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΢ΣΟΙΥΔΙΑ ΑΡΥΙΚΗ΢ ΔΚΓΟ΢Η΢ 

ΟΜΑΓΑ ΢ΤΓΓΡΑΦΗ΢ 
Γν Βαζζθζηή Αθεπόνμο-Μανίκμο, 
Βζμθόβμξ, Ακαπθδνώηνζα Καεδβή-
ηνζα, Σιήια Βζμθμβίαξ, Πακεπζζηή-
ιζμ Αεδκώκ. Γν Αθέλακδνμξ Ανβο-
νμηαζηνίηδξ, Βζμθόβμξ, εηη. Δπί-
ημονμξ Καεδβδηήξ, Σιήια Βζμθμβί-
αξ, Πακεπζζηήιζμ Κνήηδξ. Γν Αζηα-
ηενίκδ Κμιδημπμύθμο, Βζμθόβμξ, 
Ακαπθδνώηνζα Καεδβήηνζα, Σιήια 
Βζμθμβίαξ, Πακεπζζηήιζμ Αεδκώκ. 
Γν Πενζηθήξ Πζαθόβθμο, Βζμθόβμξ, 
Πεζναιαηζηό Γοικάζζμ Αβίςκ Ακαν-
βύνςκ. Βαζζθζηή ΢βμονίηζα, Βζμθό-
βμξ, Λύηεζμ Αβίαξ Σνζάδαξ Ανβμθί-
δαξ. 



ΤΠΔΤΘΤΝΗ ΓΙΑ ΣΟ ΠΑΙΓΑΓΩΓΙ-

ΚΟ ΙΝ΢ΣΙΣΟΤΣΟ 

Γν Βαζζθζηή Πενάηδ, Βζμθόβμξ, 
΢ύιαμοθμξ Π.Η. 
 

ΟΜΑΓΑ ΚΡΙ΢Η΢ 
Γν Βαζίθεζμξ Γαθακόπμοθμξ, Βζ-
μθόβμξ, Δπίημονμξ Καεδβδηήξ, 
Σιήια Βζμθμβίαξ, Πακεπζζηήιζμ 
Κνήηδξ. Γν Ακηώκδξ Καζημνίκδξ, 
Βζμθόβμξ, Γζεοεοκηήξ, 1μ Γοικάζζμ 
Κδθζζζάξ. Ακαζηαζία Καιπμύνδ, 
Βζμθόβμξ, Γοικάζζμ Νέαξ Υαθηδδό-
καξ.  

 

ΦΩΣΟΓΡΑΦΙΑ ΔΞΩΦΤΛΛΟΤ 
Αθοζίδεξ DNA (TSI, ΑΠΔΗΡΟΝ ΔΠΔ) 
 



΢ΥΔΓΙΑ ΠΡΩΣΟ΢ΔΛΙΓΩΝ ΚΔΦΑ-

ΛΑΙΩΝ 2 (ζει. 29), 4 (ζει. 59) 

θαη ΔΝΘΔΣΟΤ (ζει. 179). 

Λία Γαθάκδ 

ΠΗΓΔ΢ ΦΩΣΟΓΡΑΦΙΩΝ 
ΑΠΔΗΡΟΝ ΔΠΔ Diplococcus 
pneumoniae ζεθ. 15, Ηόξ ηδξ βνί-
πδξ ζεθ. 49, Καεανζζιόξ ιμκμ-
ηθςκζηώκ ακηζζςιάηςκ ζεθ.119, 
Γζαβμκζδζαηέξ αβεθάδεξ ζεθ. 135 
ηαζ Καεανζζιόξ παναθίαξ από πε-
ηνεθαζμηδθίδα από ημ καοάβζμ ημο 
Exxon Valdez ζεθ. 157. 

ΔΡΓΑ΢ΣΗΡΙΟ ΚΤΣΣΑΡΟΓΔΝΔΣΙ-
ΚΗ΢, ΜΑΙΔΤΣΗΡΙΟ ΜΗΣΔΡΑ. 
Κανοόηοπμξ αηόιμο πμο πάζπεζ 
από ζύκδνμιμ Klinefelter ζεθ. 100 
ηαζ ηανοόηοπμξ αηόιμο πμο πά-



ζπεζ από ζύκδνμιμ Turner ζεθ. 
100. 

 

΢ΣΟΙΥΔΙΑ ΑΡΥΙΚΗ΢ ΔΚΓΟ΢Η΢ 
΢ΣΟΙΥΔΙΑ ΔΠΑΝΔΚΓΟ΢Η΢ 
Ζ επακέηδμζδ ημο πανόκημξ αζαθί-
μο πναβιαημπμζήεδηε από ημ Ηκ-
ζηζημύημ Σεπκμθμβίαξ Τπμθμβζζηώκ 
& Δηδόζεςκ «Γζόθακημξ» ιέζς 
ρδθζαηήξ ιαηέηαξ, δ μπμία δδιζ-
μονβήεδηε ιε πνδιαημδόηδζδ από 
ημ Δ΢ΠΑ / ΔΠ «Δηπαίδεοζδ & Γζά 
Βίμο Μάεδζδ» / Πνάλδ «΢ΣΖΡΗΕΩ».  

Οζ αθθαβέξ πμο εκζςιαηώεδηακ 
ζηδκ πανμύζα επακέηδμζδ έβζκακ 
ιε αάζδ ηζξ δζμνεώζεζξ ημο Παζδα-
βςβζημύ Ηκζηζημύημο. 



ΥΠΟΥΡΓΕΙΟ ΠΑΙΔΕΙΑΣ, 
ΘΡΗΣΚΕΥΜΑΤΩΝ ΚΑΙ ΑΘΛΗΤΙΣΜΟΥ

 ΙΝΣΤΙΤΟΥΤΟ ΕΚΠΑΙΔΕΥΤΙΚΗΣ 
ΠΟΛΙΤΙΚΗΣ

Η συγγραφή και η επιστημονική 
επιμέλεια του βιβλίου πραγματο-

ποιήθηκε υπό την αιγίδα του Παιδα-
γωγικού Ινστιτούτου
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ΠΡΟ΢ΑΡΜΟΓΖ ΣΟΤ ΒΗΒΛΗΟΤ ΓΗΑ 
ΜΑΘΖΣΔ΢ ΜΔ ΜΔΗΩΜΔΝΖ ΟΡΑ΢Ζ 
Οιάδα ενβαζίαξ βζα ημ Ηκζηζημύημο 

Δηπαζδεοηζηήξ Πμθζηζηήξ 
 
 

Πξνζαξκνγή: ΢ιαΐθδ Γέζπμζκα, 
Δηπαζδεοηζηόξ 
 

Eπηκέιεηα: Γζμοιμύηδ Μανία, 
Δηπαζδεοηζηόξ  

 

Δπηζηεκνληθόο ππεύζπλνο: Βαζίθδξ  
Κμονιπέηδξ, ΢ύιαμοθμξ Α΄ ημο 
ΤΠ.Π.Δ.Θ 

 
Τπεύζπλε ηνπ έξγνπ: Μανία 
Γεθαζημπμύθμο, M.Ed. Δζδζηήξ 
Αβςβήξ 

 
Σερληθή ππνζηήξημε:Κςκζηακηίκμξ 
Γηονηήξ, Γν. Πθδνμθμνζηήξ 



΢οββναθείξ Πνμδζαβναθώκ  
πνμζανιμβήξ ηςκ αζαθίςκ βζα ημ 
Ηκζηζημύημ Δηπαζδεοηζηήξ Πμθζηζ-
ηήξ: 
Γηώξγνο Βνπγηνπθιίδεο, Γάζηαθμξ 
Δζδζηήξ Αβςβήξ  
Γειαζηνπνύινπ Μαξία, 
Δηπαζδεοηζηόξ Δζδζηήξ Αβςβήξ 
Γθπξηήο Κσλζηαληίλνο, Καεδβδηήξ 
Πθδνμθμνζηήξ 
 
Αλζμθόβδζδ ηαζ ηεθζηόξ έθεβπμξ ηςκ 
πνμζανιμβώκ: 
Γειαζηνπνύινπ Μαξία, 
Δηπαζδεοηζηόξ Δζδζηήξ Αβςβήξ 
Γθπξηήο Κσλζηαληίλνο, Καεδβδηήξ 

Πθδνμθμνζηήξ 



 

Μεηαιιάμεηο 

 
 
 
 
 

 
 
 

θεθά- 
ιαην  

6 
Αλάιπζε ρξσκνζσκάησλ κε ηε 
κέζνδν FISH 
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6. Μεηαιιάμεηο 
 
 Σμ βεκεηζηό οθζηό ιπμνεί κα ο-
πμζηεί αθθαβέξ ιε πμθθμύξ δζαθμ-
νεηζημύξ ηνόπμοξ. Σμ βεβμκόξ αοηό 
δεκ πνμηαθεί έηπθδλδ. ΢ηεθεείηε ιε 
πόζμοξ ηνόπμοξ ιπμνεί κα αθθά-
λμοκ μζ θέλεζξ πμο οπάνπμοκ ζ’ 
αοηή ηδ ζεθίδα. Οζ αθθαβέξ ζηδκ 
αθθδθμοπία ημο DNA, πμο μκμιάγμ-

κηαζ κεηαιιάμεηο, δδιζμονβμύκ ζο-
κήεςξ έκα δζαθμνεηζηό θαζκόηοπμ 
πςνίξ όιςξ αοηό κα είκαζ πάκημηε 
απαναίηδημ. Αοηό ελανηάηαζ από 
ημκ ηνόπμ ιε ημκ μπμίμ δ αθθαβή 
επζδνά ζημ βμκζδζαηό πνμσόκ, δδ-
θαδή ζηδκ πνςηεΐκδ. 
 Οζ βεκεηζζηέξ ηαηαηάζζμοκ ηζξ 
ιεηαθθάλεζξ ζε δύμ ιεβάθεξ ηαηδ-

βμνίεξ: Σζξ γνληδηαθέο ηαζ ηζξ ρξσ-
κνζσκηθέο. Ο ηοπζηόξ αοηόξ δζα-
πςνζζιόξ ζπεηίγεηαζ ιε ηδκ έηηαζδ 

13 / 93 



ηδξ αθθαβήξ. Ακ αοηή αθμνά ιζηνό 
ανζειό αάζεςκ, ζηζξ μπμίεξ ζοι-
ααίκεζ ακηζηαηάζηαζδ, πνμζεήηδ ή 
έθθεζρδ, ηόηε μκμιάγεηαζ βμκζδζαηή 
ιεηάθθαλδ. Ακ αθμνά αθθαβέξ ζε 
ιεβαθύηενμ ηιήια ημο πνςιμζώ-
ιαημξ, μκμιάγεηαζ πνςιμζςιζηή α-
κςιαθία. 
 Οζ ιεηαθθάλεζξ ζοιαάθθμοκ ζηδ 
δδιζμονβία βεκεηζηήξ πμζηζθόηδηαξ 
ζημκ πθδεοζιό ηαζ εοεύκμκηαζ βζα 
πμθθέξ ηθδνμκμιζηέξ αζεέκεζεξ, ηα-
εώξ ηαζ βζα πμθθέξ πενζπηώζεζξ 
ηανηίκμο. Μεηαθθάλεζξ ιπμνεί κα 
ζοιαμύκ ζε μπμζμδήπμηε βεκκδηζ-
ηό ή ζςιαηζηό ηύηηανμ εκόξ μν-
βακζζιμύ. Μόκμ μζ ιεηαθθάλεζξ ηςκ 
βεκκδηζηώκ ηοηηάνςκ, εκ ημύημζξ, 
ιπμνεί κα ιεηααζααζημύκ από ηδ 
ιζα βεκζά ζηδκ επόιεκδ. Αοηό όιςξ 
δε ζδιαίκεζ όηζ μζ ζςιαηζηέξ ιεηαθ-
θάλεζξ είκαζ θζβόηενμ ζδιακηζηέξ βζα 
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ηδκ οβεία. ΢ηδκ πναβιαηζηόηδηα α-
πμηεθμύκ ηδκ πθεζμκόηδηα ηςκ ιε-
ηαθθάλεςκ, δεδμιέκμο όηζ έκαξ ε-
κήθζημξ μνβακζζιόξ απμηεθείηαζ α-
πό 1.013 πενίπμο ζςιαηζηά ηύηηα-
να. 
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Η κειέηε ηεο δξεπαλνθπηηαξη-
θήο αλαηκίαο απνηειεί ζηαζκό 
ζηελ θαηαλόεζε ησλ κεραλη-
ζκώλ δεκηνπξγίαο ησλ κεηαι-
ιάμεσλ 
 
 Ζ πνώηδ βεκεηζηή αζεέκεζα πμο 
ανέεδηε όηζ είκαζ απμηέθεζια ζο-
βηεηνζιέκδξ βμκζδζαηήξ ιεηάθθαλδξ 

ήηακ δ δξεπαλνθπηηαξηθή αλαη-
κία. Σμ 1949, μ Linus Pauling ηαζ μζ 
ζοκενβάηεξ ημο ακαηάθορακ όηζ δ 
αζιμζθαζνίκδ ηςκ εκδθίηςκ, HbA, 
πμο απμηεθείηαζ από ηέζζενζξ πμ-
θοπεπηζδζηέξ αθοζίδεξ, δύμ α ηαζ 
δύμ α, δζέθενε ζηα θοζζμθμβζηά ά-
ημια ζε ζπέζδ ιε εηείκα πμο έπα-
ζπακ από δνεπακμηοηηανζηή ακαζ-
ιία. 
 ΢ήιενα βκςνίγμοιε όηζ δ δζαθμ-
νά εκημπίγεηαζ ζημ έηημ αιζκμλύ ηδξ 
α-πμθοπεπηζδζηήξ αθοζίδαξ, όπμο 
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ημ βθμοηαιζκζηό μλύ ακηζηαείζηαηαζ 
από ααθίκδ. Ζ ιεηαθθαβιέκδ αζιμ-
ζθαζνίκδ ζοιαμθίγεηαζ ςξ HbS. Ζ 
αθθαβή ζηδκ αημθμοεία ηςκ αιζκμ-
λέςκ είκαζ απμηέθεζια ιζαξ βμκζδζ-
αηήξ ιεηάθθαλδξ ζηδκ ηνζπθέηα 
πμο ηςδζημπμζεί ημ βθμοηαιζκζηό μ-
λύ. ΢ηδκ ηςδζηή αθοζίδα ημο DNA 
δδθαδή, αθθάγεζ ιία αάζδ ηαζ ημ 
θοζζμθμβζηό ηςδζηόκζμ GAG, πμο 
ηςδζημπμζεί ημ βθμοηαιζκζηό μλύ, α-
κηζηαείζηαηαζ από ημ GTG, πμο ης-
δζημπμζεί ηδ ααθίκδ. Αοηή δ ιεηάθ-
θαλδ μδδβεί ζε αθθαβή ηδξ ζηενεμ-
δζάηαλδξ ηδξ αζιμζθαζνίκδξ, δ μ-
πμία έπεζ ςξ απμηέθεζια ηδκ αθ-
θαβή ηδξ ιμνθήξ ηςκ ενοενμηοη-
ηάνςκ, ηα μπμία, ζε ζοκεήηεξ έθ-
θεζρδξ μλοβόκμο, παίνκμοκ πανα-
ηηδνζζηζηό δνεπακμεζδέξ ζπήια (Δζ-
ηόκα 6. 1). 
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Δηθόλα 6. 1 Ζ δνεπακμηοηηανζηή α-
καζιία δδιζμονβείηαζ από ιζα ιεηάθ-
θαλδ ημο βμκζδίμο πμο ηςδζημπμζεί 
ηδ α-πμθοπεπηζδζηή αθοζίδα ηδξ αζ-
ιμζθαζνίκδξ, α. ΢ημ ιμκηέθμ ημο 
ιμνίμο ηδξ αζιμζθαζνίκδξ θαίκεηαζ 
δ εέζδ ηδξ ιεηάθθαλδξ. α. Φοζζμθμ-
βζηό ενοενμηύηηανμ, επάκς ηαζ 
δνεπακμεζδέξ ενοενμηύηηανμ, ηά-
ης. 
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Δηθόλα 6. 1α 
 
