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Nature versus Nurture: Genes or Enviroment 

Φύση εναντίον Ανατροφής: Γονίδια ή Περιβάλλον 
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o  Ποια στοιχεία της ανθρώπινης συµπεριφοράς κληρονοµούνται; 
o  Ποια είναι τα γενετικά στοιχεία που καθορίζουν την 
ανθρώπινη συµπεριφορά; 
 
 

2	

Μελέτες επίδρασης γονιδίων στη συµπεριφορά 
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µοναχικά 

κοινωνικά 

Σηµειακή αλλαγή στον 
υποδοχέα του 

νευροπεπτιδίου Υ 
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Απλά συστήµατα :  
δυνατότητα χρήσης µεθόδων γενετικής  
εντοπισµός γονιδίων που επηρεάζουν τη συµπεριφορά.  
 

C. elegans 
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Θηλαστικά :  
µελέτη πολύπλοκων και εύπλαστων συµπεριφορών.  
γενετική µηχανική   
χαρτογράφηση γονιδίων 
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Homo sapiens 

Μελέτες  οικογενειών 
  µονο- και διζυγωτικών διδύµων 
  υιοθεσίας 
  Θετών/βιολογικών γονιών - παιδιών 
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Χαρακτηριστικό Συσχέτιση ανάµεσα σε 
αδέλφια που ανατράφηκαν 

µαζί  

Κληρονοµησιµότητα 
 

Α Μεγάλη Μικρή 
Β Μικρή Μεγάλη 
C Μικρή  Μικρή 

Η συσχέτιση δεν είναι 100%  
ούτε σε µονοζυγωτικούς διδύµους που ανατράφηκαν µαζί 
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Μελέτη µονοζυγωτικών διδύµων 
Τα µονοζυγωτικά δίδυµα είναι γενετικά όµοια 
Σύγκριση διδύµων που  
ü χωρίστηκαν κατά τη γέννησή τους (διαφορετικό περιβάλλον), µε  
ü διδύµους που µεγάλωσαν µαζί (ίδιο περιβάλλον) 

Australian Twin Registry 

ΜΔΧ 
Οι οµοιότητές τους πρέπει να οφείλονται σε 
γονίδια παρά στο περιβάλλον.  
Οµάδα ελέγχου :  
άτοµα της ίδιας   
•  ηλικίας,  
•  φύλου και   
•  κοινωνικοοικονοµικής κατάστασης. 
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Προοπτικές 
Χαρτογράφηση του ανθρώπινου γονιδιώµατος 
Χαρτογράφηση γονιδιακών πολυµορφισµών 
Απεικονιστικές µελέτες του εγκεφάλου  

Homo sapiens 
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Τεχνικές απεικόνισης του εγκεφάλου 

X-ray CT         MRI         SPECT            PET fMRI 

fUS 
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Τα περισσότερα σύνθετα χαρακτηριστικά της 
συµπεριφοράς είναι πολυγονιδιακά 

Οι µελέτες επιβεβαιώνουν ότι  
η συµπεριφορά διαµορφώνεται  

τόσο από γενετικούς όσο και από 
περιβαλλοντικούς παράγοντες. 
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Διαταραχές της συµπεριφοράς 
Σχιζοφρένεια 
Διαταραχές διάθεσης 
Διαταραχές άγχους 

 Πανικός 
 Διαταραχή µετά από τραυµατική ψυχοσωµατική καταπόνηση 
 Ιδεοψυχαναγκαστική διαταραχή 

Σύνδροµο Tourette 
Αυτισµός 

  

https://www.youtube.com/watch?v=ZNHzGye1H2k 
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Επιπολασµός έτους & ζωής ψυχιατρκών διαταραχών 
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Γενετική συσχέτιση 
ψυχιατρκών διαταραχών 

% συµφωνία για το χαρακτηριστικό 



Βιολογική βάση των διαταραχών της συµπεριφοράς 

Η χαρτογράφηση των υπεύθυνων για τα σύνδροµα αυτά γονιδίων έχει 
προβλήµατα. 
-το σύνδροµο µπορεί να είναι προϊόν της δράσης περισσότερων γονιδίων 
-επιρροή της ατοµικής προδιάθεσης  
- συνδυασµός διαταραχών 
-  επικάλυψη συµπτωµάτων 
-  ενδιάµεσοι φαινότυποι 
- Όµοια τελική έκφανση διαφορετικών διαταραχών 
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Σχιζοφρένεια 

Συµπτώµατα της σχιζοφρένειας 

Θετικά συµπτώµατα Αρνητικά συµπτώµατα 
Ψευδαισθήσεις  
(πιο συχνά ακουστικές) 

Κοινωνική απόσυρση 

Παραληρητικές ιδέες µεγαλείου, 
δίωξης κ.λπ. 

