
ΓΕΝΕΤΙΚΗΓΕΝΕΤΙΚΗ
ΠΛΗΘΥΣΜΩΝ ΠΛΗΘΥΣΜΩΝ 

ΠώςΠώς μεταβάλλεται η γενετική μεταβάλλεται η γενετική 
δομή;δομή;



•• μετάλλαξημετάλλαξη

•• μετανάστευσημετανάστευση

•• φυσική επιλογήφυσική επιλογή

•• γενετική απόκλιση γενετική απόκλιση 

•• μη τυχαίο ζευγάρωμαμη τυχαίο ζευγάρωμα

ΑλλαγέςΑλλαγές στις συχνότητες αλληλομόρφων στις συχνότητες αλληλομόρφων 
και/ήκαι/ή γενοτύπων μέσα στο χρόνογενοτύπων μέσα στο χρόνο

ΠώςΠώς μεταβάλλεται η γενετική δομή;μεταβάλλεται η γενετική δομή;



•• μετάλλαξημετάλλαξη

•• μετανάστευσημετανάστευση

•• φυσική επιλογήφυσική επιλογή

•• γενετική απόκλισηγενετική απόκλιση

•• μη τυχαίο ζευγάρωμαμη τυχαίο ζευγάρωμα

ΑυθόρμητεςΑυθόρμητες αλλαγές του αλλαγές του DNADNA

•• δημιουργεί νέα δημιουργεί νέα 
αλληλόμορφααλληλόμορφα

•• η πηγή όλης της γενετικής η πηγή όλης της γενετικής 
ποικιλότηταςποικιλότητας

ΠώςΠώς μεταβάλλεται η γενετική δομή;μεταβάλλεται η γενετική δομή;



ΑιτίεςΑιτίες αλλαγής των γονιδίωναλλαγής των γονιδίων::

ΧρωμοσωμικέςΧρωμοσωμικές ανωμαλίεςανωμαλίες

ΣημειακέςΣημειακές μεταλλάξειςμεταλλάξεις

•• ΤυχαίεςΤυχαίες
•• Επιβλαβείς, ουδέτερες, καλέςΕπιβλαβείς, ουδέτερες, καλές
•• Ορισμένες κληροδοτούνταιΟρισμένες κληροδοτούνται



•• εισαγωγή νέων αλληλομόρφωνεισαγωγή νέων αλληλομόρφων
«γονιδιακή ροή»«γονιδιακή ροή»

ομογενοποίησηομογενοποίηση ή ή 
εισαγωγή ποικιλότηταςεισαγωγή ποικιλότητας

ΜετακίνησηΜετακίνηση ατόμων προς πληθυσμούςατόμων προς πληθυσμούς

•• μετάλλαξημετάλλαξη

•• μετανάστευσημετανάστευση

•• φυσική επιλογήφυσική επιλογή

•• γενετική παρέκκλισηγενετική παρέκκλιση

•• μη τυχαίο ζευγάρωμαμη τυχαίο ζευγάρωμα

ΠώςΠώς μεταβάλλεται η γενετική δομή;μεταβάλλεται η γενετική δομή;





ΔιασκορπίζονταςΔιασκορπίζοντας τους τους 
Ανθρώπους Ανθρώπους 



•• διαφορές στην επιβίωση διαφορές στην επιβίωση 
ή αναπαραγωγήή αναπαραγωγή

ΟρισμένοιΟρισμένοι γενότυποιγενότυποι παράγουν παράγουν 
περισσότερους απογόνουςπερισσότερους απογόνους

•• οδηγεί στην προσαρμογήοδηγεί στην προσαρμογή
∆ιαφορές∆ιαφορές ««αρμοστικότηταςαρμοστικότητας»»

•• μετάλλαξημετάλλαξη

•• μετανάστευσημετανάστευση

•• φυσική επιλογήφυσική επιλογή

•• γενετική παρέκκλισηγενετική παρέκκλιση

•• μη τυχαίο μη τυχαίο ζευγάρωμαζευγάρωμα

ΠώςΠώς μεταβάλλεται η γενετική δομή;μεταβάλλεται η γενετική δομή;



ΦυσικήΦυσική ΕπιλογήΕπιλογή
Ανθεκτικότητα στο αντιβακτηριακό σαπούνι

Γενιά 1: 1.00 μη ανθεκτικό
0.00    ανθεκτικό



ΦυσικήΦυσική ΕπιλογήΕπιλογή
Ανθεκτικότητα στο αντιβακτηριακό σαπούνι

Γενιά 1: 1.00 μη ανθεκτικό
0.00    ανθεκτικό



mutation!