 
 
 
 
 

1. Φοζζμθμβζηή α-αθοζίδα ηδξ αζιμζθαζνίκδξ  

2. α-αθοζίδα ηδξ δνεπακαηοηηανζηήξ αζιμζθαζνίκδξ 
α. Βαθίκδ α. Ηζηζδίκδ β. Λεοηίκδ δ. Θνεμκίκδ 
ε. Πνμθίκδ γ. Γθμοηαιζκζηό μλύ 
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Δηθόλα 6. 1β
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Σα δνεπακμηύηηανα ειπμδίγμοκ ηδ 
θοζζμθμβζηή ηοηθμθμνία ημο αίια-
ημξ ζηα ηνζπμεζδή αββεία δδιζμον-
βώκηαξ πνμαθήιαηα ζε δζάθμνα 
όνβακα όπςξ ζημ ζπθήκα ηαζ ημοξ 
πκεύιμκεξ. Σα δνεπακμηύηηανα 
ηαηαζηνέθμκηαζ ηαπύηενα από ηα 
θοζζμθμβζηά ιε ζοκέπεζα ηδκ ει-
θάκζζδ ζοιπηςιάηςκ ακαζιίαξ. 
 Αζεεκείξ ιε δνεπακμηοηηανζηή 
ακαζιία είκαζ μιόγοβμζ βζα ημ ιεηαθ-
θαβιέκμ βμκίδζμ πμο ζοιαμθίγεηαζ 
ιε αs. Σα άημια αοηά πανάβμοκ ιό-
κμ HbS ηαζ ηαεόθμο HbA. Σα εηε-
νόγοβα άημια (θμνείξ) έπμοκ έκα 
θοζζμθμβζηό α βμκίδζμ ηαζ έκα ιε-
ηαθθαβιέκμ ηαζ δεκ ειθακίγμοκ ηα 
ζοιπηώιαηα ηδξ αζεέκεζαξ. ΢ημοξ 
θμνείξ πνμηαθείηαζ δνεπάκςζδ ιό-
κμ ζε ζοκεήηεξ ιεβάθδξ έθθεζρδξ 
μλοβόκμο, όπςξ ζε ορόιεηνμ ιεβα-
θύηενμ από 3.000 m. 
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Τπάξρνπλ πνιινί δηαθνξεηηθνί 
ηύπνη γνληδηαθώλ κεηαιιάμεσλ 
 
 Σμ πανάδεζβια ηδξ δνεπακμηοη-
ηανζηήξ ακαζιίαξ δείπκεζ όηζ ιία α-
ζεέκεζα ιπμνεί κα είκαζ ημ απμηέ-
θεζια ακηζηαηάζηαζδξ ιίαξ ιόκμ α-
πό ηα δζζεηαημιιύνζα αάζεςκ 
DNA! Αθθαβή αοημύ ημο ηύπμο μκμ-

ιάγεηαζ αληηθαηάζηαζε βάζεο, ηαζ 
ιπμνεί κα έπεζ πμζηίθα απμηεθέ-
ζιαηα ζηδκ πνςηεΐκδ πμο πανάβε-
ηαζ από ημ ακηίζημζπμ βμκίδζμ (Δζηό-
κα 6. 2). ΢ηδκ πενίπηςζδ πμο δ 
δζαθμνεηζηή ηνζπθέηα πμο πνμέηο-
ρε ηςδζημπμζεί ημ ίδζμ αιζκμλύ (ζο-
κώκοιμ ηςδζηόκζμ) δεκ αθθάγεζ δ α-
ημθμοεία αιζκμλέςκ ζηδκ παναβό-
ιεκδ πνςηεΐκδ. 
 ΢ηζξ πενζζζόηενεξ όιςξ πενζ-
πηώζεζξ, ιζα ακηζηαηάζηαζδ αάζδξ 
δδιζμονβεί ιζα ηνζπθέηα πμο ης-
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δζημπμζεί έκα δζαθμνεηζηό αιζκμλύ 
ηαζ ηαηά ζοκέπεζα ιζα αθθαβιέκδ 
πνςηεΐκδ. Δάκ ημ δζαθμνεηζηό αιζ-
κμλύ ανίζηεηαζ ζημ εκενβό ηέκηνμ 
εκόξ εκγύιμο ή ημκηά ζε αοηό, ηόηε 
δ εκενβόηδηά ημο, δδθαδή δ ζηακό-
ηδηα ηαηάθοζδξ ακηζδνάζεςκ, ιπμ-
νεί κα εθαηηςεεί ή ηαζ κα ιδδεκζ-
ζεεί. Δπίζδξ, ζε άθθα είδδ πνςηεσ-
κώκ δ ιεηάθθαλδ ιπμνεί κα μδδβή-
ζεζ ζε αθθαβή ηδξ δμιήξ ημοξ ηαζ 
ζοκεπώξ ηαζ ηδξ θεζημονβίαξ ημοξ, 
όπςξ ζηδκ πενίπηςζδ ηδξ HbS 
ζηδ δνεπακμηοηηανζηή ακαζιία. ΢ε 
άθθεξ πενζπηώζεζξ ιία ακηζηαηά-
ζηαζδ αάζδξ ιπμνεί κα ιεηαηνέρεζ 
έκα ηςδζηόκζμ, πμο ηςδζημπμζεί 
ηάπμζμ αιζκμλύ, ζε έκα ηςδζηόκζμ 
θήλδξ, ιε απμηέθεζια ημκ ηενιαηζ-
ζιό ζύκεεζδξ ηδξ πμθοπεπηζδζηήξ 
αθοζίδαξ. ΢ηζξ πενζζζόηενεξ από 
αοηέξ ηζξ πενζπηώζεζξ ηαηαζηνέθε-
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ηαζ δ θεζημονβζηόηδηα ηδξ πνςηεΐ-
κδξ. 
 Έκαξ άθθμξ ζδιακηζηόξ ηύπμξ 
βμκζδζαηώκ ιεηαθθάλεςκ πενζθαι-

αάκεζ πξνζζήθε ή έιιεηςε βάζε-
σλ (Δζηόκα 6. 2). Αθθαβέξ ζημκ α-
νζειό ηςκ αάζεςκ έπμοκ ςξ απμηέ-
θεζια ηδκ ειθάκζζδ ιεηαθθαβιέ-
κςκ θαζκμηύπςκ. Ζ πνμζεήηδ ή δ 
έθθεζρδ δζαδμπζηώκ αάζεςκ ζε μ-
πμζμδήπμηε ανζειό πμθθαπθάζζμ 
ημο ηνία δδιζμονβεί, ακηίζημζπα, 
πνμζεήηδ ή έθθεζρδ εκόξ ή πενζζ-
ζόηενςκ αιζκμλέςκ ζηδκ πμθοπε-
πηζδζηή αθοζίδα, πμο ιπμνεί κα αθ-
θάγεζ ηδ θεζημονβζηόηδηά ηδξ. Ακ ό-
ιςξ μ ανζειόξ ηςκ αάζεςκ είκαζ 
δζαθμνεηζηόξ ημο ηνία ή πμθθαπθα-
ζίςκ ημο, ηόηε δ αθθδθμοπία ηςκ α-
ιζκμλέςκ δεκ ειθακίγεζ πθέμκ πμθ-
θέξ μιμζόηδηεξ ιε ηδκ ανπζηή. 
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Δηθόλα 6. 2 Οζ ηύνζεξ ηαηδβμνίεξ βμκζδζαηώκ 
ιεηαθθάλεςκ 
 
 

Φπζηνινγηθή αιιεινπρία βάζεσλ 

C
C

A T T C A C C T G T A C C A
G T A A G T G G A TA G G T
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Αληηθαηάζηαζε 

C
C

A T G C A C C T G T A C C A
G T A C G T G G A TA G G T
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Έιιεηςε 

C
C

A T C A C C T G T A C C A
G T A G T G G A TA G G T

T

A
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Πξνζζήθε 

C
C

A T C A C C T G T A C C A
G T A G T G G A TA G G T

G

C

G
C
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΢θεθζείηε 
 
Ση ζα δεκηνπξγήζεη κεγαιύηεξν 
πξόβιεκα ζηνλ νξγαληζκό: Η έι-
ιεηςε κίαο βάζεο ή ηξηώλ ζπλε-
ρόκελσλ βάζεσλ; 
 

Όηαλ ην γνλίδην «κεγαιώλεη» α-
πό γεληά ζε γεληά 
 
 Έκαξ ηύπμξ ιεηάθθαλδξ πμο α-
καηαθύθεδηε πνόζθαηα είκαζ δ ηνζ-
κμοηθεμηζδζηή επέηηαζδ, ηαηά ηδκ 
μπμία αολάκεηαζ μ ανζειόξ ηςκ ε-
πακαθήρεςκ ιίαξ ζοβηεηνζιέκδξ 
ηνζπθέηαξ κμοηθεμηζδίςκ από βεκζά 
ζε βεκζά. Ζ ηνζκμοηθεμηζδζηή επέ-
ηηαζδ είκαζ ημ αίηζμ ηδξ ιομημκζηήξ 
δοζηνμθίαξ, ιζαξ αοημζςιζηήξ επζ-
ηναημύξ ιμνθήξ ιοσηήξ δοζηνμθί-
αξ δ μπμία ειθακίγεηαζ ιε ζμαανό-
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ηενα ζοιπηώιαηα από ηδ ιζα βεκζά 
ζηδκ επόιεκδ. Γζα πανάδεζβια, μ 
παππμύξ ιπμνεί κα ειθακίγεζ ιόκμ 
ήπζα αδοκαιία ζηα πένζα. Ζ ηόνδ 
ιπμνεί κα έπεζ ιέηνζα αδοκαιία ζε 
πένζα ηαζ πόδζα. ΢ηα παζδζά ηδξ, εάκ 
ηθδνμκμιήζμοκ ημ βμκίδζμ, ιπμνεί 
κα ειθακίγεηαζ ζμαανή ιοσηή αδο-
καιία. Γζα πμθθά πνόκζα δ αζηζμθμ-
βία αοημύ ημο θαζκμιέκμο ήηακ ά-
βκςζηδ. Δκημύημζξ, ιόθζξ πνμζδζ-
μνίζηδηε δ αθθδθμοπία ημο βμκζδί-
μο, απμηαθύθεδηε όηζ δ επζδείκς-
ζδ ηςκ ζοιπηςιάηςκ μθείθεηαζ 
ζηδκ αύλδζδ ημο ιεβέεμοξ ημο βμ-
κζδίμο. Σμ βμκίδζμ πμο δδιζμονβεί 
ηδκ αζεέκεζα ανίζηεηαζ ζημ πνςιό-
ζςια 19 ηαζ ειθακίγεζ πμθθέξ επα-
καθήρεζξ ηδξ ηνζπθέηαξ CTG. Έκα 
θοζζμθμβζηό άημιμ έπεζ 5 έςξ 37 ε-
πακαθήρεζξ ηδξ ηνζπθέηαξ, εκώ έκα 
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άημιμ πμο πάζπεζ ειθακίγεζ από 50 
έςξ ηαζ πζθζάδεξ επακαθήρεζξ. 
 Σμ ζύκδνμιμ ημο εύεναοζημο Υ 
είκαζ δ δεύηενδ ζε ζοπκόηδηα, ιεηά 
ημ ζύκδνμιμ Down, αζηία δζακμδηζ-
ηήξ ηαεοζηένδζδξ πμο ζπεηίγεηαζ 
ιε βεκεηζηή ακςιαθία. Ζ μκμιαζία 
ημο μθείθεηαζ ζηδ εναύζδ, ηάης α-
πό ζοβηεηνζιέκεξ ζοκεήηεξ, ιζηνμύ 
ηιήιαημξ ημο πνςιμζώιαημξ Υ 
ζημοξ πάζπμκηεξ. Ακάθοζδ ημο 
DNA έδεζλε όηζ ημ ζύκδνμιμ ημο εύ-
εναοζημο Υ μθείθεηαζ ζημ ιεβάθμ 
ανζειό επακαθήρεςκ ηδξ ηνζπθέηαξ 
CGG ζηδκ αθθδθμοπία αάζεςκ ημο 
DNA ζε έκα ζοβηεηνζιέκμ βμκίδζμ 
(EMR1) ημο πνςιμζώιαημξ Υ. Σα 
θοζζμθμβζηά άημια έπμοκ ηαηά ιέ-
ζμ όνμ 30 επακαθήρεζξ ηδξ ζοβηε-
ηνζιέκδξ ηνζπθέηαξ. Οζ επακαθή-
ρεζξ ηδξ ηνζπθέηαξ CGG ζηα άημια 
πμο πάζπμοκ λεηζκμύκ από 200 ηαζ 
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λεπενκμύκ ζε ιενζηέξ πενζπηώζεζξ 
ηζξ 1.300. Σα άημια πμο πάζπμοκ έ-
πμοκ ηθδνμκμιήζεζ ημ βμκίδζμ ζε 
«θακεάκμοζα ιμνθή», δδθαδή από 
άημια πμο δεκ πάζπμοκ αθθά θέ-
νμοκ 50-200 επακαθήρεζξ ηδξ ηνζ-
πθέηαξ CGG ζημ βμκίδζμ (πνμιε-
ηάθθαλδ). 
 Ο ανζειόξ ηςκ επακαθήρεςκ 
ηδξ ηνζπθέηαξ ζε μζημβέκεζεξ πμο 
θένμοκ ηδ ιεηάθθαλδ ζε θακεάκμο-
ζα ιμνθή αολάκεηαζ από βεκζά ζε 
βεκζά. 
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Γεκεαθμβζηό δέκδνμ Φαζκόηοπμξ 

I

II

III

21

21

321  

Αζεεκήξ 
ιοσηή αδοκαιία 

 
Μέζδ 

ιοσηή αδοκαιία 
 
 

΢μαανή 
ιοσηή αδοκαιία 
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Φαζκόηοπμξ  
 

Αζεεκήξ 
ιοσηή αδοκαιία 

(CTG)600
 

 
Μέζδ 

ιοσηή αδοκαιία 

(CTG)1800
 

 
΢μαανή 

ιοσηή αδοκαιία 

(CTG)70
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Οη κεηαιιάμεηο δελ είλαη πάληνηε 

βιαβεξέο 

 
 Μμθμκόηζ μζ πενζζζόηενεξ ιεηαθ-
θάλεζξ μδδβμύκ ζε απμηέθεζια πμο 
δεκ είκαζ εοκμσηό βζα ημκ μνβακζ-
ζιό, ιενζηέξ από αοηέξ ειθακίγμοκ 
πθεμκεηηήιαηα. Υςνίξ ηζξ ιεηαθ-
θάλεζξ, δ βεκεηζηή πμζηζθόηδηα εα 
πενζμνζγόηακ ανηεηά ηαζ δ ελέθζλδ, 
όπςξ ηδ βκςνίγμοιε ζήιενα, δε εα 
είπε ζοιαεί. 
 Οζ πενζζζόηενεξ από ηζξ ιεηαθ-
θάλεζξ εεςνμύκηαζ επζαθααείξ, επεζ-
δή έπμοκ ζμαανέξ επζπηώζεζξ ζημκ 
μνβακζζιό. Πμθθέξ όιςξ δεκ είκαζ 
επζαθααείξ ηαζ παναηηδνίγμκηαζ ςξ 

νπδέηεξεο. Γζα πανάδεζβια, ιεηαθ-
θάλεζξ πμο μδδβμύκ ζε αθθαβή εκόξ 
ιόκμ αιζκμλέμξ ιπμνεί κα έπμοκ ε-
θάπζζηδ επίδναζδ ζηδ ζηενεμδζάηα-
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λδ ηαζ ζηδ θεζημονβζηόηδηα ηδξ 
πνςηεΐκδξ. Οζ αθθαβέξ πμο ζοι-
ααίκμοκ ζ’ έκα βμκίδζμ ηαζ δεκ μδδ-
βμύκ ζε αθθαβή ηδξ αθθδθμοπίαξ 
ηςκ αιζκμλέςκ ηδξ δδιζμονβμύιε-
κδξ πνςηεΐκδξ, θόβς εηθοθζζιμύ 
ημο βεκεηζημύ ηώδζηα, μκμιάγμκηαζ 

ζησπειέο κεηαιιάμεηο. Αθθαβέξ 
ζηδκ αθθδθμοπία ηςκ αάζεςκ πα-
ναηδνμύκηαζ όπζ ιόκμ ζε πενζμπέξ 
ημο DNA πμο ιεηαβνάθμκηαζ (βμ-
κίδζα) αθθά ηαζ ζηζξ οπόθμζπεξ. 
 