Άµβλυνση συναισθηµατικών 
αποκρίσεων 

Διαταραχή στην διεργασία της 
σκέψης 

Ανηδονία (απώλεια συναισθηµάτων 
ευχαρίστησης) 

Παράδοξες συµπεριφορές Μειωµένη κινητοποίηση, χαµηλή 
συγκέντρωση στην εκτέλεση 
καθηκόντων 
Αλογία (µειωµένη παραγωγή λόγου) 
Κατατονία (µειωµένη κινητικότητα) 
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Κίνδυνος εκδήλωσης σχιζοφρένειας (%)  

Γενετικοί παράγοντες παίζουν 
σπουδαίο ρόλο στην εκδήλωση 
σχιζοφρένειας. 
Όσο στενότερη είναι η σχέση 
του ατόµου µε ένα ασθενή,  
τόσο µεγαλύτερες οι 
πιθανότητες να αναπτύξει τη 
διαταραχή. 
 

50% συµφωνία  
σε µονοζυγωτικούς διδύµους. 
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Κληρονοµικότητα της σχιζοφρένειας 
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H εκδήλωση σχιζοφρένειας εξαρτάται από  
την αλληλεπίδραση γονιδίων που προδιαθέτουν στην ασθένεια  
µε στρεσογόνες καταστάσεις. 

50% ασυµφωνία σε µονοζυγωτικούς διδύµους. 
Μόνο το 30-50%  
µονοζυγωτικών διδύµων σχιζοφρενών γονέων 
εκδηλώνουν την ασθένεια 
 

Η διερεύνηση των αιτίων της ασυµφωνίας  
θα µπορούσε  να παρέχει στοιχεία σχετικά µε  
τις περιβαλλοντικές & αναπτυξιακές συνιστώσες της σχιζοφρένειας 
και  
τους παράγοντες που προστατεύουν τα άτοµα µε προδιάθεση  
από την εµφάνιση της διαταραχής. 

17	Φυσιολογία	Συμπεριφοράς	2018-2019	 	 	Ε.	Παρασκευά	



Οφθαλµικές κινήσεις παρακολούθησης σε ασθενείς µε σχιζοφρένεια & 
φυσιολογικά άτοµα 

Καταγραφή πρώιµων συµπεριφερικών διαφορών  
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Δοµικές µεταβολές  
στον εγκέφαλο ασθενών µε σχιζοφρένεια  
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Διεύρυνση κοιλιών σε ασθενείς µε σχιζοφρένια 

Οι διαφορές αυτές παρατηρούνται σε 
µονοζυγωτικούς διδύµους σε ασυµφωνία 

Διεύρυνση κοιλιών 
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Αποδιοργάνωση του ιπποκάµπου σε ασθενείς µε σχιζοφρένεια 
(πιθανόν εµφανίζεται στα πρώιµα στάδια ανάπτυξης)  

Πυραµιδικά κύτταρα 

Μάρτυρας 

Ασθενής 

Ανωµαλίες του µεταιχµιακού συστήµατος 
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Ο ιππόκαµπος και η αµυγδαλή είναι µικρότερες στον δίδυµο µε σχιζοφρένεια 
(ατροφία ή καταστροφή)    

Αποπροσανατολισµός πυραµιδικών κυττάρων: 
αντανακλά τη βαρύτητα της διαταραχής 
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Επιταχυνόµενη απώλεια φαιάς ουσίας  
σε εφήβους µε σχιζοφρένεια 
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Έφηβος µε σχιζοφρένεια Φυσιολογικός έφηβος 
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Υπολειτουργικότητα του µετωπιαίου φλοιού στη σχιζοφρένεια 

