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ΑΙΜΟΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΕ 

 Κλθρονομικά νοςιματα που μεταβιβάηονται με τον αυτοςωματικό 
υπολειπόμενο χαρακτιρα 

 Προκαλοφνται από γενετικζσ βλάβεσ που οδθγοφν ςε 

 ανϊμαλθ δομι (π.χ δρεπανοκυτταρικι αναιμία) 

 ι ελαττωμζνθ ςφνκεςθ (π.χ μεςογειακι αναιμία) μίασ από τισ 
πολυπεπτιδικζσ αλυςίδεσ των φυςιολογικϊν αιμοςφαιρινϊν 
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ΑΙΜΟΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΕ 

Οι πιο ςθμαντικζσ αιμοςφαιρινοπάκειεσ ςτθν Ελλάδα είναι: 

 μεςογειακι αναιμία (ι καλαςςαιμία) 

 δρεπανοκυτταρικι νόςοσ 
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Μεςογειακι αναιμία (ΜΑ)  
 Οι βαςικοί τφποι ΜΑ με κλινικό ενδιαφζρον είναι θ α, θ β και θ δβ, 

αλλά και οι ςυνδυαςμοί τουσ 

 

 Η πιο ςοβαρι μορφι είναι θ ομόηυγθ β-ΜΑ (μείηονα μορφι) και 
χαρακτθρίηεται από βαριά αιμολυτικι αναιμία και υποχρεωτικζσ 
τακτικζσ μεταγγίςεισ πριν από τον 6ο μινα ηωισ 

 Η ενδιάμεςθ β-ΜΑ ζχει 

     ιπια κλινικι βαρφτθτα 

     με λιγότερεσ ανάγκεσ 

     για μεταγγίςεισ 

 Ετερόηυγθ β-ΜΑ 

 



Μεςογειακι αναιμία (ΜΑ)  

 μθ αποδοτικι ερυκροποίθςθ 

 χρόνια αιμολυτικι αναιμία 

 υπερφόρτωςθ των ιςτϊν από ελεφκερο 
ςίδθρο 

 

 

 εκδηλϊςεισ και επιπλοκζσ από πολλά όργανα 
με ςοβαρζσ ςυνζπειεσ ςτην ανάπτυξη και την 

υγεία των παςχόντων 

Rund D, Rachmilewitz E. Beta-thalassemia. N Engl J Med. 2005 15;353:1135-46 



Μεςογειακι αναιμία (ΜΑ)  

 Η ΜΑ αντιμετωπίηεται με 

 τακτικζσ μεταγγίςεισ 

 αποςιδιρωςθ 

 αντιμετϊπιςθ των επιπλοκϊν 

 



Μεςογειακι αναιμία (ΜΑ)  

 Η ΜΑ αντιμετωπίηεται με 

 τακτικζσ μεταγγίςεισ 

 αποςιδιρωςθ 

 αντιμετϊπιςθ των επιπλοκϊν 

 

 Η μεταμόςχευςθ αρχζγονων αιμοποιθτικϊν κυττάρων 
αποτελεί τθν οριςτικι κεραπεία και εφαρμόηεται με επιτυχία 
ςτθ χϊρα μασ, ςε νεαρι θλικία και όταν υπάρχουν οι 
κατάλλθλεσ προχποκζςεισ 

 Goussetis E et al. HLA-matched sibling stem cell transplantation in children with β-thalassemia with anti-thymocyte 
 globulin as part of the preparative regimen: the Greek experience. Bone Marrow Transplant. 2012 Aug;47(8):1061-6 

 Παράλλθλα, ςε ϊριμο ερευνθτικό ςτάδιο βρίςκεται  και θ 
γονιδιακι κεραπεία  



Δρεπανοκυτταρικι νόςοσ (ΔΝ) 

τρεισ μορφζσ 
 ομόηυγθ δρεπανοκυτταρικι αναιμία 

 μικτά ετερόηυγα δρεπανοκυτταρικά 

     ςφνδρομα (π.χ. ςυνδυαςμόσ S με β) 

 ετερόηυγθ κατάςταςθ 

 

χαρακτθρίηεται από 
 επϊδυνεσ αγγειοαποφρακτικζσ κρίςεισ 

 χρόνια αιμόλυςθ 

 ςυχνζσ λοιμϊξεισ 

 χρόνια βλάβθ ηωτικϊν οργάνων 
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Δρεπανοκστταρική νόσος 

Παθουσσιολογία 



Δρεπανοκυτταρικι νόςοσ (ΔΝ) 