 Αθηηλνβνιία θαη κεηαιιάμεηο 

 
Ο ακενώπζκμξ πθδεοζιόξ εηηίεεηαζ 
ιε πμθθμύξ ηνόπμοξ ζε αηηζκμαμ-
θίεξ π.π. βζα ζαηνζημύξ ζημπμύξ (α-
ηηζκμζημπήζεζξ, αηηζκμεεναπεία) ή 
βζα επαββεθιαηζημύξ θόβμοξ (ενεο-
κδηζηά ή πονδκζηά ενβαζηήνζα). Δ-
πίζδξ εηηίεεηαζ ζηδκ ημζιζηή αηηζ-
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κμαμθία, πμο θεάκεζ ζηδ Γδ από ημ 
δζάζηδια, ηαζ ζηδκ αηηζκμαμθία 
πμο εηπέιπμοκ ηα ναδζεκενβά ημζ-
ηάζιαηα. Καηά πενζόδμοξ εηηίεεηαζ 
ζε ιεβάθα πμζά αηηζκμαμθίαξ πμο 
εηθύμκηαζ ηαηά ηδ δζάνηεζα δμηζιώκ 
αημιζηώκ όπθςκ ηαζ ζε πονδκζηά 
αηοπήιαηα.
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Η ππεξηώδεο αθηηλνβνιία πεξηιακβάλεηαη ζηνπο 
κεηαιιαμνγόλνπο παξάγνληεο
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Πνηνη παξάγνληεο πξνθαινύλ κε-
ηαιιάμεηο 
 
 Οζ ιεηαθθάλεζξ πμο ειθακίγμ-
κηαζ αζθκίδζα ιέζα ζημκ πθδεοζιό 

μκμιάγμκηαζ απηόκαηεο ηαζ εες-
νείηαζ όηζ πνμένπμκηαζ από θάεδ 
πμο βίκμκηαζ ηαηά ηδκ ακηζβναθή 
ημο DNA ή ηαηά ημ δζαπςνζζιό ηςκ 
πνςιμζςιάηςκ. 
 Όθεξ μζ ιεηαθθάλεζξ δε δδιζμον-
βμύκηαζ αοηόιαηα. Πμθθμί ηύπμζ ιε-
ηαθθάλεςκ ιπμνεί κα πνμηθδεμύκ 
από πανάβμκηεξ ημο πενζαάθθμ-

κημξ, πμο μκμιάγμκηαζ κεηαιια-
μνγόλνη. ΢’ αοημύξ πενζθαιαάκμ-
κηαζ δζάθμνεξ πδιζηέξ μοζίεξ, ηα-
εώξ ηαζ δζάθμνμζ ηύπμζ αηηζκμαμθζ-
ώκ, όπςξ δ Υ ηαζ δ β-αηηζκμαμθία, 
ηαεώξ ηαζ δ ημζιζηή ηαζ δ οπενζώ-
δδξ αηηζκμαμθία. Μενζηέξ από ηζξ 
πδιζηέξ μοζίεξ πμο έπμοκ ιεηαθθα-
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λμβόκμ δνάζδ είκαζ δ θμνιαθ-
δεΰδδ, μνζζιέκεξ πνςζηζηέξ, ανς-
ιαηζημί ηοηθζημί οδνμβμκάκεναηεξ 
αηόιδ ηαζ δ ηαθεΐκδ. Πμθθέξ από 
αοηέξ ηζξ μοζίεξ ανίζημκηαζ ζε βε-
ςνβζηά, αζμιδπακζηά ηαζ θανιαηεο-
ηζηά πνμσόκηα πμο πνδζζιμπμζμύ-
κηαζ εονύηαηα. 
 Πώξ θμζπόκ έκα ηύηηανμ ιπμνεί 
κα δζαηδνήζεζ ζηαεενή ιζα αθθδ-
θμοπία αάζεςκ απαναίηδηδ βζα ηδ 
γςή οπενπδδώκηαξ αοηέξ ηζξ αθ-
θαβέξ πμο δδιζμονβμύκηαζ από 
ημοξ δζάθμνμοξ ιεηαθθαλμβόκμοξ 
πανάβμκηεξ; Ζ απάκηδζδ είκαζ όηζ 
ηα ηύηηανα πενζέπμοκ πάνα πμθθά 
έκγοια, πμο ακαβκςνίγμοκ ηζξ αθά-
αεξ ηαζ επζδμνεώκμοκ ημ DNA. Πε-
νζζζόηενμ από 99.9% ηςκ θαεώκ 
ηδξ ακηζβναθήξ ημο DNA επζδζμν-
εώκμκηαζ ιε αοηό ημκ ηνόπμ. Θα 
ιπμνμύζαιε θμζπόκ κα πανμιμζ-
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άζμοιε ημ ηύηηανμ ιε έκα αοημηί-
κδημ, ημ μπμίμ εκώ ανίζηεηαζ δζαν-
ηώξ ζε ηίκδζδ δζαεέηεζ ιζα μιάδα 
ιδπακζηώκ, πμο επζδζμνεώκεζ όθεξ 
ηζξ αθάαεξ ημο, αιέζςξ ιόθζξ πνμ-
ηύρμοκ ηαζ έηζζ ημ αοημηίκδημ δε 
ζηαιαηά κα θεζημονβεί θοζζμθμβζ-
ηά. 
 

Μεγάινο αξηζκόο αζζελεηώλ 

ζηνλ άλζξσπν είλαη απνηέιεζκα 
κεηαιιάμεσλ 
 
 ΢ηδ ζοκέπεζα, ακαθένμκηαζ ιενζ-
ηέξ ζοπκά ειθακζγόιεκεξ αζεέκεζεξ 
ημο ακενώπμο, πμο μθείθμκηαζ ζε 
ιεηαθθάλεζξ. Οζ πενζζζόηενεξ δεκ 
είκαζ απμηέθεζια εκόξ ιόκμ ηύπμο 
ιεηάθθαλδξ. Μπμνεί κα είκαζ απμηέ-
θεζια ακηζηαηαζηάζεςκ, εθθείρεςκ 
ή πνμζεδηώκ δζαθμνεηζημύ ανζε-
ιμύ αάζεςκ. Αοηό έπεζ ςξ απμηέθε-
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ζια ηδ ιεβάθδ εηενμβέκεζα ηςκ 
ζοιπηςιάηςκ ακάιεζα ζε άημια 
πμο πάζπμοκ από ηδκ ίδζα 
αζεέκεζα. 
 
 

Η πην απνηξνπηαζηηθή ζηηγκή 
ζηελ ηζηνξία ηεο αλζξσπόηεηαο 
ζπλεηζθέξεη ζηελ επηζηεκνληθή 
έξεπλα 

 
Ζ έηνδλδ ηδξ αημιζηήξ αόιααξ ζηδ 
Υζνμζίια ηαζ ημ Ναβηαζάηζ ζημ ηέ-
θμξ ημο Γεύηενμο Παβηόζιζμο Πμ-
θέιμο, ζηζξ 6 ηαζ 9 Αοβμύζημο 1945, 
έδςζε ηδ δοκαηόηδηα ιεθέηδξ ηδξ 
ιεηαθθαλμβόκμο δνάζδξ ηδξ αηηζ-
κμαμθίαξ. Ζ έηνδλδ αοηή, πμο ζηό-
ηςζε 200.000 ακενώπμοξ ζε δεο-
ηενόθεπηα, άθδζε ηα ζδιάδζα ηδξ 
ηαζ ζηζξ επόιεκεξ βεκζέξ ιε ηδ ιμν-
θή ηανηίκμο ή ιεηαθθάλεςκ. Ζ ζο-
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πκόηδηα ειθάκζζδξ θεοπαζιίαξ 
(ηανηίκμξ ημο αίιαημξ) αολήεδηε 
ζημκ πθδεοζιό ύζηενα από 10 
πνόκζα, εκώ δ ζοπκόηδηα ειθάκζ-
ζδξ ηανηίκμο ηςκ πκεοιόκςκ ύ-
ζηενα από 20 πνόκζα. Ζ αύλδζδ αο-
ηή είκαζ πζεακά ημ απμηέθεζια δνά-
ζδξ ηδξ αηηζκμαμθίαξ, δ μπμία αο-
λάκεζ ηδ ζοπκόηδηα δδιζμονβίαξ ιε-
ηαθθάλεςκ ζηα ζςιαηζηά ηύηηανα. 
Οζ ηεθεοηαίεξ ιπμνμύκ κα μδδβή-
ζμοκ ζηδκ ειθάκζζδ ηςκ ιμνθώκ 
ηανηίκμο πμο ακαθένεδηακ. 
Δπζπθέμκ μζ ενεοκδηέξ οπμθόβζζακ 
ηδκ αύλδζδ ηδξ ζοπκόηδηαξ ιεηαθ-
θάλεςκ ζε ηάπμζα βμκίδζα ηςκ ηοη-
ηάνςκ ημο αίιαημξ. Θα πνεζαζηεί κα 
βίκεζ ιεθέηδ ηαζ ζε επόιεκεξ βεκζέξ, 
βζα κα ανεεεί δ επίδναζδ ηςκ οπμ-
θεζπόιεκςκ ιεηαθθάλεςκ, πμο δδ-
ιζμονβμύκηαζ από ηδ ναδζεκενβό α-
ηηζκμαμθία, εθόζμκ άημια θμνείξ 
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βζα ηδκ ίδζα ιεηάθθαλδ εα βεκ-
κήζμοκ παζδζά, ηάπμζα από ηα μ-
πμία εα είκαζ μιόγοβα ηαζ εα εη-
θνάγμοκ ημ θαζκόηοπμ. 
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Γελεηηθέο δηαηαξαρέο ζηηο αηκν- 
ζθαηξίλεο ηνπ αλζξώπνπ 
 
Σα ενοενά αζιμζθαίνζα ημο ακενώ-
πμο πενζέπμοκ ηονίςξ ιζα πνς-
ηεΐκδ, ηδκ αζιμζθαζνίκδ. Κάεε ιόνζμ 
αζιμζθαζνίκδξ έπεζ ζθαζνζηό ζπήια 
ζημ πώνμ ηαζ απμηεθείηαζ από ηέζ-
ζενζξ πμθοπεπηζδζηέξ αθοζίδεξ ακά 
δύμ όιμζεξ, ηαεειζά από ηζξ μπμίεξ 
ζοκδέεηαζ ιε ιία μιάδα αίιδξ 
(Δζηόκα 6. 3). 
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Δηθόλα 6. 3 Σμ ιόνζμ ηδξ αζιμζθαζ-
νίκδξ, HbA, ημο ακενώπμο. Απμηε-
θείηαζ από δύμ α ηαζ δύμ α πμθοπε-
πηζδζηέξ αθοζίδεξ. ΢ημ εζςηενζηό 
ημο ιμνίμο ανίζημκηαζ ηέζζενζξ μ-
ιάδεξ αίιδξ. Κάεε ιία από αοηέξ εί-
καζ ζοκδεδειέκδ ιε ιία πμθοπεπηζ-
δζηή αθοζίδα. 
 

1. β – αιπζίδα  
2. α – αιπζίδα  
3. Οκάδα αίκεο 
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Δηθόλα 6. 3

1 
1
 

1 
 

3 
2 2 
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Οζ αζιμζθαζνίκεξ ημο εκδθίημο αηό-
ιμο δζαθένμοκ από ηζξ ακηίζημζπεξ 
ημο ειανύμο. Ζ ηύνζα αζιμζθαζνίκδ 
ηαηά ηδκ ειανοσηή δθζηία είκαζ δ αζ-
ιμζθαζνίκδ F (HbF) ιε ζύζηαζδ 

α2β2 δδθαδή απμηεθείηαζ από δύμ 

πμθοπεπηζδζηέξ αθοζίδεξ α ηαζ από 
δομ β. Καηά ηδκ εκήθζηδ γςή δ ηύ-
νζα αζιμζθαζνίκδ είκαζ ή HbA ιε ζύ-

ζηαζδ α2α2, εκώ ακζπκεύμκηαζ ηαζ 

ιζηνέξ πμζόηδηεξ ιζαξ άθθδξ αζιμ-

ζθαζνίκδξ, ηδξ HbA2, ιε ζύζηαζδ 

α2δ2. Σα εκήθζηα άημια επίζδξ ζοκ-

εέημοκ πμθύ ιζηνή πμζόηδηα (θζβό-
ηενμ από 1%) ηδξ HbF. 
 Σα βμκίδζα πμο ηςδζημπμζμύκ ηζξ 
αθοζίδεξ ηςκ αζιμζθαζνζκώκ ει-
θακίγμοκ πμθθέξ ιεηαθθάλεζξ, πμο 
μδδβμύκ ζηδ δδιζμονβία αζιμζθαζ-
νζκμπαεεζώκ. ΢ημ βμκίδζμ ηδξ πμθο-
πεπηζδζηήξ αθοζίδαξ α έπμοκ ανε-
εεί πενζζζόηενεξ από 300 δζαθμνε-
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ηζηέξ ιεηαθθάλεζξ. Δάκ ιζα ιεηάθ-
θαλδ επδνεάγεζ αιζκμλέα ζδιακηζηά 
βζα ηδ θεζημονβζηόηδηα ηδξ πνςηεΐ-
κδξ, όπςξ αοηά πμο ανίζημκηαζ ημ-
κηά ζηδκ πενζμπή πνόζδεζδξ ηδξ 
αίιδξ, ηόηε δδιζμονβείηαζ ζμαανό 
πνόαθδια βζα ημκ μνβακζζιό. Τ-
πάνπμοκ όιςξ ηαζ ιεηαθθάλεζξ πμο 
πενκμύκ ζπεδόκ απαναηήνδηεξ ή 
πμο δδιζμονβμύκ ιόκμκ ήπζα ακαζ-
ιία. Σέημζεξ είκαζ μζ ιεηαθθάλεζξ πμο 
αθμνμύκ πενζμπή ηδξ αθοζίδαξ 
πμο δεκ είκαζ ζδιακηζηή βζα ηδ θεζ-
ημονβία ημο ιμνίμο. 
 Μζα από ηζξ ζμαανόηενεξ αζιμ-
ζθαζνζκμπάεεζεξ είκαζ δ εαθαζ-
ζαζιία, πμο μθείθεηαζ ζε εθαηηςιέ-
κδ ζύκεεζδ είηε ηςκ α είηε ηςκ α α-
θοζίδςκ ηαζ μδδβεί ακηίζημζπα ζε 