Ο µετωπιαίος φλοιός είναι λιγότερο ενεργός σε ασθενείς µε σχιζοφρένεια  
σε σχέση µε τους υγιείς διδύµους τους 

Μελέτες σε µονοζυγωτικούς διδύµους σε ασυµφωνία 

Κόκκινο και κίτρινο: περιοχές υψηλής ενεργοποίησης 
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§  Ντοπαµίνης  
§  Γλουταµινικού οξέος 
§  Σερετονίνης  

Θεωρίες για τη βιοχηµική βάση της σχιζοφρένειας 
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Βασίζονται στα αποτελέσµατα αντιψυχωσικών φαρµάκων 
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Η υπόθεση της ντοπαµίνης 
Αµφεταµινική ψύχωση 
Πολύ µεγάλες δόσεις αµφεταµινών  
προκαλούν συµπτώµατα  
που µοιάζουν µε τα συµπτώµατα της σχιζοφρένειας 

Αµφεταµίνες  
Απελευθέρωση ντοπαµίνης 
Παράταση δράσης ντοπαµίνης 
(αναστολή επαναπρόσληψης) 
 
 
Χλωραπαζαµίνη  
(ανταγωνιστής ντοπαµίνης): 
Υποχώρηση αµφεταµινικής ψύχωσης 
Ανακούφιση από τα συµπτώµατα 
σχιζοφρένειας 
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Τα τυπικά αντιψυχωτικά αποκλείουν τους D2 υποδοχείς ντοπαµίνης. 
Τα άτυπα αντιψυχωτικά αποκλείουν τους 5ΗΤ2Α υποδοχείς σερετονίνης. 

Αντιψυχωτικά φάρµακα 
Τυπικά  

Αντιψυχωτικά 
Άτυπα 

Αντιψυχωτικά 
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Μακροχρόνιες επιπτώσεις τυπικών αντιψυχωσικών >  άτυπων αντιψυχωσικών  
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Η υπόθεση του γλουταµινικού οξέος 

Η ψυχοσεωµιµητική ουσία φαινκυκλιδίνη 
(PCP) 
Ø  δρα ως µη συναγωνιστικός αναστολέας 

του NMDA υποδοχέα του γλουταµινικού 
Ø  προκαλεί φαινόµενα που προσοµοιάζουν 

τα θετικά και αρνητικά συµπτώµατα της 
σχιζοφρένειας 
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Προτείνει ότι η σχιζοφρένεια είναι το αποτέλεσµα της 
υποενεργοποίησης των υποδοχέων γλουταµινικού 
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Έφηβος (18 ετών) µε διαταραχή συµπεριφοράς (Ιδρυµα ανηλίκων, Σκωτία)  
Χρωµοσωµική µετάθεση  
(ανταλλαγή τµήµατος του χρωµοσώµατος 1 µε τµήµα του χρωµοσώµατος 11 ) 
 Μελέτη της οικογένειας (4 γενιές) – 20 χρόνια 
Ποικίλες επιπτώσεις της µετάλλαξης στους φορείς 

DISC-1 (disrupted in schizophrenia-1)  

Κατάθλιψη 5  
Σχιζοφρένεια 6  
Εφηβική διαταραχή συµπεριφοράς 3  
Διαταραχές άγχους 2  
Απόπειρα αυτοκτονίας 1  
Ελάσσων διάγνωση :Άγχος, Ήπια διαταραχή διάθεσης, Αλκοολισµός 
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Πολυµορφισµοί της DISC1 σχετίζονται µε ψυχιατρικές διαταραχές 

Η µετάθεση επηρεάζει την έκφραση µιας πρωτεΐνης που ονοµάστηκε   
disrupted-in-schizophrenia 1 (DISC1).  
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Η DISC1 είναι µια πρωτεϊνη ικριώµατος µε πολλαπλούς ρόλους στην 
ανάπτυξη του νευρικού. 
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Πιθανές λειτουργίες της DISC1 στις νευρικές συνάψεις 
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Δεν εξαρτάται από ένα γονίδιο. 
Αρκετά γονίδια ενοχοποιούνται ότι καθορίζουν τον 
 κίνδυνο εκδήλωσης σχιζοφρένειας. 
Εντοπίζονται σε πολλά χρωµοσώµατα 
Περιλαµβάνουν 
•  DISC-1 (disrupted in schizophrenia-1),  
•  Dysbindin,  
•  NRG1 (neuregulin-1),  
•  RGS4 (regulator of G protein signaling 4),  
•  COMT (catechol-O-methyltransferase),  
•  PDE4B (phosphodiesterase 4B),  
•  G72  
•  DAAO (d-amino acid oxidase) 
•  DBZ (Disc-1 binding zinc finger) 
 