 τθν πακογζνεςθ των αγγειακϊν αποφράξεων ςτθ ΔΝ 
ςυμμετζχει ζνα δίκτυο φλεγμονωδϊν παραγόντων 

 

Makis A, et al. Annals of Hematology, 2000 



Δρεπανοκυτταρικι νόςοσ (ΔΝ) 

Η κεραπεία διακρίνεται 

 ςτθν αντιμετϊπιςθ των οξζων ςυμβαμάτων, που ενίοτε 
μπορεί να είναι και κανατθφόρα 

 ςτθν πρόλθψθ των οξζων και χρόνιων επιπλοκϊν με 
 χοριγθςθ πενικιλλίνθσ 

 εφαρμογι προλθπτικϊν εμβολιαςμϊν 

 εφαρμογι κεραπείασ με υδροξυουρία 

 ι προγράμματοσ μεταγγίςεων ι αφαιμαξομεταγγίςεων ςε ειδικζσ 
περιπτϊςεισ 

 Τπό ειδικζσ προχποκζςεισ δφναται να εφαρμοςτεί και 
μεταμόςχευςθ αρχζγονων αιμοποιθτικϊν κυττάρων  



ΕΛΛΗΝΙΚΗ ΠΡΑΓΜΑΣΙΚΟΣΗΣΑ 

Σα ποςοςτά των ετεροηυγωτϊν 
είναι κατά μζςο όρο 

 8% για τθ β-ΜΑ 

 6% για τθν α-ΜΑ 

 2% για τθ ΔΝ 

 

Ανομοιογενϊσ κατανεμθμζνα ςτισ 
διάφορεσ περιοχζσ τθσ χϊρασ 

 



ΕΛΛΗΝΙΚΗ ΠΡΑΓΜΑΣΙΚΟΣΗΣΑ 

φμφωνα με το εκνικό 
πρόγραμμα καταγραφισ των 
αιμοςφαιρινοπακειϊν οι 
πάςχοντεσ ανζρχονται περίπου 
ςε   4.500 

 α,β-ΜΑ  3.500 

 ΔΝ   1.000 

 

Voskaridou Et al. Greek Haemoglobinopathies Study Group. A national registry of 
haemoglobinopathies in Greece: deducted demographics, trends in mortality and 
affected births. Ann Hematol. 2012 ;91:1451-8 



Εθνικό Πρόγραμμα Πρόληψησ 

Σο Εκνικό Πρόγραμμα Πρόλθψθσ ξεκίνθςε το 1974 

Ζχει οδθγιςει ςτθ μείωςθ των νζων γεννιςεων αςκενϊν 

 β-ΜΑ 

 1980-84: 67/100.000 γεννιςεισ 

 2005-2009: 8/100.000 γεννιςεισ 

 ΔΝ 

 1980-84: 15/100.000 γεννιςεισ 

 2005-2009: 5/100.000 γεννιςεισ 

 

Ladis V, Karagiorga-Lagana M, Tsatra I, Chouliaras G. Thirty-year experience in preventing haemoglobinopathies in 
Greece: achievements and potentials for optimisation. Eur J Haematol. 2013 ;90:313-22 



ΔΕΔΟΜΕΝΑ ΑΠΟ ΣΗ ΒΔ ΕΛΛΑΔΑ 

 Η Βορειοδυτικι περιοχι τθσ Ελλάδασ παρουςιάηει ιδιαίτερο 
ενδιαφζρον, λόγω τθσ γεωγραφικισ μορφολογίασ τθσ αλλά 
και των κοινωνικο-οικονομικϊν δεδομζνων που τθν 
χαρακτθρίηουν 



ΔΕΔΟΜΕΝΑ ΑΠΟ ΣΗ ΒΔ ΕΛΛΑΔΑ 

 Σο βαςικότερο χαρακτθριςτικό είναι το ςχετικά μεγάλο 
ποςοςτό ετεροηυγωτϊν κυρίωσ τθσ β-ΜΑ που κυμαίνεται 

 5-10% (Ιωάννινα, Πρζβεηα, Θεςπρωτία) 

 10-15% (Άρτα, Αιτωλοακαρνανία, Λευκάδα) 

 15-20% (Κζρκυρα)  

• Malamos B, Fessas P, Stamatoyannopoulos G. Br J Haematol. 1962 
Jan;8:5-14. 

• Fraser GR et al. Ann N Y Acad Sci. 1964 Oct 7;119:415-35. 
• Tegos CN, Voutsadakis AJ, Karmas PA. Mil Med. 1992 Apr;157(4):183-5. 