α- ή α-εαθαζζαζιία. Ζ β-ζαιαζ-
ζαηκία παναηηδνίγεηαζ από ιεβάθδ 
εηενμβέκεζα, δδθαδή πνμηαθείηαζ 
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από πμθθά δζαθμνεηζηά είδδ βμκζ-
δζαηώκ ιεηαθθάλεςκ όπςξ ακηζηα-
ηαζηάζεζξ, εθθείρεζξ ηαζ πνμζεήηεξ 
αάζεςκ. Σα ζοιπηώιαηα ηδξ αζεέ-
κεζαξ δζαθένμοκ ςξ πνμξ ηδ αανύ-
ηδηα ιεηαλύ δζαθόνςκ αηόιςκ ηαζ 
ζπεηίγμκηαζ ιε ημ είδμξ ηδξ ιεηάθ-
θαλδξ πμο ηα πνμηαθεί. Σα ζο-
ιπηώιαηα ιπμνεί κα ηοιαίκμκηαζ 
από ζμαανή ακαζιία (πακηεθήξ έθ-
θεζρδ πμθοπεπηζδζηήξ αθοζίδαξ α, 
ζοκεπώξ ηαζ HbA) έςξ θζβόηενμ 
ζμαανή ακαζιία (εθάηηςζδ ζύκ-
εεζδξ πμθοπεπηζδζηήξ αθοζίδαξ α, 
ζοκεπώξ ζύκεεζδ HbΑ ζε πμθύ ιζ-
ηνή πμζόηδηα). 
 Σα μιόγοβα άημια ιε α-εαθαζ-
ζαζιία ειθακίγμοκ ζμαανή ακαζιία. 
Ζ ακηζιεηώπζζδ βίκεηαζ ιε ζοπκέξ 
ιεηαββίζεζξ αίιαημξ, μζ μπμίεξ ό-
ιςξ ζηαδζαηά δδιζμονβμύκ πνό-
αθδια θόβς ηδξ οπενθόνηςζδξ 
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ημο μνβακζζιμύ ιε ζίδδνμ. Σμ πνό-
αθδια αοηό ακηζιεηςπίγεηαζ ιε 
θανιαηεοηζηή αβςβή (απμζζδήνς-
ζδ). ΢ηα μιόγοβα άημια παναηδνεί-
ηαζ ζε πμθθέξ πενζπηώζεζξ αύλδζδ 
ηδξ HbF, δ μπμία οπμηαεζζηά ιενζ-
ηώξ ηδ θεζημονβία ηδξ HbA. Σα εηε-
νόγοβα άημια - θμνείξ ειθακίγμοκ 
ήπζα ακαζιία ηαζ αολδιέκδ ζύκεεζδ 

HbA2, δ μπμία απμηεθεί δζαβκςζηζ-

ηό δείηηδ. Ζ αζεέκεζα ηθδνμκμιεί-
ηαζ ιε αοημζςιζηό οπμθεζπόιεκμ 
ηύπμ ηθδνμκμιζηόηδηαξ. ΢οκεπώξ, 
όηακ ηαζ μζ δύμ βμκείξ είκαζ θμνείξ 
ηδξ αζεέκεζαξ, μ ηίκδοκμξ ειθάκζ-
ζδξ ηδξ α-εαθαζζαζιίαξ ζημοξ α-
πμβόκμοξ ημοξ είκαζ 25%. 
 Ζ ζοπκόηδηα ηςκ εηενόγοβςκ α-
ηόιςκ ιε δνεπακμηοηηανζηή ακαζ-
ιία ή α-εαθαζζαζιία είκαζ αολδιέ-
κδ ζε πενζμπέξ όπςξ μζ πώνεξ ηδξ 
Μεζμβείμο, ηδξ Γοηζηήξ ηαζ Ακαημ-
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θζηήξ Αθνζηήξ ηαζ ηδξ Ν.Α. Αζίαξ, 
όπμο ειθακζγόηακ εθμκμζία. Ζ αο-
λδιέκδ ζοπκόηδηα μθείθεηαζ ζηδκ 
ακεεηηζηόηδηα ηςκ θμνέςκ ζηδκ 
πνμζαμθή από ημ πθαζιώδζμ 
(πνςηόγςμ) πμο πνμηαθεί ηδκ εθμ-
κμζία, επεζδή ηα ενοενμηύηηανά 
ημοξ δεκ εοκμμύκ ημκ πμθθαπθαζζ-
αζιό ημο. ΢οκεπώξ, δ πνζηαζία 
πμο πνμζδίδεζ δ ιεηάθθαλδ ςξ 
πνμξ ηδκ εθμκμζία απμηεθεί έκα 
πθεμκέηηδια, πμο ημοξ πανέπεζ αο-
λδιέκδ πζεακόηδηα επζαίςζδξ ηαζ 
δοκαηόηδηα ακαπαναβςβήξ. 
 Σα βμκίδζα πμο ηςδζημπμζμύκ 
ηδκ πμθοπεπηζδζηή αθοζίδα α είκαζ 
δζπθά, δδθαδή οπάνπμοκ δύμ βμκί-
δζα α ζε ηάεε μιόθμβμ πνςιόζς-
ια. 

Ζ α-ζαιαζζαηκία είκαζ απμηέθε-
ζια, ζπεδόκ ζε όθεξ ηζξ πενζπηώ-
ζεζξ, εθθείρεςκ μθόηθδνμο ημο βμ-
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κζδίμο πμο ηςδζημπμζεί ηδκ πμθο-
πεπηζδζηή αθοζίδα α. Δθόζμκ ζε 
ηάεε άημιμ οπάνπμοκ ζοκμθζηά 
ηέζζενα βμκίδζα α, εθθείρεζξ ιπμνεί 
κα δδιζμονβδεμύκ ζε έκα, δύμ, ηνί-
α ή ηαζ ζηα ηέζζενα από αοηά ηα 
βμκίδζα. Όζμ πενζζζόηενα βμκίδζα 
α θείπμοκ ηόζμ αανύηενα είκαζ ηα 
ζοιπηώιαηα ηδξ αζεέκεζαξ. Ζ έθ-
θεζρδ ηςκ βμκζδίςκ α επδνεάγεζ ό-
θεξ ηζξ αζιμζθαζνίκεξ ημο ακ-
ενώπμο πμο ακαθένεδηακ, επεζδή 
δ πμθοπεπηζδζηή αθοζίδα α απμηε-
θεί ζοζηαηζηό αοηώκ ηςκ αζιμζθαζ-
νζκώκ.
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Μεηαιιάμεηο ζε γνλίδηα πνπ θσ-
δηθνπνηνύλ έλδπκα δεκηνπξγνύλ 
ηηο δηαηαξαρέο ηνπ κεηαβνιηζκνύ 

 
 Οζ ιεηααμθζηέξ μδμί ζημκ άκ-
ενςπμ αημθμοεμύκ μνζζιέκα ζηά-
δζα, ηαεέκα από ηα μπμία εθέβπεηαζ 
από ηάπμζμ έκγοιμ. Έπμοκ πενζ-
βναθεί πενίπμο 200 δζαηαναπέξ ημο 
ιεηααμθζζιμύ, μζ μπμίεξ αθμνμύκ 
ηονίςξ ηδ θεζημονβζηόηδηα εκγύ-
ιςκ. Ζ δδιζμονβία ιεηαθθάλεςκ ζε 
βμκίδζα πμο ηςδζημπμζμύκ ηάπμζα 
από αοηά ηα έκγοια πνμηαθεί 
δζάθμνεξ ηθδνμκμιζηέξ αζεέκεζεξ 
όπςξ δ θαζκοθηεημκμονία ηαζ μ αθ-
θζζιόξ, μζ μπμίεξ ηθδνμκμιμύκηαζ 
ιε αοημζςιζηό οπμθεζπόιεκμ ηύπμ 
ηθδνμκμιζηόηδηαξ. 

 Ζ θαηλπιθεηνλνπξία (PKU = 
Phenyl Keton Urea) είκαζ ιία αζεέ-
κεζα δ μπμία πνμηαθείηαζ από ηδκ 
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έθθεζρδ ημο εκγύιμο πμο ζηα θο-
ζζμθμβζηά άημια ιεηαηνέπεζ ημ αιζ-
κμλύ θαζκοθαθακίκδ ζε ηονμζίκδ 
(Δζηόκα 6. 4), ιε απμηέθεζια ηδ 
ζοζζώνεοζδ θαζκοθαθακίκδξ. ΢ηα 
άημια πμο είκαζ μιόγοβα βζα ημ ο-
πμθεζπόιεκμ ιεηαθθαβιέκμ βμκίδζμ 
πανειπμδίγεηαζ δ θοζζμθμβζηή α-
κάπηολδ ηαζ θεζημονβία ηςκ ηοηηά-
νςκ ημο εβηέθαθμο, ιε ζοκέπεζα ηδ 
δζακμδηζηή ηαεοζηένδζδ. Δάκ δ 
αζεέκεζα ακζπκεοεεί κςνίξ, ηαηά ηδ 
κεμβκζηή δθζηία, ηόηε δ ειθάκζζδ 
ηςκ ζοιπηςιάηςκ πμο ζπεηίγμκηαζ 
ιε αοηήκ ιπμνεί κα απμθεοπεεί ιε 
ηδ πνδζζιμπμίδζδ, εθ’ όνμο γςήξ, 
ηαηάθθδθμο δζαζημθμβίμο ιε πενζμ-
νζζιέκδ πμζόηδηα θαζκοθαθακίκδξ. 

 Ο αιθηζκόο μθείθεηαζ ζηδκ έθ-
θεζρδ εκόξ εκγύιμο, ημ μπμίμ είκαζ 
απαναίηδημ βζα ημ ζπδιαηζζιό ηδξ 
πνςζηζηήξ ιεθακίκδξ. ΢ηα άημια 
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πμο πάζπμοκ από αθθζζιό οπάν-
πεζ έθθεζρδ ηδξ πνςζηζηήξ ζημ δέν-
ια, ζηα ιαθθζά ηαζ ζηδκ ίνζδα ημο μ-
θεαθιμύ. Ο αθθζζιόξ ειθακίγεζ εηε-
νμβέκεζα, δδθαδή άθθα άημια ει-
θακίγμοκ πακηεθή έθθεζρδ εκενβό-
ηδηαξ ημο εκγύιμο, εκώ άθθα ειθα-
κίγμοκ ιεζςιέκδ εκενβόηδηα. 
 
 

Δηθόλα 6. 4 Γζάβναιια ζημ μπμίμ 
θαίκμκηαζ ηα ζδιεία όπμο οπάνπεζ 
«ειπόδζμ» πμο δζαηόπηεζ ημ ιεηα-
αμθζζιό ηδξ θαζκοθαθακίκδξ πνμξ 
ιεθακίκδ ζηδ θαζκοθηεημκμονία (1) 
ηαζ ζημκ αθθζζιό (2). Σμ ειπόδζμ 
δδιζμονβείηαζ από έθθεζρδ ηςκ α-
κηζζημίπςκ εκγύιςκ πμο πνμηαθεί-
ηαζ από ιεηαθθάλεζξ ζηα βμκίδζα 
πμο ηα ηςδζημπμζμύκ. 
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Δηθόλα 6. 4 

Γζαηνμθή ΦΑΗΝΤΛΑΛΑΝΗΝΖ

1

ΦΑΗΝΤΛΚΔΣΟΝΟΤΡΗΑ
 

 

ΣΤΡΟ΢ΗΝΖ
Δκδζάιεζα 

πνμσόκηα

2

ΑΛΦΗ΢ΜΟ΢

ΜΔΛΑΝΗΝΖ
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Σαμίδη ζην ρξόλν 
 
Σν 1956 νη Levan θαη Tjio βξί-
ζθνπλ όηη ηα δηπινεηδή θύηηαξα 
ζηνλ άλζξσπν πεξηέρνπλ 46 
ρξσκνζώκαηα.  
 
Σν 1956 νη Hammerton θαη Ford 
βξίζθνπλ όηη νη γακέηεο ζηνλ άλ-
ζξσπν πεξηέρνπλ 23 ρξσκνζώ-
καηα. 
 
Σν 1959 ν Lejeune πεξηγξάθεη 
ηελ πξώηε ρξσκνζσκηθή αλσ-
καιία, ην ζύλδξνκν Down. 
 

Απηόκαηεο απνβνιέο θαη ρξσκν-
ζσκηθέο κεηαιιάμεηο 
 
 Αοηόιαηδ απμαμθή είκαζ δ δζα-
ημπή ηδξ ηύδζδξ πνζκ από ηδκ εζ-
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ημζηή ηέηανηδ εαδμιάδα. Οζ πενζζ-
ζόηενεξ απμαμθέξ, πενίπμο ημ 
75%, ζοιααίκμοκ πνζκ από ηδκ 16δ 
εαδμιάδα ηαζ παναηδνμύκηαζ ζημ 
12% ηςκ ηοήζεςκ.  
 Μεθέηεξ απέδεζλακ όηζ ζημ 50% 
ηςκ απμαμθώκ ηα έιανοα έπμοκ 
πνςιμζςιζηέξ ακςιαθίεξ. Από αο-
ηέξ ζε ιεβαθύηενδ ζοπκόηδηα ει-
θακίγμκηαζ μζ ηνζζςιίεξ. Δίκαζ θα-
κενό όηζ δ αοεόνιδηδ απμαμθή ημο 
ειανύμο θεζημονβεί ζακ είδμξ «αιο-
κηζημύ ιδπακζζιμύ», μ μπμίμξ απμ-
ηνέπεζ ηδ βέκκδζδ παζδζμύ πμο θέ-
νεζ ζδιακηζηέξ πνςιμζςιζηέξ ακς-
ιαθίεξ. 
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Υξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο 
 
 Όπςξ έπμοιε ήδδ ακαθένεζ, μζ 
ιεηαθθάλεζξ είκαζ αθθαβέξ ζηδκ αημ-
θμοεία ηαζ ζημκ ανζειό ηςκ αάζε-
ςκ ζημ βμκζδίςια εκόξ μνβακζ-
ζιμύ. Οζ ιεβάθεξ ζε έηηαζδ αθ-
θαβέξ απμηεθμύκ ηζξ πνςιμζςιζηέξ 
ακςιαθίεξ. Ζ ακάθοζδ ηςκ πνςιμ-
ζςιζkώκ ακςιαθζώκ έβζκε δοκαηή 
ιεηά ηδκ ακάπηολδ ηεπκζηώκ πμο ε-
πζηνέπμοκ ηδκ παναηήνδζδ ηαζ ηδ 
θεπημιενή ιεθέηδ ηςκ πνςιμζς-
ιάηςκ. Οζ αθθαβέξ ζημκ ανζειό ηςκ 

πνςιμζςιάηςκ μκμιάγμκηαζ αξηζ-
κεηηθέο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιί-
εο, εκώ μζ αθθαβέξ ζηδ δμιή απμηε-

θμύκ ηζξ δνκηθέο ρξσκνζσκηθέο 
αλσκαιίεο. Οζ αθθαβέξ αοηέξ έπμοκ 
ζοκήεςξ ςξ απμηέθεζια ηδκ ηνμ-
πμπμίδζδ ημο θαζκμηύπμο ημο αηό-
ιμο. 
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Οη αξηζκεηηθέο ρξσκνζσκηθέο α-
λσκαιίεο είλαη απνηέιεζκα ια-
ζώλ ζηε κεησηηθή δηαίξεζε 
 
 Ακ ηαηά ηδ δζάνηεζα ηδξ ιεζςηζ-
ηήξ δζαίνεζδξ δεκ πναβιαημπμζδ-
εεί θοζζμθμβζηά μ δζαπςνζζιόξ ηςκ 
μιόθμβςκ πνςιμζςιάηςκ ή ηςκ 
αδεθθώκ πνςιαηίδςκ, έκα θαζκό-

ιεκμ πμο μκμιάγεηαζ κε-δηαρσξη-
ζκόο, ηόηε δδιζμονβμύκηαζ βαιέηεξ 
ιε ανζειό πνςιμζςιάηςκ ιεβαθύ-
ηενμ ή ιζηνόηενμ ημο θοζζμθμβζ-
ημύ. Ζ βμκζιμπμίδζδ ηςκ ιδ θοζζμ-
θμβζηώκ βαιεηώκ, πμο πνμηύ-
πημοκ, ιε θοζζμθμβζηό βαιέηδ έπεζ 
ςξ απμηέθεζια ηδ δδιζμονβία γο-
βςημύ ιε «θακεαζιέκδ» πμζόηδηα 
βεκεηζημύ οθζημύ, ημ μπμίμ δεκ ακα-
πηύζζεηαζ θοζζμθμβζηά (Δζηόκα 
6.5).
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 Δηθόλα 6. 5 Μδ δζαπςνζζιόξ πνς-
ιμζςιάηςκ α. ηαηά ηδ δζάνηεζα ηδξ 
1δξ ηαζ α. ηαηά ηδ δζάνηεζα ηδξ 2δξ 
ιεζςηζηήξ δζαίνεζδξ. Γμκζιμπμίδζδ 
ηςκ ιδ θοζζμθμβζηώκ βαιεηώκ, 
πμο πνμηύπημοκ, ιε θοζζμθμβζηό 
βαιέηδ έπεζ ςξ απμηέθεζια ηδ δδ-
ιζμονβία γοβςηώκ ιε ιδ θοζζμθμ-
βζηό ανζειό πνςιμζςιάηςκ. 
 