Κληρονοµικότητα της σχιζοφρένειας 
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Αλληλεπιδράσεις των  γονιδίων που ενοχοποιούνται ότι  
καθορίζουν τον κίνδυνο εκδήλωσης σχιζοφρένειας. 
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Τα γονίδια που ενοχοποιούνται ότι καθορίζουν τον 
 κίνδυνο εκδήλωσης σχιζοφρένειας συµµετέχουν στην ανάπτυξη του 

εγκεφάλου και στο σχηµατισµό νευρωνικών κυκλωµάτων 

Αλληλεπίδραση DISC1 και DBZ στην ανάπτυξη των ολιγοδενδροκυττάρων 
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J A Gray and B L Roth 
Molecular Psychiatry (2007) 12, 904–922 

Υποθετικοί ρόλοι γονιδίων που ενοχοποιούνται για την εκδήλωση 
σχιζοφρένειας  στις γλουταµινεργικές συνάψεις 
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Πολυµορφισµοί σε γονίδια που 
•  Σχετίζονται άµεσα µε τη λειτουργία του εγκεφάλου 
•  Που δεν σχετίζονται άµεσα  µε τη λειτουργία του εγκεφάλου 
Π.χ. Γονίδιο που συνδέεται µε την έλλειψη Ο2 κατά τον τοκετό 

Μελέτες συσχέτισης σε επίπεδο γονιδιώµατος για τη σχιζοφρένεια 
genome-wide association studies for schizophrenia   
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H DISC1  
ü  δεν βρέθηκε σε πολλές µελέτες ανεύρεσης γονιδίων που σχετίζονται 

µε τη σχιζοφρένεια 
ü  έχει βρεθεί σε γενετικές µελέτες άλλων νόσων, µεταξύ των οποίων η 

διπολική διαταραχή και ο αυτισµός.   

ü Οι παραλλαγές της DISC1 και πολλών άλλων γονιδίων  
τροποποιούν τις διαδικασίες ανάπτυξης και λειτουργίας εγκεφαλικών 
κυκλωµάτων, και  
αυτές οι τροποποιήσεις αποτελούν παράγοντες κινδύνου εµφάνισης 
ψυχιατρικών διαταραχών.  
Εκτός από την παρουσία των γονιδίων αυτών,  
ü  εξωτερικοί παράγοντες, όπως το στρες,  
παίζουν σηµαντικό ρόλο στην εµφάνιση και στο είδος των συµπτωµάτων  
που µπορεί να εκδηλωθούν. 
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Γίνεται γενικά αποδεκτό ότι από 100-300 γονίδια «κινδύνου», µόνο λίγα 
(5-10) χρειάζονται για την εκδήλωση σχιζοφρένειας σε έναν ασθενή.  
Το κάθε γονίδιο ξεχωριστά  πιθανόν αποτελεί πολύ µικρό παράγοντα 
κινδύνου, και ίσως θα είναι δύσκολο να αναγνωριστεί µε οποιαδήποτε 
µέθοδο. 
Επιπλέον δυσκολίες προκαλεί  
η ύπαρξη «αλληλεπικάλυψης» των συµπτωµάτων στις διάφορες διαταραχές 
 (φάσµα διαταραχών) 
 
Γονίδια που σχετίζονται µε δοµικές/λειτουργικές αλλαγές σε εγκέφαλο/
νευρωνικά κυκλώµατα 

Αναζήτηση υποψήφιων υπεύθυνων γονιδίων 
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Τα µοντέλα ψυχιατρικών νόσων που προκύπτουν από τη µελέτη επαγώγιµων 
πολυδύναµων βλαστικών κυττάρων (iPSC models of mental illness) είναι 
πιθανόν τα πλέον ελπιδοφόρα για να αναγνωριστούν οι θεµελιώδεις ανωµαλίες 
που χαρακτηρίζουν αυτές τις νόσους και τρόπους για να τις αναστρέψουµε. 

