριση ζώων». 

7. Άδειες και Λογοκλοπή 
Για τη χρήση απεικονιστικού υλικού ήδη δημοσιευμένου 
απαιτείται  η προσκόμιση από τους συγγραφείς γραπτής 
άδειας από τον/τους  κατόχους των πνευματικών δικαι-
ωμάτων και η παρουσίασή της κατά το στάδιο της υπο-
βολής.  Η λογοκλοπή δεν γίνεται ανεκτή σε καμία περί-
πτωση. Εξειδικευμένο λογισμικό χρησιμοποιείται για την 
ανίχνευσή της και δοκίμια που εμφανίζουν  τέτοια φαι-

ΟΔΗΓΊΕΣ ΠΡΟΣ ΣΥΓΓΡΑΦΕΊΣ
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νόμενα επιστρέφονται χωρίς κρίση στον αντεπιστέλλο-
ντα συγγραφέα. 

8. Τύποι εργασιών 
Το περιοδικό «Εξατομικευμένη Ιατρική» δημοσιεύει τις 
κάτωθι κατηγορίες εργασιών: 

Πρωτότυπα ερευνητικά άρθρα: Οι πρωτότυπες δη-
μοσιεύσεις πρέπει να συνεισφέρουν στη διεύρυνση της 
Γνώσης στο πεδίο της φαρμακογονιδιωματικής και της 
γονιδιωματικής και εξατομικευμένης θεραπείας. Τα συ-
μπεράσματα πρέπει να είναι λογικά και να υποστηρίζο-
νται από στατιστική ανάλυση. Όταν εξετάζεται η ακρίβεια 
διαγνωστικού δοκιμίου, ενθαρρύνεται η συμμόρφωση 
με τα Πρότυπα Αναφοράς Διαγνωστικής Ακρίβειας / 
Standards for Reporting of Diagnostic Accuracy (STARD) 
και με το αντίστοιχο ροϊκό διάγραμμα. (http://www. 
stard-statement. org). Οι προδιαγραφές του άρθρου εί-
ναι: απλή περίληψη ως 250 λέξεων, 3-5 λέξεις ευρετηρί-
ου, κείμενο ως 10,000 λέξεις, ως έξι εικόνες και ως έξι πί-
νακες και βιβλιογραφία ως 70 αναφορές. 

Άρθρα ανασκόπησης: Το περιοδικό αποδέχεται συ-
στηματικές ανασκοπήσεις, βιβλιογραφικές ανασκοπή-
σεις επί ενός θέματος και μετααναλύσεις. 

Οι προδιαγραφές της Ανασκόπησης είναι: απλή πε-
ρίληψη ως 250 λέξεων, 3-5 λέξεις ευρετηρίου, κείμενο ως 
12,000 λέξεις, ως οκτώ εικόνες και ως έξι πίνακες και βι-
βλιογραφία ως 120 αναφορές.

Επιστολές στην σύνταξη: Η επικοινωνία με την δι-
εύθυνση σύνταξης είναι ευπρόσδεκτη και δημοσιεύε-
ται αν προφέρει εποικοδομητική και συνεκτική κριτική 
σε δημοσιευμένα άρθρα του περιοδικού με βάση της 
διακριτική ευχέρεια της Σύνταξης. Πρέπει να υποβάλ-
λονται το αργότερο τρεις μήνες μετά από την ψηφια-
κή δημοσίευση του άρθρου ενδιαφέροντος. Μετά την 
αποδοχή, η υποβολή τίθεται υπόψη της συγγραφικής 
ομάδας του άρθρου ενδιαφέροντος για απάντηση. Οι 
προδιαγραφές είναι κείμενο ως 800 λέξεις, ως δύο ει-
κόνες και βιβλιογραφία ως 10 αναφορές. Επιτρέπονται 
ως 5 συγγραφείς και δεν απαιτούνται περίληψη και λέ-
ξεις ευρετηρίου. 