1. 1δ ιεζςηζηή δζαίνεζδ 2. Μδ δζα-
πςνζζιόξ 3. 2δ ιεζςηζηή δζαίνεζδ 
4. Γαιέηεξ 5. Γμκζιμπμίδζδ Εοβςηά 
6. Σνζζςιζηό γοβςηό 7. Φοζζμθμ-
βζηόξ βαιέηδξ 8. Μμκμζςιζηά γο-
βςηά 9. Μδ δζαπςνζζιόξ 10. Σνζζς-
ιζηό γοβςηό 11. Φοζζμθμβζηό γοβς-
ηό
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Δηθόλα 6. 5

α 
1 

2 

3 

4 
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8
 

3  

9 

10 11 

β 
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 Σα άημια πμο πνμηύπημοκ ηαζ 
έπμοκ πενίζζεζα ή έθθεζρδ ιζηνμύ 
ανζειμύ πνςιμζςιάηςκ μκμιά-
γμκηαζ ακεοπθμεζδή. Ζ απμοζία ε-
κόξ ιόκμ πνςιμζώιαημξ μκμιάγε-

ηαζ κνλνζσκία, εκώ δ ύπανλδ εκόξ 

επζπθέμκ ηξηζσκία. Ζ ιμκμζςιία 
είκαζ ζοκήεςξ εακαηδθόνμξ βζα ημκ 
μνβακζζιό, δζόηζ ηα πνςιμζώιαηα 
ιε ηα βμκίδζα πμο πενζέπμοκ, ιε ε-
λαίνεζδ ηα θοθεηζηά, πνέπεζ κα ο-
πάνπμοκ ζε δύμ «δόζεζξ», βζα κα ε-
λαζθαθζζηεί δ ζςζηή ακάπηολδ ημο 
γοβςημύ. 
 Οζ ανζειδηζηέξ πνςιμζςιζηέξ α-
κςιαθίεξ δδιζμονβμύκηαζ ζηα αοημ-
ζςιζηά ή ζηα θοθεηζηά πνςιμζώ-
ιαηα. ΢ηδ ζοκέπεζα ακαθένμκηαζ μζ 
ζοπκόηενα ειθακζγόιεκεξ πενζπηώ-
ζεζξ ζημκ άκενςπμ. 

 Σμ ζύλδξνκν Down (Σνζζςιία 
21) είκαζ δ πζμ ημζκή ανζειδηζηή 
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πνςιμζςιζηή ακςιαθία. Σα άημια 
ιε ζύκδνμιμ Down ειθακίγμοκ ηα-
εοζηένδζδ ζηδκ ακάπηολδ, πανα-
ηηδνζζηζηέξ δοζιμνθίεξ ζημ πνό-
ζςπμ ηαζ δζακμδηζηή ηαεοζηένδζδ. 
΢ημκ ηανοόηοπμ ηςκ αηόιςκ πμο 
πάζπμοκ, ζε όθεξ ζπεδόκ ηζξ πενζ-
πηώζεζξ, ειθακίγεηαζ έκα επζπθέμκ 
πνςιόζςια 21 (Δζηόκα 6. 6). 
 

Δηθόλα 6. 6 Σα πενζζζόηενα άημια 
ιε ζύκδνμιμ Down έπμοκ ηνία ακηί-
βναθα ημο πνςιμζώιαημξ 21. 
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Δηθόλα 6. 6α Άημιμ ιε ζύκδνμιμ 
Down πμο ζοιιεηέπεζ ζημοξ 
Special Olympics.  
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Δηθόλα 6. 6β Κανοόηοπμξ ανζεκζημύ αηόιμο ιε 
ζύκδνμιμ Down. Με αεθάηζ ζδιεζώκεηαζ ημ 21.

     1        2        3                       4        5  

     6      7        8      9      10     11    12  

    13     14     15             16     17     18 

    19     20         21     22          Υ       Τ 
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Ζ ύπανλδ ημο επζπθέμκ πνςιμζώ-
ιαημξ είκαζ απμηέθεζια ιδ δζαπς-
νζζιμύ ηςκ πνςιμζςιάηςκ ημο 
21μο γεύβμοξ ηαηά ημ ζπδιαηζζιό 
βαιεηώκ ζηδ ιείςζδ. Με αοηό ημκ 
ηνόπμ δδιζμονβείηαζ ςάνζμ, ηαζ ζε 
ζπεηζηά θζβόηενεξ πενζπηώζεζξ 
ζπενιαημγςάνζμ, ιε δύμ πνςιμ-
ζώιαηα 21. Γμκζιμπμίδζδ ημο βα-
ιέηδ πμο έπεζ ημ επζπθέμκ πνςιό-
ζςια 21 ιε έκα θοζζμθμβζηό εα δδ-
ιζμονβήζεζ ζημ γοβςηό ηνζζςιία 
21. Ζ πζεακόηδηα βέκκδζδξ παζδζμύ 
ιε ζύκδνμιμ Down ζπεηίγεηαζ ιε 
ηδκ δθζηία ηδξ ιδηέναξ. Μεθέηεξ δεί-
πκμοκ όηζ ιζα ιέθθμοζα ιδηένα δθζ-
ηίαξ 45 εηώκ έπεζ πμθύ ιεβαθύηενδ 
πζεακόηδηα κα απμηηήζεζ παζδί ιε 
ζύκδνμιμ Down ζε ζπέζδ ιε ιζα 
ιέθθμοζα ιδηένα δθζηίαξ 19 εηώκ 
(Δζηόκα 6. 7). 
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Δηθόλα 6. 7 Ζ ζοπκόηδηα ειθάκζ-
ζδξ ημο ζοκδνόιμο Down ζπεηίγε-
ηαζ ιε ηδκ δθζηία ηδξ ιδηέναξ. 

 
 

Ανζειόξ

Γεκκήζεςκ

20 25 30 35 40 45

Ζθζηία ιδηέναξ

2300

1

1600

1

1200

1

880

1

290

1

46

1

100

1

 

 
Γεκκήζεζξ 

           ΢οπκόηδηα ειθάκζζδξ ημο 
ζοκδνόιμο Down  
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 Άθθεξ ζπεηζηά ζοπκέξ ανζειδηζ-
ηέξ πνςιμζςιζηέξ ακςιαθίεξ πμο 
αθμνμύκ ηα αοημζςιζηά πνςιμζώ-

ιαηα είκαζ δ ηξηζσκία 13 ηαζ δ ηξη-
ζσκία 18. Σα άημια πμο πάζπμοκ 
από αοηέξ ειθακίγμοκ αανύηενα 
ζοιπηώιαηα από εηείκα πμο πά-
ζπμοκ από ζύκδνμιμ Down, πζεα-
κόκ επεζδή ηα πνςιμζώιαηα 13 ηαζ 
18 είκαζ ιεβαθύηενα ζε ιέβεεμξ ηαζ 
πενζέπμοκ πενζζζόηενα βμκίδζα. 

 Δηηόξ από ανζειδηζηέξ ακςιαθί-
εξ πμο αθμνμύκ ηα αοημζςιζηά 
πνςιμζώιαηα παναηδνμύκηαζ α-
νζειδηζηέξ ακςιαθίεξ ηαζ ζηα θοθε-
ηζηά πνςιμζώιαηα. 
  Γύμ από ηα παναηηδνζζηζηά 
ζύκδνμια αοηήξ ηδξ ηαηδβμνίαξ εί-

καζ ημ ζύλδξνκν Klinefelter ηαζ ην 

ζύλδξνκν Turner. Σα άημια ιε 
ζύκδνμιμ Klinefelter έπμοκ θοζζμ-
θμβζηό ανζειό αοημζςιζηώκ πνς-
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ιμζςιάηςκ (44) ηαζ ηνία θοθεηζηά 
πνςιμζώιαηα, ηα ΥΥΤ, ακηί ημο 
θοζζμθμβζημύ γεύβμοξ ΥΤ (Δζηόκα 
6. 8). Σα άημια αοηά έπμοκ ελςηε-
νζηά παναηηδνζζηζηά ανζεκζημύ α-
ηόιμο είκαζ όιςξ ζηείνα. Σα πανα-
ηηδνζζηζηά ημο ζοκδνόιμο ειθακί-
γμκηαζ ιεηά ηδκ εθδαεία. 
 Σα άημια πμο πάζπμοκ από ημ 

ζύλδξνκν Turner έπμοκ θοζζμθμ-
βζηό ανζειό αοημζςιζηώκ πνςιμ-
ζςιάηςκ (44) αθθά ιόκμ έκα πνς-
ιόζςια Υ από ημ γεύβμξ ηςκ θοθε-
ηζηώκ πνςιμζςιάηςκ (ΥΟ) (Δζηόκα 
6. 9). Αοηή είκαζ δ ιμκαδζηή ιμκμ-
ζςιία πμο έπεζ ανεεεί ζημκ άκενς-
πμ. Σα άημια αοηά δεκ ειθακίγμοκ 
δεοηενμβεκή παναηηδνζζηζηά ημο 
θύθμο, παν’ όθμ πμο έπμοκ θαζ-
κόηοπμ εδθοημύ αηόιμο, ηαζ είκαζ 
ζηείνα.
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Δηθόλα 6. 8 Κανοόηοπμξ αηόιμο πμο πάζπεζ από 
ζύκδνμιμ Klinefelter. 

     1            2            3            4            5  

     6         7        8        9       10      11     12  

    13        14       15        16       17         18     

12  
    19        20        21        22        Υ            Τ 
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Δηθόλα 6. 9 Κανοόηοπμξ αηόιμο πμο πάζπεζ από 
ζύκδνμιμ Turner.

     1            2            3            4            5  

     6         7        8        9       10      11     12  

    13        14       15       16         17      18     

12  

    19       20       21       22        Υ             
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Οη δνκηθέο ρξσκνζσκηθέο αλσ-
καιίεο αιιάδνπλ ηε κνξθνινγία 
ησλ ρξσκνζσκάησλ 
 
 Οζ δμιζηέξ πνςιμζςιζηέξ ακς-
ιαθίεξ είκαζ αθθαβέξ ζηδ δμιή εκόξ 
ή πενζζζόηενςκ πνςιμζςιάηςκ. 
Οζ δμιζηέξ αθθαβέξ ζημ πνςιόζς-
ια ιπμνεί κα αθμνμύκ ιενζηά βμκί-
δζα ή έκα ιεβάθμ ηιήια ημο πνςιμ-
ζώιαημξ. Ζ δδιζμονβία δμιζηώκ 
πνςιμζςιζηώκ ακςιαθζώκ είκαζ α-
πμηέθεζια δζάθμνςκ ιδπακζζιώκ 
ηαηά ηδ δζάνηεζα ημο ηοηηανζημύ ηύ-
ηθμο. Γζα πανάδεζβια, δ εναύζδ 
ηιήιαημξ από έκα ή πενζζζόηενα 
πνςιμζώιαηα ηαζ, ζηδ ζοκέπεζα, δ 
θακεαζιέκδ επακέκςζή ημο ιπμνεί 
κα έπεζ ςξ απμηέθεζια έθθεζρδ, ιε-
ηαηόπζζδ ή ηάπμζα άθθδ ακαδζάηα-
λδ ηςκ βμκζδίςκ ζημ πνςιόζςια. 
 Οζ δμιζηέξ πνςιμζςιζηέξ ακς-
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ιαθίεξ είκαζ απμηέθεζια ηδξ δνά-
ζδξ ιεηαθθαλμβόκςκ παναβόκηςκ 
όπςξ μζ αηηζκμαμθίεξ ηαζ μζ δζάθμ-
νεξ πδιζηέξ μοζίεξ. 
 Οζ δμιζηέξ πνςιμζςιζηέξ ακς-
ιαθίεξ έπμοκ ςξ απμηέθεζια ηδκ 
αθθαβή ζηδκ πμζόηδηα ή ζηδ δζά-
ηαλδ ηδξ βεκεηζηήξ πθδνμθμνίαξ 
ζηα πνςιμζώιαηα. Ακάθμβα ιε ημκ 
ηύπμ ηδξ αθθαβήξ δζαηνίκμκηαζ δζά-
θμνα είδδ δμιζηώκ πνςιμζςιζηώκ 
ακςιαθζώκ (Δζηόκα 6. 10).
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Δηθόλα 6. 10 Δίδδ δμιζηώκ πνςιμζςιζηώκ ακςια-

θζώκ.  

 

 

Α Β Γ Γ Δ Ε Ζ Θ Έθθεζρδ Α Β Γ Δ Ε Ζ Θ

 

 

ΓζπθαζζαζιόξΑ Β Γ Γ Δ Ε Ζ Θ Α Β Γ Δ Ε Ζ ΘΓΒ Γ
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Α Β Γ Γ Δ Ε Ζ Θ Ακαζηνμθή Α ΒΓΓ Δ Ε Ζ Θ

 

 

Α Β Γ Γ Δ Ε Ζ Θ

Μ Ν Ο Π Ρ ΢ Α Β

Γ Γ Δ Ε Ζ ΘΜ Ν Ο

Π Ρ ΢

Αιμζααία

ιεηαηόπζζδ
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 Ζ έιιεηςε είκαζ δ απώθεζα βεκε-

ηζημύ οθζημύ. Σμ ζύλδξνκν θσλή 
ηεο γάηαο (cri-du-chat) μθείθεηαζ 
ζηδκ έθθεζρδ εκόξ ηιήιαημξ από ημ 
πνςιόζςια 5. Σμ ζύκδνμιμ μκμ-
ιάγεηαζ έηζζ, βζαηί ημ ηθάια ηςκ κε-
μβέκκδηςκ πμο πάζπμοκ ιμζάγεζ ιε 
ημ ηθάια ηδξ βάηαξ (cri-du-chat). Σα 
άημια πμο πάζπμοκ από ημ ζοβηε-
ηνζιέκμ ζύκδνμιμ ειθακίγμοκ δζα-
κμδηζηή ηαεοζηένδζδ. 

 Ο δηπιαζηαζκόο είκαζ δ επακά-
θδρδ εκμξ πνςιμζςιζημύ ηιήια-

ημξ ζημ πνςιόζςια. Ζ αλαζηξν-
θή δδιζμονβείηαζ από εναύζεζξ ζε 
δύμ δζαθμνεηζηά ζδιεία εκόξ πνς-
ιμζώιαημξ ηαζ επακέκςζδ ημο 
ηιήιαημξ ύζηενα από ακαζηνμθή. 
Ζ ακαζηνμθή έπεζ ςξ ζοκέπεζα ηδκ 
αθθαβή ηδξ δζάηαλδξ ηςκ βμκζδίςκ 

ζημ πνςιόζςια. Σέθμξ, δ κεηαηό-
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πηζε είκαζ απμηέθεζια εναύζδξ ε-
κόξ ηιήιαημξ ημο πνςιμζώιαημξ 
ηαζ ζηδ ζοκέπεζα έκςζήξ ημο ζε έκα 
άθθμ ιδ μιόθμβμ πνςιόζςια. ΢ηζξ 
αιμζααίεξ ιεηαημπίζεζξ έπμοιε «α-
κηαθθαβή» πνςιμζςιζηώκ ηιδιά-
ηςκ ακάιεζα ζε ιδ μιόθμβα πνς-
ιμζώιαηα. ΢ηζξ αιμζααίεξ ιεηαημ-
πίζεζξ δε πάκεηαζ βεκεηζηό οθζηό ηαζ 
ηα άημια πμο ηζξ θένμοκ ειθακί-
γμοκ ζοκήεςξ θοζζμθμβζηό θαζκό-
ηοπμ. Σαοηόπνμκα όιςξ ειθακί-
γμοκ ηίκδοκμ απόηηδζδξ απμβό-
κςκ ιε πνςιμζςιζηέξ ακςιαθίεξ, 
επεζδή ηαηά ημ γεοβάνςια ηςκ 
πνςιμζςιάηςκ ζηδ ιεζςηζηή δζ-
αίνεζδ πνμηύπημοκ ηαζ ιδ θοζζμ-
θμβζημί βαιέηεξ. Γζα ηδ δζαπίζηςζδ 
ηςκ δμιζηώκ πνςιμζςιζηώκ ακς-
ιαθζώκ είκαζ απαναίηδηδ δ πνώζδ 
ηςκ πνςιμζςιάηςκ ιε ηεπκζηέξ 
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πμο δδιζμονβμύκ γώκεξ ζημ πνς-
ιόζςια, όπςξ γώκεξ Giemsa. 
 

