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Κλινική Κυτταρογενετική
ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΤΟΥ 
ΑΝΘΡΩΠΟΥ

ΙΑΤΡΙΚΗ ΓΕΝΕΤΙΚΗ
Γενετική ποικιλότητα 

του ανθρώπoυ σε σχεση 
με την υγεία και τα 

νοσήματα

ΚΛΙΝΙΚΗ ΓΕΝΕΤΙΚΗ  
πρόγνωση, 
διάγνωση, 

θεραπεία γενετικών 
νοσημάτων

ΚΥΤΤΑΡΟΓΕΝΕΤΙΚΗ  
Μελέτη 

χρωμοσωμάτων
(αριθμός και δομή)

ΜΟΡΙΑΚΗ 
ΓΕΝΕΤΙΚΗ
Μελέτη γονιδίων
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• Τύποι

- 1. Μεταβολές στη δομή των χρωμοσωμάτων. 

- 2. Μεταβολές στον αριθμό των χρωμοσωμάτων.

• Ανιχνεύονται:

- από γενετικές αναλύσεις όπου παρατηρείται αλλαγή στη 
διάταξη σύνδεσης των γονιδίων.

- μικροσκοπικά κατά την μίτωση ή την μείωση 
(κυτταρογενετική).

• Προκαλούνται από λάθη στη μείωση ή από χημικούς 
παράγοντες → σοβαρά προβλήματα γονιμότητας, 
αναπτυξιακές διαταραχές και καρκινογένεση (σωματικά 
κύτταρα).

11/26/2021

Χρωμοσωμικές μεταλλαγές (ανωμαλίες)
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Χρωμοσώματα

• p μικρός βραχίονας - q μεγάλος βραχίονας 
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Οργάνωση των χρωμοσωμάτων

• Ομόλογα και μη ομόλογα χρωμοσώματα

• Αυτοσωμικά και φυλετικά χρωμοσώματα

• Γονιδίωμα: το σύνολο της γενετικής πληροφορίας σε μια 
απλοειδή χρωμοσωμική σειρά

Γαμέτης (Ν) και Ζυγωτό (2Ν)
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Η δομή του ευκαρυωτικού χρωμοσώματος

κεντρομερές

τελομερές

τελομερές

Ένα
χρωμόσωμα

Ένα
χρωμόσωμα Αδελφές χρωματίδες



711/26/2021

Ταξινόμηση των χρωμοσωμάτων

• Βάσει της περίσφηξης που ονομάζεται κεντρομερές (παίζει 
ρόλο στη συμπεριφορά κατά την κυτταρική διαίρεση):



811/26/2021

Καρυότυπος



911/26/2021

Καρυότυπος



1011/26/2021

Καρυότυπος
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Χρωμοσωμική ποικιλότητα

ΑΡΙΘΜΗΤΙΚΕΣ - 86% 
Ανευπλοειδία (46 +/-
1,…) Πολυπλοειδία 

(2Ν+Ν)

ΔΟΜΙΚΕΣ - 6% 
Διαμετάθεση, Αναστροφή, 

Έλλειμα, Διπλασιασμός, 
Ένθεση

ΜΩΣΑΙΚΙΣΜΟΣ - 8%
Η ύπαρξη 2 ή περισσότερων 

χρωμοσωματικά 
διαφορετικών κυτταρικών 

σειρών σε ένα άτομο. 



1211/26/2021

Μεταβολές στον αριθμό των χρωμοσωμάτων
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Μεταβολές στον αριθμό των χρωμοσωμάτων
• Ποικιλότητα στον αριθμό αντιγράφων της πλήρους σειράς χρωμοσωμάτων……αποτέλεσμα 
βλάβης της ατράκτου, τα χρωμοσώματα μένουν στο ίδιο κύτταρο….δεν λειτουργεί έτσι ο 
μηχανισμός του διαχωρισμού!

– Γονιµοποίηση ενός ανώµαλου 
διπλοειδούς γαµέτη

– ∆ιασταύρωση ενός διπλοειδούς 
ατόµου µε ένα τετραπλοειδές άτοµο



1411/26/2021

Χρωμοσωμική ποικιλότητα
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ΟΦΕΙΛΕΤΑΙ ΣΤΟ ΦΑΙΝΟΜΕΝΟ ΤΟΥ ΜΗ ΔΙΑΧΩΡΙΣΜΟΥ (ΝΟΝ  DISJUNCTION)
= αποτυχία των χρωμοσωμάτων να διαχωριστούν φυσιολογικά κατά την 

κυτταρική διαίρεση (μείωση ή μίτωση)

ΜΙΤΩΤΙΚΟΣ ΜΗ ΔΙΑΧΩΡΙΣΜΟΣ → ΜΩΣΑΙΚΟ:
2Ν+1 
2Ν-1 
2Ν

ΜΕΙΩΤΙΚΟΣ ΜΗ ΔΙΑΧΩΡΙΣΜΟΣ

Στην 1η μειωτική διαίρεση: Γαμέτες N+1, N-1
Στη   2η μειωτική διαίρεση: Γαμέτες N+1, N-1, N

ΑΝΕΥΠΛΟΕΙΔΙΑ
• Κάθε επιπλέον ή λιγότερο χρωμόσωμα από το φυσιολογικό αριθμό 2Ν. 

• Η προσθήκη 2n+1 (τρισωμία)

• Η απώλεια 2n-1 (μονοσωμία)

• 2n+1+1  διπλή τρισωμία

• 2n-2  νουλισωμία ή ασωμία (λείπουν ομόλογα χρωμοσώματα)



1611/26/2021

Μη διαχωρισμός στη μείωση
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Χρωμοσωμική ποικιλότητα
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Μεταλλάξεις/Μεταλλαγές

• Χρωμοσωμικές μεταλλαγές – δομή χρωμοσωμάτων, σπάνιες.
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Μέθοδοι Προγεννητικής Διάγνωσης
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Μέθοδοι Προγεννητικής Διάγνωσης
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Μέθοδοι Προγεννητικής Διάγνωσης
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Μέθοδοι Προγεννητικής Διάγνωσης



2311/26/2021

Μέθοδοι Προγεννητικής Διάγνωσης…αν όχι τότε….
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Μεταλλάξεις/Μεταλλαγές

• Κληρονομήσιμες μεταβολές (τυχαία) στο DNA που εντοπίζονται 
σε ένα γενετικό τόπο → η πηγή όλης της γενετικής ποικιλότητας



2511/26/2021

Μέθοδοι Προγεννητικής Διάγνωσης …αν όχι τότε….



2611/26/2021

Μέθοδοι Προγεννητικής Διάγνωσης …αν όχι τότε….



2711/26/2021

Μέθοδοι Προγεννητικής Διάγνωσης …αν όχι τότε….
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Θεραπευτικές προσεγγίσεις



2911/26/2021

Εξατομικευμένη Γενετική Ιατρική – εύρος εφαρμογών
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