Σχόλια/Άρθρα γνώμης/Συνεντεύξεις/Βιβλιοπα-
ρουσιάσεις/Ανασκοπήσεις συνεδρίων/Παρουσιάσεις 
ιδρυμάτων: Τα άρθρα αυτά έχουν σαν σκοπό τη γνωστο-
ποίηση της άποψης διεθνούς φήμης ακαδημαϊκών και 
ερευνητών σε θέματα επιστημονικής επικαιρότητας, δη-
μοσίου διαλόγου ή μείζονος σημασίας τρεχουσών ανακα-
λύψεων στους τομείς της φαρμακογονιδιωματικής αι την 
γονιδιωματικής και εξατομικευμένης Ιατρικής. Συγγρά-
φονται μόνο κατόπιν πρόσκλησης και οι προδιαγραφές 
είναι κείμενο ως 1,500 λέξεις, ως δύο εικόνες και βιβλιο-

γραφία ως 10 αναφορές. Επιτρέπονται ως 3 συγγραφείς 
και δεν απαιτούνται περίληψη και λέξεις ευρετηρίου.

9. Δομή δοκιμίου 
Ένα δοκίμιο προς υποβολή πρέπει να ικανοποιεί τις κά-
τωθι προδιαγραφές 

I. Συνοδευτική επιστολή: Κάθε δοκίμιο πρέπει να συνο-
δεύεται από επιστολή υπογεγραμμένη από τον αντεπι-
στέλλοντα συγγραφέα εκ μέρους όλων των συγγραφέων 
δηλώνοντας ότι το υποβληθέν άρθρο δεν έχει υποβλη-
θεί για δημοσίευση και σε άλλο περιοδικό. Σε περίπτωση 
αναθεωρημένων (revised) άρθρων, μια αναλυτική λίστα 
με τις διορθώσεις/παρεμβάσεις σύμφωνα με τα σχόλια 
των κριτών θα πρέπει να υποβάλλεται μαζί με τη συνο-
δευτική επιστολή. 

II. Σελίδα τίτλου: Περιλαμβάνει τον τίτλο του δοκιμί-
ου, τα ονόματα των συγγραφέων και τα ιδρύματα από τα 
οποία προέρχονται οι συγγραφείς, τις διευθύνσεις ηλε-
κτρονικού ταχυδρομείου όλων των συγγραφέων, και το 
ίδρυμα, διεύθυνση, τηλέφωνο και διεύθυνση ηλεκτρονι-
κού ταχυδρομείου του συγγραφέα αλληλογραφίας. 

III. Αταυτοποίητο δοκίμιο 
1. Τίτλος: Αταυτοποίητη σελίδα τίτλου που ανα-

φέρει μόνο τον τίτλο και όχι συγγραφείς και στοιχεία 
υπαγωγής. 

2. Περίληψη: Η περίληψη περιλαμβάνει τα σημαντι-
κότερα ευρήματα και συμπεράσματα της εργασίας. 

3. Λέξεις ευρετηρίου: Μετά την περίληψη απαιτού-
νται 3 ως 5 Λέξεις ευρετηρίου, οι οποίες πρέπει να επι-
λέγονται από τη βάση δεδομένων Επικεφαλίδων Ιατρι-
κής Θεματολογίας/ Medical Subject Headings (MeSH) της 
Εθνικής Ιατρικής Βιβλιοθήκης των ΗΠΑ. 

4. Δομή σώματος κειμένου: Το κείμενο των πρωτό-
τυπων άρθρων πρέπει να έχει Εισαγωγή, Υλικά και Με-
θόδους, Αποτελέσματα και Συζήτηση. Των άρθρων 
ανασκόπησης πρέπει να έχει Εισαγωγή, Συζήτηση και 
Μελλοντικές Προοπτικές, ενώ η ανάπτυξη των υπολοί-
πων παραγράφων επαφίεται καθ’ ολοκληρίαν στους 
συγγραφείς.

Γραμματοσειρά: Η προτεινόμενη επιλογή είναι η 
Times New Roman 12 στιγμών (12 pt) σε διπλό διάστη-
μα και με εμφανείς τις αριθμήσεις σειράς και σελίδας. 

Συντμήσεις: Πρέπει να χρησιμοποιούνται όσο το 
δυνατόν λιγότερο, αλλά σε περίπτωση χρήσης ορίζο-
νται την πρώτη φορά που αναφέρονται στο κείμενο με 
την ολογραφική μορφή να ακολουθείται από το ακρω-
νύμιο ή την σύντμηση εντός παρένθεσης. 