Άηνκα κε ζύλδξνκν Down θαη 
«θπζηνινγηθό» αξηζκό ρξσκν-
ζσκάησλ 
 
Έπεζ οπμθμβζζηεί όηζ ημ 4% πενί-
πμο ηςκ αηόιςκ πμο ειθακίγμοκ 
ηα παναηηδνζζηζηά ημο ζοκδνόιμο 
Down έπμοκ θοζζμθμβζηό ανζειό 
πνςιμζςιάηςκ δδθαδή 46. Ζ ει-
θάκζζδ ηςκ παναηηδνζζηζηώκ ημο 
ζοκδνόιμο Down μθείθεηαζ ζηδκ 
πανμοζία «ηνζώκ πενίπμο» ακηζ-
βνάθςκ ημο πνςιμζώιαημξ 21. Σα 
δύμ ακηίβναθα ζημκ ηανοόηοπμ α-
πμηεθμύκ ημ θοζζμθμβζηό γεύβμξ 
ηςκ πνςιμζςιάηςκ. Σμ επζπθέμκ 
ακηίβναθμ, πμο είκαζ ζοκήεςξ μ ιε-
βάθμξ αναπίμκαξ ημο πνςιμζώια-
ημξ 21, έπεζ ιεηαημπζζηεί ζε ηάπμζμ 
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άθθμ πνςιόζςια. Σα επζπθέμκ α-
κηίβναθα ηςκ βμκζδίςκ, πμο εκημ-
πίγμκηαζ ζημ ιεβάθμ αναπίμκα ημο 
πνςιμζώιαημξ 21, θαίκεηαζ κα εο-
εύκμκηαζ βζα ηδκ ειθάκζζδ ηςκ ζο-
ιπηςιάηςκ ηδξ ζοβηεηνζιέκδξ α-
ζεέκεζαξ.
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Α.
Αιμζααία 

ιεηαηόπζζδ 

Υνςιό 
-ζςια 21 

Υνςιόζςια 3 
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Β.

     1        2          3                     4            5  

     6    7     8     9     10   11    12            Υ 

    13     14       15            16      17      18 

    19       20              21    22      Τ 
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Σα επηηεύγκαηα ηεο έξεπλαο ζηε 
Γελεηηθή ζπλεηζθέξνπλ ζηελ α-
λάπηπμε κεζόδσλ γηα ηε δηάγλσ-
ζε ησλ γελεηηθώλ αζζελεηώλ 
 
Οζ βκώζεζξ πμο έπμοιε απμηηήζεζ 
ζε ιμνζαηό επίπεδμ βζα ημοξ ιδπα-
κζζιμύξ πμο δδιζμονβμύκ ηζξ βεκε-
ηζηέξ αζεέκεζεξ ιαξ έπμοκ πνμζθέ-
νεζ ηδ δοκαηόηδηα ακάπηολδξ ιεεό-
δςκ ιε ηζξ μπμίεξ ακζπκεύμοιε βε-
κεηζηέξ ακςιαθίεξ ζηα ιέθδ ιζαξ 
μζημβέκεζαξ ή ζηα άημια εκόξ πθδ-
εοζιμύ. Ζ δζάβκςζδ ηςκ βεκεηζηώκ 
αζεεκεζώκ ιαξ αμδεά: 
• ΢ημκ όζμ ημ δοκαηόκ πζμ έβηαζνμ 
εκημπζζιό βεκεηζηώκ ακςιαθζώκ 
ζηα άημια πμο ελεηάγμκηαζ. 
• ΢ημκ εκημπζζιό ηςκ θμνέςκ βεκε-
ηζηώκ αζεεκεζώκ. 
• ΢ημκ πνμζδζμνζζιό ηδξ πζεακόηδ-
ηαξ ειθάκζζδξ ιζαξ βεκεηζηήξ 
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αζεέκεζαξ ζημοξ απμβόκμοξ ιζαξ 
μζημβέκεζαξ ζηδκ μπμία έπεζ πανμο-
ζζαζηεί δ αζεέκεζα. 
 Ζ έβηαζνδ δζάβκςζδ ιζαξ βεκεηζ-
ηήξ αζεέκεζαξ πνμζθένεζ ηδ δοκα-
ηόηδηα ζπεδζαζιμύ εεναπεοηζηήξ 
αβςβήξ, έηζζ πμο κα εθαπζζημπμζ-
μύκηαζ μζ επζπθμηέξ ηδξ αζεέκεζαξ 
όπςξ ζηδκ πενίπηςζδ ηδξ θαζκο-
θηεημκμονίαξ (PKU). Ο έθεβπμξ βζα 
ημκ εκημπζζιό ηςκ πζεακώκ θμνέ-
ςκ, όπςξ ζηζξ πενζπηώζεζξ ηδξ 
δνεπακμηοηηανζηήξ ακαζιίαξ ηαζ 
ηςκ εαθαζζαζιζώκ, πναβιαημπμζεί-
ηαζ ιε ζημπό ημκ οπμθμβζζιό ηδξ 
πζεακόηδηαξ δδιζμονβίαξ απμβό-
κςκ πμο πάζπμοκ από ηζξ ζοβηε-
ηνζιέκεξ ηθδνμκμιζηέξ αζεέκεζεξ. 
Αηόιδ, ζηδκ πενίπηςζδ δζάβκς-
ζδξ βεκεηζηώκ ακςιαθζώκ ηαηά ηδ 
δζεκένβεζα ημο πνμβεκκδηζημύ εθέβ-
πμο, δίκεηαζ δ δοκαηόηδηα δζαημπήξ 
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ηδξ ηύδζδξ. Ζ δζάβκςζδ ηςκ βε-
κεηζηώκ αζεεκεζώκ ιπμνεί κα 
πναβιαημπμζδεεί (Πίκαηαξ 6. 1): 
• Με ηδ ιεθέηδ ημο ηανομηύπμο, ό-
πςξ βζα πανάδεζβια ηαηά ημκ πνμ-
βεκκδηζηό έθεβπμ. 
• Με δζάθμνεξ αζμπδιζηέξ δμηζιαζί-
εξ. 
• Με ηδκ ακάθοζδ ηδξ αθθδθμοπίαξ 
ηςκ αάζεςκ ημο DNA (ιμνζαηή δζά-
βκςζδ). 
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ΠΗΝΑΚΑ΢ 6. 1α  Γεκεηζηέξ αζεέκεζεξ ηαζ ιέεμδμζ ιε ηζξ 
μπμίεξ πναβιαημπμζείηαζ δ δζάβκςζδ 

Γεκεηζηή αζεέκεζα Μέεμδμξ 

΢ύκδνμιμ Down (ηνζζςιία 21) Ακάθοζδ ηανοόηοπμο 

΢ύκδνμιμ Klinefelter Ακάθοζδ ηανοόηοπμο 

΢ύκδνμιμ Turner  Ακάθοζδ ηανοόηοπμο 

΢ύκδνμιμ Patau (ηνζζςιία 13) Ακάθοζδ ηανοόηοπμο 

΢ύκδνμιμ Edwards (ηνζζς- 

ιία 18) 

Ακάθοζδ ηανοόηοπμο 

Ρεηζκμαθάζηςια Ακάθοζδ ηανοόηοπμο 

Φαζκοθηεημκμονία Βζμπδιζηέξ ιέεμδμζ 
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ΠΗΝΑΚΑ΢ 6. 1α  Γεκεηζηέξ αζεέκεζεξ ηαζ ιέεμδμζ ιε ηζξ 
μπμίεξ πναβιαημπμζείηαζ δ δζάβκςζδ 

Γεκεηζηή αζεέκεζα Μέεμδμξ 

Κοζηζηή ίκςζδ Ακάθοζδ DNA (PCR) 

Έθθεζρδ -α- ακηζενορίκδξ Ακάθοζδ DNA (PCR) 

Αζιμννμθοθία Α Ακάθοζδ DNA (PCR) 

Αζιμννμθοθία Β Ακάθοζδ DNA (PCR) 

Γνεπακμηοηηανζηή ακαζιία Ακάθοζδ DNA (PCR) 

α–εαθαζζαζιία Ακάθοζδ DNA (PCR) 

α–εαθαζζαζιία Ακάθοζδ DNA (PCR) 
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΢ηδ ζοκέπεζα ακαθένμκηαζ δύμ πε-
νζπηώζεζξ εθανιμβήξ ηδξ παναπά-
κς ιεεμδμθμβίαξ βζα ηδ δζάβκςζδ 
ηδξ θαζκοθηεημκμονίαξ ηαζ ηδξ δνε-
πακμηοηηανζηήξ ακαζιίαξ. 
 Ζ εθανιμβή πνμβνάιιαημξ ε-
θέβπμο ηςκ κεμβκώκ βζα ηδ θαζκο-
θηεημκμονία έπεζ ιεζώζεζ ζδιακηζηά 
ηζξ πενζπηώζεζξ δζακμδηζηήξ ηαεο-
ζηένδζδξ από αοηή ηδκ αζεέκεζα. Ο 
έθεβπμξ βζα ηδ θαζκοθηεημκμονία 
πναβιαημπμζείηαζ ιε ημκ οπμθμβζ-
ζιό ηδξ ζοβηέκηνςζδξ ηδξ θαζκο-
θαθακίκδξ ζημ αίια ηςκ κεμβέκκδ-
ηςκ. 
 Ζ δνεπακμηοηηανζηή ακαζιία εί-
καζ ιία από ηζξ θίβεξ βεκεηζηέξ αζεέ-
κεζεξ ηδξ μπμίαξ μ ιδπακζζιόξ δδ-
ιζμονβίαξ έπεζ ιεθεηδεεί δζελμδζηά. 
Αοηό ιαξ δίκεζ ηδ δοκαηόηδηα δζά-
βκςζδξ ηδξ αζεέκεζαξ ιε ηδ πνδζζ-
ιμπμίδζδ πμθθώκ δζαθμνεηζηώκ 
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ηεπκζηώκ. Μία από αοηέξ είκαζ δ πα-
ναηήνδζδ ηδξ ιμνθμθμβίαξ ηςκ ε-
νοενώκ ηοηηάνςκ ζε ζοκεήηεξ έθ-
θεζρδξ μλοβόκμο. ΢ηδκ πενίπηςζδ 
όπμο ημ άημιμ πάζπεζ, ηα ενοενμ-
ηύηηανά ημο παίνκμοκ δνεπακμεζ-
δέξ ζπήια (δμηζιαζία δνεπάκς-
ζδξ). Γζα ηδ δζάβκςζδ ηδξ δνεπα-
κμηοηηανζηήξ ακαζιίαξ πνδζζιμπμζ-
μύκηαζ επίζδξ ηεπκζηέξ πμο επζηνέ-
πμοκ ημκ πνμζδζμνζζιό ηδξ αζιμ-
ζθαζνίκδξ HbS ζηα ενοενμηύηηανα 
όπςξ ηαζ ημκ εκημπζζιό ημο ιεηαθ-

θαβιέκμο βμκζδίμο α
S
. 
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Η γελεηηθή θαζνδήγεζε κεηώλεη 
ηηο πηζαλόηεηεο απόθηεζεο απν-
γόλσλ κε γελεηηθέο αλσκαιίεο 
 
 Ζ βεκεηζηή ηαεμδήβδζδ είκαζ ιία 
δζαδζηαζία ηαηά ηδκ μπμία εζδζημί ε-
πζζηήιμκεξ δίκμοκ πθδνμθμνίεξ ζε 
ιειμκςιέκα άημια, γεοβάνζα ηαζ μζ-
ημβέκεζεξ πμο πάζπμοκ από ηά-
πμζα βεκεηζηή αζεέκεζα ή έπμοκ αο-
λδιέκεξ πζεακόηδηεξ κα ηδκ ειθακί-
ζμοκ. Οζ πθδνμθμνίεξ αοηέξ είκαζ 
απαναίηδηεξ βζα ημοξ εκδζαθενόιε- 
κμοξ, βζαηί ημοξ αμδεμύκ ζηδ θήρδ 
απμθάζεςκ, ηονίςξ ζπεηζηά ιε ηδκ 
απόηηδζδ οβζώκ απμβόκςκ. 
 Ο εζδζηόξ επζζηήιμκαξ είκαζ ζε 
εέζδ κα ζοιαμοθέρεζ ημοξ εκδζαθε- 
νόιεκμοξ, ιόκμ όηακ δζαεέηεζ ηα α-
παναίηδηα ζημζπεία πμο ημο επζηνέ-
πμοκ κα βκςνίγεζ ηδ ζοβηεηνζιέκδ 
βεκεηζηή αζεέκεζα, ηδ ζοπκόηδηα ει-
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θάκζζήξ ηδξ, ημκ ηνόπμ ιε ημκ μ-
πμίμ ηθδνμκμιείηαζ, ηζξ επζπηώζεζξ 
ζηα άημια πμο πάζπμοκ από αοηή, 
ημοξ ηνόπμοξ ακηζιεηώπζζήξ ηδξ 
η.ά. Ακ, βζα πανάδεζβια, δζαπζζης-
εεί όηζ δύμ οπμρήθζμζ βμκείξ είκαζ 

εηενόγοβμζ βζα ημ βμκίδζμ α
S
, ηόηε μ 

ζύιαμοθμξ ημοξ πθδνμθμνεί όηζ ο-
πάνπεζ 25% πζεακόηδηα κα απμηηή-
ζμοκ παζδί πμο πάζπεζ από δνεπα- 
κμηοηηανζηή ακαζιία (μιόγοβμ βζα 

ημ βμκίδζμ α
S
). 