Schizophrenia 'in a dish' 
Ανάπτυξη µοντέλων ψυχιατρικών νόσων µε βάση καλλιέργειες που 

αναπτύχθηκαν από κύτταρα ασθενών 

Καλλιέργειες νευρώνων από κύτταρα ασθενών µε σχιζοφρένεια µπορεί να 
βοηθήσουν στη διερεύνηση της γενετικής βάσης της νόσου. 

22χρονος ασθενής µε σχιζοφρένεια 
 δώρισε βιοψία κυττάρων του δέρµατος, πριν αυτοκονήσει. 
Τα κύτταρα «επαναπρογραµµατίστηκαν» σε νευρικά 
 θα  βοηθήσουν να κατανοήσουµε την ασθένεια. 

v Τα κύτταρα ασθενών µε σχιζοφρένεια  
•  δηµιουργούν λιγότερες συνάψεις από τα κύτταρα δοτών χωρίς ψυχιατρικές 

ασθένειες 
•  έχουν παρόµοια ικανότητα µετάδοσης σήµατος µε φυσιολογικούς νευρώνες 
v Το αντιψυχωσικό φάρµακο loxapine, αύξησε των αριθµό των συνάψεων που 

σχηµατίζουν τα κύτταρα των ασθενών σε φυσιολογικά επίπεδα. 
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Διαταραχές διάθεσης 
Κατάθλιψη 

 Δυστυχισµένη διάθεση,  
 απώλεια ενδιαφερόντων & ενεργητικότητας,  
 δυσκολία συγκέντρωσης,  
 συνεχής ανησυχία 

 
 
Ισχυρός γενετικός παράγοντας 
60% συµφωνία για ΜΖΔ vs 20% συµφωνία για ΔΖΔ  
Παρεµφερή ποσοστά ανεξάρτητα από κοινή ή χωριστή ανατροφή 
Συσχέτιση µε βιολογικούς συγκριτικά µε θετούς γονείς 
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Ασθενείς µε κατάθλιψη  εµφανίζουν αυξηµένη δραστηριότητα  
στο µετωπιαίο λοβό και 
στην αµυγδαλή 

Κόκκινο & κίτρινο: περιοχές υψηλής ενεργοποίησης 

Τοµές ΡΕΤ 
Απεικόνιση: αφαίρεση τοµών µαρτύρων  
από τοµές καταθλιπτικών ασθενών 
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Η κατάθλιψη συνδέεται µε  
µειωµένη δραστηριότητα των συνάψεων των µονοαµινικών διαβιβαστών 
Σερετονίνη & νορεπινεφρίνη 

Ο συνδυασµός γνωσιακής συµπεριφορικής θεραπείας και θεραπείας µε SSRIs 
είναι 
ο πιο αποτελεσµατικός στην αντιµετώπιση της κατάθλιψης 

Απόπειρες αυτοκτονίας ⌘ ê σερετονίνη & µεταβολίτες της  
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Ηλεκτροσπασµοθεραπεία:  
Εκούσια επαγωγή επιληπτικών σπασµών 
Προάγει την απελευθέρωση µονοαµινικών διαβιβαστών 

Διακρανιακός µαγνητικός ερεθισµός 
Ο µαγνητικός παλµός διεγείρει τους νευρώνες και πιθανόν  
ενεργοποιεί περιοχές του εγκεφάλου που υπολειτουργούν  
σε ασθενείς µε κατάθλιψη 
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Αυξηµένη λειτουργία σε ασθενείς µε κατάθλιψη 
Υψηλά επίπεδα γλυκορτικοειδών συνδέονται µε κατάθλιψη 
85% των ασθενών µε σύνδροµο Cushing εµφανίζουν κατάθλιψη πριν από 
άλλα συµπτώµατα 

Ο άξονας υποθαλάµου – υπόφυσης – επινεφριδίων στην κατάθλιψη 

Ψυχοσωµατική καταπόνηση  
é  Γλυκορτικοειδών  
ê νευροτροφικών παραγόντων 
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Η δοκιµασία καταστολής µε δεξαµεθαζόνη  
µπορεί να χρησιµοποιηθεί ως βιολογικός δείκτης κατάθλιψης 