Ευχαριστίες, χορηγίες και χρηματοδότηση: Οι Ευ-
χαριστίες βρίσκονται στο τέλος του σώματος του κει-
μένου, πριν από τον βιβλιογραφικό κατάλογο/αναφο-
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ρές. Η οποιαδήποτε χρηματοδότηση ή χορηγία από 
φαρμακευτικές εταιρείες, κατασκευαστές ιατρικού 
εξοπλισμού  και άλλες εταιρείες ή επιχειρήσεις των 
οποίων προϊόντα ή υπηρεσίες έχουν χρησιμοποιηθεί 
στη μελέτη πρέπει να δηλώνονται στην Δήλωση  Αντι-
κρουόμενων συμφερόντων αλλά και στις Ευχαριστίες.

Μονάδες μέτρησης: Όλες οι μετρήσεις πρέπει να 
αποδίδονται στο Διεθνές Σύστημα (SI). Η υποδιαστο-
λή αποδίδεται με κόμμα (π.χ. 3,5 cm) με κενά εμπρός 
και πίσω από το σύμβολο συν/πλην (π.χ. 13,6 ± 1,2). 
Δεν πρέπει να υπάρχουν κενά εκατέρωθεν ενδεικτών 
κύμανσης (π.χ. 15-20) ή συμβόλων ισότητας/ανισότη-
τας (π.χ. r=0,37, p<0,005). 

10. Εικόνες και Πίνακες 
Όλες οι εικόνες και οι πίνακες πρέπει να αναφέρο-
νται στο κείμενο κατά σειράν εμφανίσεως με αραβι-
κά νούμερα εντός παρενθέσεως, π.χ. (Εικ. 1) και (Πιν. 
1). Τμήματα εικόνων αναφέρονται με πεζά γράμματα 
π.χ.  (Εικ. 1α). 

Οι εικόνες πρέπει να είναι υψηλής ανάλυσης. Ανυ-
σματικά γραφήματα, σαρωμένα και πρωτότυπα γραμ-
μικά σχέδια πρέπει να υποβάλλονται σε μορφή bitmap 
και σε ελάχιστη ανάλυση 1,200 στιγμών (dpi). Φωτο-
γραφίες, σχέδια και ζωγραφιές πρέπει να υποβάλλο-
νται σε μορφή TIFF ή JPEG, σε διαστάσεις 174 mm πλά-
τος και 234 mm ύψος και σε ελάχιστη ανάλυση 300 
στιγμών (dpi). 

Η ανωνυμία των ασθενών πρέπει να διασφαλίζεται. 
Όλα τα δεδομένα που μπορούν να οδηγήσουν σε ταυ-
τοποίηση (ονόματα, αρχικά, αριθμοί ταυτότητας/ταυ-
τοποίησης/καταγραφής) πρέπει να μην εμφανίζονται 
στο κείμενο στις εικόνες και σε πίνακες. Αν είναι απα-
ραίτητο να εμφανίζεται το πρόσωπο ασθενούς, πρέπει 
να μαυρίζονται τα μάτια. Αν είναι δυνατή η ταυτοποί-
ηση του ασθενούς από φωτογραφία, λεζάντα ή αντί-
στοιχο μέρος του κειμένου, πρέπει να συνυποβάλλε-
ται γραπτώς η συγκατάθεσή του.

Οι λεζάντες των εικόνων πρέπει να περιλαμβάνονται 
σε ξεχωριστή σελίδα του κειμένου ενώ των Πινάκων 
πρέπει να αναγράφονται πάνω από τον κάθε πίνακα. 
Ερμηνευτικά σύμβολα (αστερίσκοι, βέλη κλπ)  πρέπει 
να χρησιμοποιούνται όταν τα απεικονιστικά δεδομέ-
να είναι ασαφή, να μην χρησιμοποιούνται σε έγχρω-
μη οροφή αλλά σε άσπρο, μαύρο και τόνους του γκρι 
και σε μέγεθος που να αναλογεί με αυτό της εικόνας. 