 Ακ, όπςξ ζημ πνμδβμύιεκμ πα-
νάδεζβια, οπάνπεζ αολδιέκδ πζεα-
κόηδηα ημ έιανομ κα πάζπεζ από 
ηάπμζα ακςιαθία, ηόηε είκαζ απα-
ναίηδηδ δ δζεκένβεζα πνμβεκκδηζημύ 
εθέβπμο. Με αάζδ ηα απμηεθέζιαηα 
ημο πνμβεκκδηζημύ εθέβπμο ηαθμύ-
κηαζ μζ βμκείξ κα απμθαζίζμοκ, 
ζηδκ πενίπηςζδ πμο ημ έιανομ 
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πάζπεζ από ζμαανή βεκεηζηή ακς-
ιαθία, ηδ δζαημπή ηδξ ηύδζδξ. 
 Ζ απόθαζδ βζα δζαημπή ή ιδ ηδξ 
ηύδζδξ επδνεάγεηαζ ηαζ από άθθεξ 
παναιέηνμοξ, πμο δζαθένμοκ από 
ημζκςκία ζε ημζκςκία ηαζ ιπμνεί κα 
ζπεηίγμκηαζ ιε ηζξ ενδζηεοηζηέξ α-
κηζθήρεζξ, δεζηέξ παναιέηνμοξ η.ά. 
 Παν’ όηζ βεκεηζηή ηαεμδήβδζδ 
ιπμνεί κα γδηήζμοκ όθμζ μζ οπμρή- 
θζμζ βμκείξ, οπάνπμοκ μιάδεξ αηό-
ιςκ μζ μπμίεξ είκαζ απαναίηδημ κα 
απεοεοκεμύκ ζε εζδζημύξ πνζκ πνμ-
πςνήζμοκ ζηδκ απόηηδζδ απμβό-
κςκ. ΢’ αοηέξ πενζθαιαάκμκηαζ: 
• Άημια θμνείξ βεκεηζηώκ αζεεκεζ-
ώκ. 
• Άημια ιε μζημβεκεζαηό ζζημνζηό 
βεκεηζηώκ αζεεκεζώκ. 
• Γοκαίηεξ δθζηίαξ 35 εηώκ ηαζ άκς. 
• Γοκαίηεξ ιε πμθθαπθέξ απμαμθέξ. 
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΢θεθζείηε 
 
Γηα πνηνπο ιόγνπο λνκίδεηε όηη νη 
γπλαίθεο κε πνιιαπιέο απνβνιέο 
πξέπεη λα θαηαθεύγνπλ ζε 
γελεηηθή ζπκβνπιή; 
 
Με ηνλ πξνγελλεηηθό έιεγρν 
κπνξνύλ λα εληνπηζηνύλ γελε-
ηηθέο αλσκαιίεο ζηα έκβξπα 
 
 ΢ηζξ πενζπηώζεζξ πμο οπάνπεζ 
αολδιέκδ πζεακόηδηα ημ έιανομ κα 
ειθακίζεζ ηάπμζα βεκεηζηή ακςια-
θία, ηόηε ζοκίζηαηαζ δ δζεκένβεζα 
πνμβεκκδηζημύ εθέβπμο. 
 Με ηδκ αικζμπαναηέκηδζδ θαι-
αάκεηαζ από ημκ αικζαηό ζάημ, ιε 
ηδ αμήεεζα αεθόκαξ, ιζηνή πμζόηδ-
ηα αικζαημύ οβνμύ. Μέζα ζε αοηό 
ανίζημκηαζ ειανοσηά ηύηηανα. Σα 
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ηύηηανα αοηά ιπμνμύκ κα πνδζζ-
ιμπμζδεμύκ βζα ηδκ ακάθοζδ DNA 
ηαζ ηδ αζμπδιζηή ακάθοζδ μνζζιέ-
κςκ πνςηεσκώκ ηαζ εκγύιςκ, όπςξ 
ζηδκ πενίπηςζδ ηδξ θαζκοθηεημ-
κμονίαξ. Δπίζδξ, ύζηενα από ηαθ-
θζένβεζα, ηα ειανοσηά αοηά ηύηηανα 
πνδζζιμπμζμύκηαζ βζα ηδ δζάβκςζδ 
πνςιμζςιζηώκ ακςιαθζώκ, ιε 
ιεθέηδ ημο ηανοόηοπμο. (Δζηόκα 
6.11). 
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Δηθόλα 6. 11 Πξνγελλεηηθόο 
έιεγρνο: α. κε ακληνπαξαθέ-
ληεζε ή β. κε ιήςε ρνξηαθώλ 
ιαρλώλ. 
 
 
α. Λήςε ακληαθνύ πγξνύ  
β. Φπγνθέληξεζε  
γ. Δκβξπτθά θύηηαξα  
δ. Καιιηέξγεηα εκβξπτθώλ 
θπηηάξσλ  
ε. Πιαθνύληαο  
δ. Σνηρώκαηα ηεο κήηξαο 
ε. Υνξηαθέο Λάρλεο 
ζ. Λήςε ρνξηαθώλ ιαρλώλ 
η. Αλάιπζε ρξσκνζσκάησλ 
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Δηθόλα 6. 11α Πξνγελλεηηθόο έιεγρνο κε ακλην-
παξαθέληεζε.   

α α 

β 

δ 

ε 

γ 

Βηνρεκηθή 

αλάιπζε 
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Δηθόλα 6. 11β Πξνγελλεηηθόο έιεγρνο κε ιήςε ρν-
ξηαθώλ ιαρλώλ. 

δ 

ε 

γ 

ε 

ζ 
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 Ζ αικζμπαναηέκηδζδ πναβιαημ-
πμζείηαζ από ηδκ 12δ - 16δ εαδμιά-
δα ηδξ ηύδζδξ ηαζ απμηεθεί έκακ α-
ζθαθή ηαζ αλζόπζζημ ηνόπμ δζά-
βκςζδξ ηςκ βεκεηζηώκ ακςιαθζώκ. 
Με αικζμπαναηέκηδζδ ιπμνεί κα 
εθεβπεεί δ ύπανλδ πενζζζόηενςκ 
από 100 βεκεηζηώκ ακςιαθζώκ (Πί-
καηαξ 6. 1). 
 Δκαθθαηηζηή ιέεμδμξ πνμβεκ-
κδηζημύ εθέβπμο είκαζ δ θήρδ πμνζ-
αηώκ θαπκώκ. Πναβιαημπμζείηαζ 
ζοκήεςξ ηδκ 9δ - 12δ εαδμιάδα ηδξ 
ηύδζδξ ηαζ πενζθαιαάκεζ ηδ θήρδ 
ειανοσηώκ ηοηηάνςκ από ηζξ πνμ-
εηαμθέξ (θάπκεξ) ημο πόνζμο (ει-
ανοσηή ιειανάκδ πμο ζοιιεηέπεζ 
ζημ ζπδιαηζζιό ημο πθαημύκηα) 
(Δζηόκα 6. 11). Σα ηύηηανα από ηζξ 
πμνζαηέξ θάπκεξ ιπμνμύκ κα πνδ-
ζζιμπμζδεμύκ ηόζμ βζα ημκ έθεβπμ 
ηςκ πνςιμζςιάηςκ (ηανοόηοπμξ) 
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όζμ ηαζ βζα αζμπδιζηέξ ακαθύζεζξ 
ηαζ ακάθοζδ DNA όπςξ ζηδ δνε-
πακμηοπανζηή ακαζιία. 
 Ζ αικζμπαναηέκηδζδ, ζε ζπέζδ 
ιε ηδ θήρδ πμνζαηώκ θαπκώκ, ιαξ 
δίκεζ ηδ δοκαηόηδηα παναζηεοήξ 
πνςιμζςιάηςκ ηαθύηενδξ πμζό-
ηδηαξ. Ακηίεεηα, δ θήρδ πμνζαηώκ 
θαπκώκ δίκεζ ηδ δοκαηόηδηα πζμ έ-
βηαζνδξ δζάβκςζδξ. 
 ΢ηδκ πενίπηςζδ δζάβκςζδξ, ιε 
ημκ πνμβεκκδηζηό έθεβπμ, ζμαανώκ 
βεκεηζηώκ ακςιαθζώκ είκαζ δοκαηή 
δ δζαημπή ηδξ ηύδζδξ πςνίξ κα δδ-
ιζμονβεί πνόαθδια οβείαξ ζηδ ιδ-
ηένα. 
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Ο θαξθίλνο πξνθαιείηαη από κε-
ηαιιάμεηο γνληδίσλ πνπ ειέγρνπλ 
ηνλ θπηηαξηθό πνιιαπιαζηαζκό 
 
 Ο ηανηίκμξ παναηηδνίγεηαζ από 
ημκ ακελέθεβηημ πμθθαπθαζζαζιό 
ηοηηάνςκ εκόξ ζζημύ. Αοηά ζπδια-
ηίγμοκ ιάγεξ ηοηηάνςκ (ηανηζκζημί 
όβημζ) ή ιεηακαζηεύμοκ ζημ αίια ό-
πςξ ζηζξ δζάθμνεξ ιμνθέξ θεοπαζ-
ιζώκ. Απμηεθέζιαηα ιεθεηώκ έπμοκ 
μδδβήζεζ ζημ ζοιπέναζια όηζ ζπε-
δόκ όθεξ μζ πενζπηώζεζξ ηανηίκμο 
πνμένπμκηαζ από ιεηαθθάλεζξ βμκζ-
δίςκ ζςιαηζηώκ ηοηηάνςκ. 
 Τπάνπμοκ δύμ ηύπμζ βμκζδίςκ 
πμο ζπεηίγμκηαζ ιε ηδκ ηανηζκμβέ-
κεζδ. Σα μβημβμκίδζα ηαζ ηα μβημ-
ηαηαζηαθηζηά βμκίδζα. ΢πεηζηέξ έ-
νεοκεξ μδδβμύκ ζημ ζοιπέναζια 
όηζ μ ηανηίκμξ ζε βεκεηζηό επίπεδμ 
είκαζ ημ απμηέθεζια: 
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• Μεηαηνμπήξ πνςημμβημβμκζδίςκ 
ζε μβημβμκίδζα 
• Απμοζίαξ θεζημονβζηόηδηαξ μβημ-
ηαηαζηαθηζηώκ βμκζδίςκ ηαζ 
• Αδνακμπμίδζδξ ηςκ ιδπακζζιώκ 
επζδζόνεςζδξ ημο DNA. 
 Σα μβημβμκίδζα «πνμένπμκηαζ» 
από βμκίδζα πμο οπάνπμοκ θοζζμ-
θμβζηά ζημ ακενώπζκμ βμκζδίςια 
ηαζ μκμιάγμκηαζ πνςημμβημβμκί-
δζα. Γζα πμζμ θόβμ όιςξ ημ ηύηηανμ 
κα θένεζ βμκίδζα ηα μπμία ηάης α-
πό ζοβηεηνζιέκεξ ζοκεήηεξ εα μ-
δδβήζμοκ ζηδκ ηαηαζηνμθή ημο; 
Βνέεδηε όηζ όθα ηα πνςημμβημβμ-
κίδζα έπμοκ πμθύ ζδιακηζηό νόθμ 
ζηδ θοζζμθμβζηή θεζημονβία ημο 
ηοηηάνμο, εκενβμπμζώκηαξ ημκ ηοη-
ηανζηό πμθθαπθαζζαζιό, ζε πενζ-
πηώζεζξ πμο αοηόξ είκαζ απαναί-
ηδημξ όπςξ ζηδκ επμύθςζδ ηναο-
ιάηςκ. Όιςξ δζάθμνα είδδ ιεηαθ-
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θάλεςκ, πμο ιπμνεί κα πνμηθδ-
εμύκ από ιεηαθθαλμβόκμοξ πανά-
βμκηεξ, ιεηαηνέπμοκ ηα πνςημ- 
μβημβμκίδζα ζε μβημβμκίδζα, ηα μ-
πμία οπενθεζημονβμύκ ηαζ μδδβμύκ 
ημ ηύηηανμ ζε ακελέθεβηημ πμθ-
θαπθαζζαζιό ηαζ δδιζμονβία ηαν-
ηίκμο. Ζ ιεηαηνμπή εκόξ πνςημ-
μβημβμκζδίμο ζε μβημβμκίδζμ ιπμ-
νεί κα είκαζ ημ απμηέθεζια ιζαξ βμ-
κζδζαηήξ ιεηάθθαλδξ ή ιζαξ πνςιμ-
ζςιζηήξ ακςιαθίαξ, ζοκδεέζηενα 
ιεηαηόπζζδξ. 
 Σα μβημηαηαζηαθηζηά βμκίδζα 
είκαζ βμκίδζα πμο εθέβπμοκ ηδκ 
ηοηηανζηή δζαίνεζδ, ηαηαζηέθθμ-
κηάξ ηδκ, όπμηε είκαζ απαναίηδημ. Ζ 
ακαζημθή ηδξ δνάζδξ ημοξ πμο 
είκαζ ζοκήεςξ απμηέθεζια ιεηάθ-
θαλδξ, ηονίςξ έθθεζρδξ βμκζδίμο, 
αθαζνεί από ημηύηηανμ ηδ δοκαημ-
ηδηα εθέβπμο ημο πμθθαπθαζζα-
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ζιμύ ηαζ μδδβεί ζε ηανηζκμβέκεζδ. 
Υαναηηδνζζηζηό πανάδεζβια απμηε-
θεί μ ηανηίκμξ ημο αιθζαθδζηνμεζ-
δμύξ (νεηζκμαθάζηςια) πμο είκαζ α-
πμηέθεζια έθθεζρδξ εκόξ μβημηα-
ηαζηαθηζημύ βμκζδίμο. 
 Σέθμξ, αθάαεξ ζημοξ ιδπακζ-
ζιμύξ επζδζόνεςζδξ ημο DNA έ-
πμοκ ςξ απμηέθεζια ηδκ αολδιέκδ 
ζοπκόηδηα ειθάκζζδξ ηανηίκμο. Σα 
άημια, βζα πανάδεζβια, πμο πά-
ζπμοκ από ιεθαβπνςιαηζηή λδνμ-
δενιία ειθακίγμοκ πμθθαπθάζζα 
ζοπκόηδηα ηανηίκςκ ημο δένιαημξ, 
ηονίςξ ζηζξ πενζμπέξ πμο εηηίεε-
κηαζ ζηδκ αηηζκμαμθία ημο ήθζμο, ζε 
ζπέζδ ιε ηα θοζζμθμβζηά άημια. Δί-
καζ βκςζηό όηζ δ αζεέκεζα δδιζμον-
βείηαζ από ακζηακόηδηα επζδζόνες-
ζδξ αθααώκ πμο πνμηαθμύκηαζ 
από ηδκ οπενζώδδ αηηζκμαμθία θό-
βς ιεηάθθαλδξ ηςκ βμκζδίςκ πμο 
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ηςδζημπμζμύκ ηα επζδζμνεςηζηά έκ-
γοια. 
 Όπςξ έβζκε θακενό, μ ηανηίκμξ 
ζπεηίγεηαζ ιε αθθαβέξ ζημ βεκεηζηό 
οθζηό. Δκημύημζξ δεκ ηθδνμκμιείηαζ 
ςξ απθόξ Μεκδεθζηόξ παναηηήναξ, 
αθθά είκαζ απμηέθεζια αθθδθεπί-
δναζδξ βεκεηζηώκ ηαζ πενζααθθμ-
κηζηώκ παναβόκηςκ. Ζ πμθοπθμ-
ηόηδηα ηδξ αζεέκεζαξ αοηήξ ζπεηίγε-
ηαζ ιε ηα παναηάης αίηζα: 
• Ο ηανηίκμξ, ζε ακηίεεζδ ιε ηζξ 
ηθδνμκμιζηέξ αζεέκεζεξ, όπςξ δ 
δνεπακμηοηηανζηή ακαζιία, δεκ 
πνμηαθείηαζ από ιία ιεηάθθαλδ, αθ-
θά από ηδ «ζοζζώνεοζδ» ανηεηώκ 
βεκεηζηώκ αθθαβώκ ζηα ηύηηανα. Οζ 
ιεηαθθάλεζξ αοηέξ είκαζ απμηέθεζια 
δζαθμνεηζηώκ πενζααθθμκηζηώκ ιε-
ηαθθαλμβόκςκ παναβόκηςκ όπςξ 
δ αηηζκμαμθία ή πδιζηέξ μοζίεξ. 
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• ΢ηδ δδιζμονβία ηάεε είδμοξ ηαν-
ηίκμο ζοιιεηέπμοκ ζοκήεςξ ηόζμ 
ηα μβημβμκίδζα όζμ ηαζ ηα μβημηα-
ηαζηαθηζηά βμκίδζα. Γζα πανάδεζβ-
ια, ζημκ ηανηίκμ ημο παπέμξ εκηέ-
νμο ανέεδηε όηζ ζοιιεηέπμοκ αν-
ηεηά βμκίδζα ηαζ ηςκ δύμ ηύπςκ, ηα 
μπμία έπμοκ οπμζηεί ιεηαθθάλεζξ. 