Ανώµαλη διέγερση του υποθαλάµου από το µεταιχµιακό σύστηµα  
οδηγεί σε συνεχή απελευθέρωση κορτιζόλης 

Σε φυσιολογικά άτοµα  
η δεξαµεθαζόνη καταστέλει 
την απελευθέρωση 
κορτιζόλης  

Σε πολλά καταθλιπτικά άτοµα 
δεν επιτυγχάνει καταστολή 
Με την υποχώρηση της 
κατάθλιψης,  
η δεξαµεθαζόνη καταστέλει 
 την κορτιζόλη  
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Οι ουσίες που προκαλούν 
é σερετονίνης/επινεφρίνης 
é cAMP/CREB 
éνευροτεροφικών παραγόντων (BDNF) 
«ευτροφία» νευρώνων & αντιµετώπιση  της κατάθλιψης 

Βιολογική βάση και γονίδια στην κατάθλιψη 

5HT2A BDNF 
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Η συχνότητα εµφάνισης κατάθλιψης είναι µεγαλύτερη στις γυναίκες 

Οι διαφορές αυτές δεν φαίνεται να έχουν γενετική βάση 
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Τα χαρακτηριστικά του ύπνου µεταβάλλονται στις συναισθηµατικές διαταραχές 

48	
Η στέρηση του ύπνου RΕΜ µπορεί να βοηθήσει την κατάθλιψη 

Διάγραµµα ύπνου σε ασθενή µε κατάθλιψη 

Διάγραµµα ύπνου σε νεαρό υγιή ενήλικα Δυσκολία στην έλευση  
Αδυναµία διατήρησης 
Απουσία του σταδίου 3 ύπνου SWS 
Μετατόπιση του ύπνου RΕΜ : 
συσχέτιση µε κατάθλιψη 
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Εποχιακή συναισθηµατική διαταραχή 
SAD 

Σχέση διάρκειας ηµέρας / έκθεσης στο ηλιακό φως 
Κιρκαδικοί ρυθµοί 
Αντιµετώπιση SAD µε φωτοθεραπεία  

Μελατονίνη  
Σερετονίνη 

Εποχική κατάθλιψη 

49	Φυσιολογία	Συμπεριφοράς	2018-2019	 	 	Ε.	Παρασκευά	



Διπολική διαταραχή 
Ακραίες αλλαγές διάθεσης 
Μανία 
κατάθλιψη 
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 Διαφορές στη δραστηριότητα του εγκεφάλου ανάµεσα στη 
µανιακή και την καταθλιπτική φάση της  Διπολική διαταραχής 

Λειτουργική απεικόνιση  
της διπολικής διαταραχής 

Θεραπεία µε σταθεροποιητικά της διάθεσης: 
Λίθιο 
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Η διπολική διαταραχή έχει 
κοινά και διαφορετικά γενετικά στοιχεία 
 µε  
τη σχιζοφρένεια  (DISC1) 
και  
την κατάθλιψη (BDNF) 

Η διπολική διαταραχή διαθέτει σύνθετη κληρονοµικότητα 
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Διαταραχές άγχους 
 Φοβία 
 Πανικός 
 Διαταραχή µετά  από τραυµατική ψυχοσωµατική καταπόνηση 
 Ιδεοψυχαναγκαστική διαταραχή 

Κατανοµή υποδοχέων 
βενζοδιαζεπινών στον 

εγκέφαλο 

Αλλαγές στους κροταφικούς λοβούς και στην αµυγδαλή 
 

Ø  Βενζοδιαζεπίνες 
Αγχολυτικά 
Ενισχύουν την ανασταλτική δράση του GABA 
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Ιδεοψυχαναγκαστική 
διαταραχή 

 OCD 
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Ιδεοψυχαναγκαστική διαταραχή - OCD 

Η OCD 
ü  χαρακτηρίζεται από αλλαγές στα βασικά γάγγλια και στον προµετωπιαίο λοβό 
ü  συνδέεται µε τη σερετονίνη 
•  Θεραπεία µε φάρµακα που αναστέλουν την επαναπρόσληψη σερετονίνης 
•  Σχέση µε την κατάθλιψη; 