Οι πίνακες πρέπει να υποβάλλονται μετά από τον 
βιβλιογραφικό κατάλογο, σε ξεχωριστή σελίδα ο κα-
θένας και με αραβική αρίθμηση και τον τίτλο τους σε 
μορφή επικεφαλίδας, ενώ τυχούσες συντμήσεις πρέ-

πει να επεξηγούνται σε υποσημείωση. Κάθε στήλη του 
πίνακα πρέπει να έχει κεφαλίδα που να περιγράφει το 
πληροφοριακό της περιεχόμενο. 

11. Βιβλιογραφία 
Η ακρίβεια της βιβλιογραφικής τεκμηρίωσης βαρύνει 
αποκλειστικά τους συγγραφείς. Ο κατάλογος βιβλιο-
γραφίας πρέπει να περιλαμβάνει μόνο εργασίες που 
αναφέρονται εντός του κειμένου και είτε έχουν δη-
μοσιευτεί είτε έχουν γίνει αποδεκτές προς δημοσίευ-
ση. Προσωπική επικοινωνία και αδημοσίευτες εργα-
σίες απλά αναφέρονται εντός του κειμένου και  μόνο. 
Δεν πρέπει να χρησιμοποιούνται σημειώσεις ως υπο-
κατάστατο βιβλιογραφικού καταλόγου.

Η καταλογογράφηση γίνεται με αλφαβητική σειρά 
από το επίθετο του πρώτου συγγραφέα κάθε αναφε-
ρόμενης εργασίας. Προκειμένου περί κοινού πρώτου 
συγγραφέα η καταλογογράφηση γίνεται βάσει του αρ-
χικού του επωνύμου του δεύτερου, τρίτου κ.ο.κ. συγ-
γραφέα, ενώ για πανομοιότυπη συγγραφική ομάδα 
χρησιμοποιείται απόλυτη χρονολογική σειρά με  επι-
θέματα a, b, c.

Οι εργασίες που κατά την υποβολή υπάρχουν μόνο 
σε μορφή ψηφιακής προδημοσίευσης πρέπει να ανα-
φέρονται με το αντίστοιχο αριθμό DOI (digital object 
identifier). 

Ως έξι συγγραφείς αναγράφονται πλήρως με επώ-
νυμο και αρχικά ονόματος/-ων. Αν είναι περισσότεροι 
αναγράφονται οι 3 πρώτοι και ακολουθεί το ‘et al.’. 

Για κεφάλαια βιβλίων αναγράφονται ο τίτλος και οι 
συγγραφείς του κεφαλαίου, ο τίτλος του βιβλίου και 
ο/οι επιμελητής/-ές έκδοσης, η πόλη, χώρα, εκδοτικός 
οίκος, χρονολογία έκδοσης και οι σελίδες.

Για αποκλειστικώς δικτυακά διαθέσιμα αρχεία πρέ-
πει να αναγράφονται οι συγγραφείς αν υπάρχουν, ο 
τίτλος της ιστοσελίδας, η δικτυακή διεύθυνση URL και 
η ημερομηνία τελευταίας επίσκεψης των συγγραφέων 
στην ιστοσελίδα. 
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Σε περίπτωση αμφιβολίας, αναγράψτε τον πλήρη τίτλο 
του περιοδικού.

12. Διαδικασία Κρίσης και αναθεώρησης υποβληθει-
σών εργασιών
Η αποδοχή προς δημοσίευση αποφασίζεται από τον Δι-
ευθυντή Σύνταξης βάσει των εισηγήσεων των κριτών. Οι 
συγγραφείς οφείλουν να ολοκληρώσουν τις απαιτούμε-
νες διορθώσεις στα τελικά δοκίμιο εντός 5 ημερών από την 
αποστολή αυτών σε μορφή αρχείου pdf, οι οποίες περιλαμ-
βάνουν χωρίς να περιορίζονται σε έλεγχο της αρτιότητας 
του κειμένου, αποδοχή ορθογραφικών, γραμματικών και 
συντακτικών διορθώσεων και έλεγχος της εισαγωγής και 
ορθής αρίθμησης  και αναφοράς πινάκων και εικόνων. Μετά 
την ψηφιακή δημοσίευση της εργασίας δεν είναι εφικτές δι-
ορθώσεις, εκτός από τη δημοσίευση διορθώσεων (Erratum) 
σε επόμενα τεύχη. 