 
΢ηάδηα δεκηνπξγίαο θαξθίλνπ 
ηνπ παρένο εληέξνπ 
 
Πεξηιακβάλνπλ δηαδνρηθή απε-
λεξγνπνίεζε νγθνθαηαζηαι-
ηηθώλ γνληδίσλ θαη ελεξγνπνίεζε 
νγθνγνληδίσλ 
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Αολδιέκδ 

 Μεηάθθαλδ ζε 

έκα μβημβμκίδζμ

 Έθθεζρδ βμκζδίςκ

ζημ πνςιόζςια 17

 Μεηάθθαλδ ζε 

μβημηαηαζηαθηζηό βμκίδζμ

 Άθθεξ πνςιμζςιζηέξ

εθθείρεζξ

Α

 Έθθεζρδ ζημ ιεβάθμ

αναπίμκα

ημο πνςιμζώιαημξ 5

Φοζζμθμβζηό

ηύηηανμ

ημο παπέμξ

εκηένμο

 Αολδιέκδ

ηοηηανζηή

ακάπηολδ

Αδέκςια Η Α

  Αδέκςια ΗΗΗ  Αδέκςια ΗΗ

 Έθθεζρδ βμκζδίςκ

ζημ πνςιόζςια 18

Β

Μεηάζηαζδ ΚανηίκςιαΒ
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Πεξίιεςε 
 
 Μεηάθθαλδ είκαζ ιζα αθθαβή ζηδκ 
αθθδθμοπία ημο DNA. Ο ακηίζημζπμξ 
θαζκόηοπμξ μκμιάγεηαζ ιεηαθθαβ-
ιέκμξ. Οζ ιεηαθθάλεζξ πνμηαθμύ-
κηαζ ηοπαία ή από ιεηαθθαλμβόκμοξ 
πανάβμκηεξ, πμο είκαζ πδιζηέξ μο-
ζίεξ ηαζ αηηζκμαμθίεξ. Οζ ιεηαθθά-
λεζξ ιπμνεί κα είκαζ βμκζδζαηέξ ή 
πνςιμζςιζηέξ. Όηακ δ αθθαβή α-
θμνά ιζηνό ανζειό αάζεςκ, ηόηε δ 
ιεηάθθαλδ είκαζ βμκζδζαηή. Όηακ 
ζπεηίγεηαζ ιε αθθαβέξ ζε ιεβαθύηε-
νμ ηιήια ημο πνςιμζώιαημξ, μκμ-
ιάγεηαζ πνςιμζςιζηή ακςιαθία. Οζ 
βμκζδζαηέξ ιεηαθθάλεζξ είκαζ δζαθό-
νςκ εζδώκ. ΢ηδκ ακηζηαηάζηαζδ αά-
ζδξ αθθάγεζ ιία ιόκμ αάζδ ημο 
DNA. ΢ηδκ πνμζεήηδ ή έθθεζρδ 
πνμζηίεεκηαζ ή αθαζνμύκηαζ ακηί-
ζημζπα αάζεζξ. Ζ αθθαβή αοηή ιπμ-
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νεί κα ηνμπμπμζήζεζ ημ βμκζδζαηό 
πνμσόκ ιε δοζιεκείξ ζοκέπεζεξ βζα 
ημκ μνβακζζιό... 
 Οζ πνςιμζςιζηέξ ακςιαθίεξ αθ-
θάγμοκ ημκ ανζειό ή ηδ δμιή ηςκ 
πνςιμζςιάηςκ. Οζ ηνζζςιίεξ (έκα 
επζπθέμκ πνςιόζςια) ειθακίγμ-
κηαζ ζοπκόηενα από ηζξ ιμκμζς-
ιίεξ (έθθεζρδ εκόξ πνςιμζώιαημξ) 
ηαζ πνμηαθμύκ θζβόηενεξ αθάαεξ. 
Οζ ανζειδηζηέξ πνςιμζςιζηέξ ακς-
ιαθίεξ ηςκ θοθεηζηώκ πνςιμζςιά-
ηςκ είκαζ θζβόηενμ ζμαανέξ από 
αοηέξ ηςκ αοημζςιάηςκ. Οζ ανζε-
ιδηζηέξ πνςιμζςιζηέξ ακςιαθίεξ 
δδιζμονβμύκηαζ από ιδ δζαπςνζ-
ζιό ηςκ πνςιμζςιάηςκ ηαηά ηδ 
ιείςζδ. Έθθεζρδ είκαζ απώθεζα βε-
κεηζημύ οθζημύ από έκα πνςιόζς-
ια. Καηά ηδκ αιμζααία ιεηαηόπζζδ 
δύμ ιδ μιόθμβα πνςιμζώιαηα α-
κηαθθάζμοκ ηιήιαηα. Ακαζηνμθή 
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είκαζ δ θακεαζιέκδ ημπμεέηδζδ 
ηιήιαημξ πνςιμζώιαημξ ημ μπμίμ 
έπεζ ημπεί ηαζ έπεζ ημπμεεηδεεί ύ-
ζηενα από ζηνμθή 180 ιμζνώκ. Οζ 
πνςιμζςιζηέξ ακςιαθίεξ ιεθεηώ-
κηαζ ιε ηδ δδιζμονβία ημο ηανοόηο-
πμο, πμο απμηεθεί απεζηόκζζδ ηςκ 
πνςιμζςιάηςκ ημο αηόιμο πμο 
ιεθεηάηαζ. 
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Δξσηήζεηο 
 
1. Έλαο γελεηηζηήο βξήθε όηη κηα 
κεηάιιαμε ζε έλα γνλίδην δελ είρε 
επίδξαζε ζηελ πνιππεπηηδηθή αιπ-
ζίδα πνπ θσδηθνπνηείηαη από απηό. 
Σε ηη κπνξεί λα νθείιεηαη ε ζπγθε-
θξηκέλε κεηάιιαμε; 
α. Σε έιιεηςε κίαο βάζεο. 
β. Σε αιιαγή ζην θσδηθόλην έλαξμεο. 
γ. Σε πξνζζήθε κίαο βάζεο. 
δ. Σε έιιεηςε νιόθιεξνπ ηνπ γνληδί-
νπ. 
ε. Σε αληηθαηάζηαζε κίαο βάζεο. 
2. Ζ αιιεινπρία ακηλνμέσλ: Glu-Cys-
Met-Phe-Trp-Asp απνηειεί ηκήκα κί-
αο θπζηνινγηθήο πξσηεΐλεο. Πξνζ-
δηνξίζηε ηνλ ηύπν κεηάιιαμεο, ν ν-
πνίνο έρεη σο απνηέιεζκα ηελ αι-
ιαγή ηεο αιιεινπρίαο ή ηνπ αξηζκνύ 
ησλ ακηλνμέσλ ζε θάζε κία από ηηο 
παξαθάησ κεηαιιαγκέλεο πξσηεΐ-
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λεο. (Σπκβνπιεπηείηε ηνλ πίλαθα κε 
ην γελεηηθό θώδηθα). 
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Φπζηνινγηθή 
πξσηεΐλε 

 Glu - Cys - Met - Phe - Trp - As 

Μεηαιιαγκέλε 
πξσηεΐλε 

Α Glu - Cys - lle - Phe - Trp - Asp 

Μεηαιιαγκέλε 
πξσηεΐλε 

Β Glu - Val - Cys - Ser - Gly – Th 

Μεηαιιαγκέλε 
πξσηεΐλε 

Γ Glu - Cys - Met - Phe 

Μεηαιιαγκέλε 
πξσηεΐλε 

Γ Glu - Met-Tyr-Val-Leu-Gly 
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Πνηα είλαη ε αιιεινπρία ησλ αδσ-
ηνύρσλ βάζεσλ ηεο θσδηθήο αιπ-
ζίδαο ηνπ DNA, ε νπνία θσδηθνπνηεί 
ηε ζπγθεθξηκέλε αιιεινπρία ησλ α-
κηλνμέσλ ζηε θπζηνινγηθή πξσηεΐλε; 
 
3. Οη παξαθάησ κεηαιιαγκέλεο αη-
κνζθαηξίλεο ραξαθηεξίδνληαη από 
ζπγθεθξηκέλε αληηθαηάζηαζε ακηλν-
μέσλ ζηελ πνιππεπηηδηθή αιπζίδα. 
Πώο πξαγκαηνπνηήζεθαλ νη αιιαγέο 
απηέο; (Σπκβνπιεπηείηε ηνλ πίλαθα 
κε ην γελεηηθό θώδηθα). 
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Μεηαιιαγκέλε 
αηκνζθαηξίλε 

Αιπζίδα 
Αηκνζθαηξίλεο 

Θέζε Αληηθαηάζηαζε 
ακηλνμένο 

Hb Hikari β 61 Λπζίλε -> 
Αζπαξαγίλε 

Hb I α 16 Λπζίλε -> 
Γινπηακίλε 

Hb D Ibadan β 87 Θξενλίλε -> 
Λπζίλε 

Hb G 
Philadelphia 

α 68 Αζπαξαγίλε -> 
Λπζίλε 
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4. Ζ αηκνθαηξίλε C (HbC) δεκηνπξ-
γείηαη από κία κεηάιιαμε ζηε θπζη-
νινγηθή αηκνζθαηξίλε A (HbA). Σηελ 
6ε ζέζε ηεο β-αιπζίδαο ηεο αηκν-
ζθαηξίλεο C ππάξρεη ην ακηλνμύ ιπ-
ζίλε αληί ηνπ γινπηακηληθνύ νμένο 
(HbA). Με πνην γελεηηθό κεραληζκό 
κπνξεί λα εξκελεπηεί ε αληηθαηά-
ζηαζε ηνπ ακηλνμένο; (Σπκβνπιεπ-
ηείηε ηνλ πίλαθα κε ην γελεηηθό θώ-
δηθα). 
5. Ζ Constant Spring είλαη κηα πα-ζν-
ινγηθή αλζξώπηλε αηκνζθαηξίλε. Ζ α-
ιπζίδα α ηεο αηκνζθαηξίλεο απηήο α-
πνηειείηαη από 172 ακηλνμέα (ε αιπ-
ζίδα α ηεο θπζηνινγηθήο αηκνζθαη-
ξίλεο έρεη 141 ακηλνμέα). Σηελ αηκν-
ζθαηξίλε Constant Spring ην 142ν α-
κηλνμύ είλαη ε γινπηακίλε, ελώ άιιεο 
παξαιιαγέο ηεο έρνπλ ζηε ζέζε 142 
ζεξίλε ή ιπζίλε. 
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α. Πεξηγξάςηε ηνλ ηύπν ηεο αι-
ιαγήο ε νπνία κπνξεί λα δώζεη ην 
θαηλόηππν ηεο Constant Spring, 
β. Με πνηνλ ηξόπν δεκηνπξγήζεθαλ 
ηα ακηλνμέα ηεο ζέζεο 142 ζηηο πα-
ξαιιαγέο ηεο Constant Spring; 
γ. Με δεδνκέλν όηη ε αθνινπζία ησλ 
ακηλνμέσλ από ηε ζέζε 143 έσο ηελ 
172 είλαη ίδηα θαη γηα ηηο ηξεηο απηέο 
παξαιιαγέο ηεο αηκνζθαηξίλεο 
Constant Spring, ηη ζπκπεξάζκαηα 
βγαίλνπλ γηα ην είδνο ηεο κεηάι-
ιαμεο πνπ ζπλέβε; (Σπκβνπιεπηείηε 
ηνλ πίλαθα κε ην γελεηηθό θώδηθα). 
6. Πνηα από ηηο παξαθάησ πξνηάζεηο 
πνπ αθνξνύλ ην θαηλόκελν ηεο α-
λεππινεηδίαο είλαη ιαλζαζκέλε θαη 
γηαηί: 
α. Οθείιεηαη ζπλήζσο ζην κε δηαρσ-
ξηζκό ελόο δεύγνπο νκνιόγσλ ρξσ-
κνζσκάησλ θαηά ηε κείσζε 
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β. Σηα θύηηαξα ππάξρεη έλα επηπιέ-
νλ ρξσκόζσκα, 
γ. Σηα θύηηαξα ππάξρεη έλα ιηγόηε-
ξν ρξσκόζσκα, 
δ. Σηα θύηηαξα ιείπεη ηκήκα ελόο 
ρξσκνζώκαηνο. 
7. Ο παξαθάησ πίλαθαο παξνπζηάδεη 
ηνλ αξηζκό ησλ ρξσκνζσκάησλ ζε 
θύηηαξα ηνπ αλζξώπνπ. Πνηα από 
ηηο ζηήιεο Α έσο Δ είλαη ζσζηή;
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                                               Α      Β      Γ      Γ      Δ 
 
Επγσηό                                  46    23    46    46    46 
 
Κύηηαξν γακέηεο                23     23    46    23    23 
 
Σσκαηηθό θύηηαξν αηό- 
κνπ κνλνζσκηθνύ                 46    45     45    45    45 
 
Σσκαηηθό θύηηαξν αηό- 

κνπ ηξηζσκηθνύ                     47    47    47    47     24 
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8. Πνην ζα είλαη ην απνηέιεζκα ζηελ πξσηεΐλε πνπ 
παξάγεηαη ζε πξνθαξπσηηθό θύηηαξν αλ ζην γνλίδην 
πνπ ηελ θσδηθνπνηεί γίλεη αληηθαηάζηαζε κίαο βάζεο; 
 
9. Να ζρεκαηίζεηε ηα ζσζηά δεπγάξηα: 
1. ηξηζσκία θπιεηηθώλ 
ρξσκνζσκάησλ 

α. Σύλδξνκν cri du chat 
 

2. ηξηζσκία απηνζσκηθώλ 
ρξσκνζσκάησλ 

β. Σύλδξνκν Klinefelter 
 

3. κνλνζσκία θπιεηηθώλ 
ρξσκνζσκάησλ 

γ. Σύλδξνκν Down 

4. έιιεηςε δ. Σύλδξνκν Turner 
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10. Πνηεο από ηηο παξαθάησ γελε-
ηηθέο αλσκαιίεο κπνξνύλ λα 
αληρλεπζνύλ κε ηε βνήζεηα ηνπ θα-
ξπνηύπνπ; Να αηηηνινγήζεηε ηελ α-
πάληεζή ζαο. 
α. Γξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία 
β. Σύλδξνκν Klinefelter 
γ. Σύλδξνκν Down 
δ. Φαηλπιθεηνλνπξία 
ε. β-ζαιαζζαηκία 
ζη. Σύλδξνκν Turner. 

11. Πνηεο από ηηο παξαθάησ δνκηθέο 
ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο έρνπλ σο 
απνηέιεζκα ηελ αιιαγή ηνπ πνζνύ 
ηεο γελεηηθήο πιεξνθνξίαο πνπ πε-
ξηέρεηαη ζην θύηηαξν; Να αηηηνινγή- 
ζεηε ηελ απάληεζή ζαο. 
α. έιιεηςε 
β. αλαζηξνθή 
γ. δηπιαζηαζκόο 
δ. ακνηβαία κεηαηόπηζε. 
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12. Δμαηηίαο κηαο ρξσκνζσκηθήο κε-
ηάιιαμεο πνπ ζπλέβε θαηά ηελ πα-
ξαγσγή ησλ γακεηώλ, έλα δεπγάξη 
γέλλεζε έλα παηδί πνπ ζηε ρξσκνζσ-
κηθή ηνπ ζύζηαζε πεξηέρνληαλ 1 Χ 
θαη 2 Υ ρξσκνζώκαηα (ΧΥΥ). Να π-
πνδείμεηε ηελ πηζαλή κεηάιιαμε πνπ 
ζπλέβε. 
13. Από ην γάκν δύν πγηώλ αηόκσλ 
γελλήζεθε έλα θνξίηζη ην νπνίν πά-
ζρεη από κεξηθή αρξσκαηνςία. Να 
ππνδείμεηε έλαλ πηζαλό κεραληζκό 
πνπ κπνξεί λα εμεγήζεη ηε γέλλεζε 
ηνπ ζπγθεθξηκέλνπ απνγόλνπ (Να κε 
ιεθζεί ππόςε ε πεξίπησζε γνλη-
δηαθήο κεηάιιαμεο). 
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