ΔΕΔΟΜΕΝΑ ΑΠΟ ΣΗ ΒΔ ΕΛΛΑΔΑ 
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ΔΕΔΟΜΕΝΑ ΑΠΟ ΣΗ ΒΔ ΕΛΛΑΔΑ 
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Γεννιςεισ παιδιϊν με αιμοςφαιρινοπάκειεσ ςτθ 
ΒΔ Ελλάδα (ανά 5ετία/νόςθμα) 



Γεννιςεισ παιδιϊν με αιμοςφαιρινοπάκειεσ ςτθ 
ΒΔ Ελλάδα (ανά 5ετία/νόςθμα) 

ςθμαντικι ελάττωςθ των νζων περιπτϊςεων 
• α και β-ΜΑ, από 24 ςε 2 
• ΔΝ, από 4 ςε 3 



Γεννιςεισ παιδιϊν με αιμοςφαιρινοπάκειεσ ςτθ 
ΒΔ Ελλάδα (ανά 5ετία/νόςθμα) 

14 περιπτϊςεισ 
11 ελλθνικισ καταγωγισ-3 αλλοδαποί 
7 β-ΜΑ, 3 ενδιάμεςθ, 2 αιμοςφαιρινοπάκεια Η και 2 ΔΝ 



Γεννιςεισ παιδιϊν με αιμοςφαιρινοπάκειεσ ςτθ 
ΒΔ Ελλάδα (ανά 5ετία/νόςθμα) 

Σα κφρια αίτια που οδιγθςαν ςε νζεσ γεννιςεισ ιταν 
• αμζλεια ι άγνοια των γονζων 
• λάκοσ γενετικι ςυμβουλι 
• ςυνειδθτι επιλογι των γονζων  



ΔΡΑΕΙ ΚΑΙ ΑΛΛΑΓΕ ΣΟΧΕΤΟΝΣΑ Ε 
ΜΕΛΛΟΝΣΙΚΗ ΒΕΛΣΙΩΗ 

 Διαρκισ ενθμζρωςθ επιςτθμονικισ κοινότθτασ και 
τθσ κοινωνίασ για το εφαρμοηόμενο πρόγραμμα 
πρόλθψθσ των αιμοςφαιρινοπακειϊν  

 

 υνεργαςία με τισ οργανϊςεισ γονζων ι παςχόντων 

 

 Εκπαίδευςθ των λειτουργϊν υγείασ πάνω ςτθ 
διάγνωςθ και αντιμετϊπιςθ των 
αιμοςφαιρινοπακειϊν 



ΔΡΑΕΙ ΚΑΙ ΑΛΛΑΓΕ ΣΟΧΕΤΟΝΣΑ Ε 
ΜΕΛΛΟΝΣΙΚΗ ΒΕΛΣΙΩΗ 

 Ο εξειδικευμζνοσ ζλεγχοσ πρζπει να γίνεται ςε 
αναγνωριςμζνα διαγνωςτικά εργαςτιρια των 
δθμόςιων νοςοκομείων  (ΔΩΡΕΑΝ ΣΟΤ 
ΑΝΑΦΑΛΙΣΟΤ) 

 

 Οι ιατρικζσ και κοινωνικζσ υπθρεςίεσ πρζπει να 
λάβουν ειδικι μζριμνα για τθν προςζγγιςθ κατοίκων 
ςε δυςπρόςιτεσ περιοχζσ ι κατοίκων χαμθλοφ 
μορφωτικοφ ι κοινωνικο-οικονομικοφ επιπζδου 
 

 



ΔΡΑΕΙ ΚΑΙ ΑΛΛΑΓΕ ΣΟΧΕΤΟΝΣΑ Ε 
ΜΕΛΛΟΝΣΙΚΗ ΒΕΛΣΙΩΗ 

 υμμετοχι ςτο Εκνικό Αρχείο Καταγραφισ των 
Αιμοςφαιρινοπακειϊν, διότι θ ςυνεχισ  
παρακολοφκθςθ των αιμοςφαιρινοπακειϊν είναι ο 
καλφτεροσ τρόποσ αξιολόγθςθσ τθσ 
αποτελεςματικότθτασ του προγράμματοσ πρόλθψθσ 
 



ΔΡΑΕΙ ΚΑΙ ΑΛΛΑΓΕ ΣΟΧΕΤΟΝΣΑ Ε 
ΜΕΛΛΟΝΣΙΚΗ ΒΕΛΣΙΩΗ 

http://www.uoi.gr/students/foea/ 



Ευχαριςτϊ 