Εµπλεκόµενα γονίδια 
BDNF 
5HT2A 
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Σύνδροµο Tourette 

§  Κορύφωση συµπτωµάτων:  
 2η δεκαετία της ζωής,  

§  Βελτίωση: µε την ενηλικίωση 
  

Κινητικά & Λεκτικά τικ 
Καταναγκαστικές κινήσεις 

10-15% των περιπτώσεων  
τα συµπτώµατα παραµένουν 
στους ενήλικες  
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https://www.youtube.com/watch?v=ZNHzGye1H2k 
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Σύνδροµο Tourette 

Αλλαγές σε  
•  Bασικά γάγγλια 
•  Μετωπιαίο λοβό 
•  Φλοιό 

Εµπλοκή  
•  Ντοπαµίνης 
 υπερδιέγερση υποδοχεών DA 
•  Σερετονίνης 
•  Νορεπινεφρίνης 
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Η νευροχειρουργική στη θεραπεία ψυχιατρικών διαταραχών 

Διατοµή της έλικας του προσαγωγίου στη θεραπεία OCD & κατάθλιψης 
 
Εν τω βάθει ερεθισµός του εγκεφάλου 
Εµφύτευση διεγερτικών ηλεκτροδίων για τη θεραπεία του συνδρόµου Tourette 
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Αυτισµός 
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Νόσος του Huntington 
Νόσος Creutzfeldt-Jacobs 
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Νόσος του Huntington 

 
G. Huntigton (τέλη του 19ου αιώνα)  
παρατηρήσεις 3 γενεών, µε βάση 4 
χαρακτηριστικά:  
ü κληρονοµισιµότητα 
ü χορεία 
ü άνοια 
ü θνησιµότητα 
 

Συχνότητα  1:20.000 άτοµα (ίδια σε άνδρες και γυναίκες) 
-εµφανίζεται στην ηλικία των 25-60 
-οδηγεί σε επιλεκτική απώλεια νευρώνων  

Διεισδυτική, αυτοσωµική, κυρίαρχη διαταραχή  
Όλοι οι ασθενείς ήταν απόγονοι ενός ζευγαριού  
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«επέκταση» µιας επαναλαµβανόµενης αλληλουχίας CAG τρινουκλεοτιδίων 
παραγωγή ακολουθίας πολυγλουταµίνης  
Φυσιολογικά: 10-36 διαδοχικές αλληλουχίες γλουταµίνης 
ο αριθµός των επιπλέον επαναλήψεων συνδέεται µε την ηλικία εµφάνισης 
και τη σοβαρότητα της ασθένειας 
 

Το γονίδιο χαρτογραφήθηκε στο χρωµόσωµα 4 και στη συνέχεια 
κλωνοποιήθηκε 
είναι δυνατή η διάγνωση πριν την εµφάνιση συµπτωµάτων 
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NATURE|VOL 431 | 14 OCTOBER 2004 |www.nature.com/nature 

Η ακολουθία πολυγλουταµίνης της πρωτεΐνης των ασθενών είναι τοξική 
για τους νευρώνες: συσσωµατώµατα σε νευρώνες (in vitro) και στο ΚΝΣ 
ασθενών περιέχουν αδιάλυτη πρωτεΐνη και άλλες πρωτεΐνες που 
συνδέονται µε αυτή. 
 

Huntigtin: δράση της φυσιολογικής πρωτεϊνης  
και µοριακή βάση της ασθένειας 

Πιθανοί µηχανισµοί 
τοξικότητας:   
ü αποµάκρυνση αναγκαίων 
παραγόντων (CREB-BP) 
ü αναστολή του µηχανισµού 
αποικοδόµησης ελαττωµατικών 
πρωτεϊνών 
ü επαγωγή απόπτωσης 
ü αναστολή από τα 
συσσωµατώµατα λειτουργιών 
ειδικών για τους νευρώνες 
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Infectious proteins (prions) become concentrated in 
brain tissues, leading to damage and dementia in 
bovine spongiform encephalopathy (BSE) and, in 
humans, Creutzfeldt-Jakob disease (CJD). 

Νόσος Creutzfeldt-Jacobs 
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