Γενιά 2: 0.96 μη ανθεκτικό
0.04    ανθεκτικό

ΦυσικήΦυσική ΕπιλογήΕπιλογή
Ανθεκτικότητα στο αντιβακτηριακό σαπούνι

Γενιά 1: 1.00 μη ανθεκτικό
0.00    ανθεκτικό



Γενιά 3: 0.76 μη ανθεκτικό
0.24    ανθεκτικό

Γενιά 2: 0.96 μη ανθεκτικό
0.04    ανθεκτικό

ΦυσικήΦυσική ΕπιλογήΕπιλογή
Ανθεκτικότητα στο αντιβακτηριακό σαπούνι

Γενιά 1: 1.00 μη ανθεκτικό
0.00    ανθεκτικό



Γενιά 4: 0.12 μη ανθεκτικό
0.88    ανθεκτικό

Γενιά 3: 0.76 μη ανθεκτικό
0.24    ανθεκτικό

Γενιά 2: 0.96 μη ανθεκτικό
0.04    ανθεκτικό

ΦυσικήΦυσική ΕπιλογήΕπιλογή
Ανθεκτικότητα στο αντιβακτηριακό σαπούνι

Γενιά 1: 1.00 μη ανθεκτικό
0.00    ανθεκτικό



ΗΗ Φυσική επιλογή μπορεί να Φυσική επιλογή μπορεί να 
προκαλέσει τη διαφοροποίηση των προκαλέσει τη διαφοροποίηση των 
πληθυσμώνπληθυσμών

διαφοροποίηση
βορράς

νότος



ΔυνάμειςΔυνάμεις που διατηρούν τα που διατηρούν τα 
«κακά» αλληλόμορφα στις «κακά» αλληλόμορφα στις 

γονιδιακές δεξαμενέςγονιδιακές δεξαμενές
•• ΚαθυστερημένηΚαθυστερημένη ηλικία εμφάνισηςηλικία εμφάνισης ((π.χπ.χ

Huntington’s)Huntington’s)
•• Αργή επιλογή εναντίον των υποτελών Αργή επιλογή εναντίον των υποτελών 
αλληλομόρφων στους αλληλομόρφων στους διπλοειδείςδιπλοειδείς

•• Ισορροπία ΜετάλλαξηςΙσορροπία Μετάλλαξης--ΕπιλογήςΕπιλογής
•• Πλεονέκτημα των Πλεονέκτημα των ετεροζυγωτώνετεροζυγωτών

ΜερικέςΜερικές φορές τα κακά αλληλόμορφα φορές τα κακά αλληλόμορφα 
γίνονται καλά γίνονται καλά 



•• ΈναΈνα πολύ μικρό επιλεκτικό πλεονέκτημα πολύ μικρό επιλεκτικό πλεονέκτημα 
μπορεί ακόμη να οδηγήσει ένα μπορεί ακόμη να οδηγήσει ένα 
αλληλόμορφο στην καθιέρωση αλληλόμορφο στην καθιέρωση (= (= το το 
μόνο αλληλόμορφο στον πληθυσμόμόνο αλληλόμορφο στον πληθυσμό))

•• ((η γενετική παρέκκλιση το εξαλείφειη γενετική παρέκκλιση το εξαλείφει))

•• Αληθεύει για τους απλοειδείς και τα Αληθεύει για τους απλοειδείς και τα 
υπερέχοντα αλληλόμορφα των υπερέχοντα αλληλόμορφα των 
διπλοειδώνδιπλοειδών

ΕπιλογήΕπιλογή υπέρ/κατά των υπέρ/κατά των 
υπερεχόντων αλληλομόρφων υπερεχόντων αλληλομόρφων 

είναι αποτελεσματικήείναι αποτελεσματική
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Αριθμός γενιών

Εδώ η σχετική αρμοστικότητα του 
a (λιγότερο αρμοστικό) σχετικά με 
το A (πιο αρμοστικό) ήταν 0.96, 
δηλαδή για κάθε απόγονο που 
παράγονταν από έναν γενότυπο
“A”, ένας “a” γενότυπος παράγει 
0.96 απογόνους.
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ΕπιλογήΕπιλογή σε σε ΔιπλοειδείςΔιπλοειδείς
• Η συχνότητα του επιλεγόμενου υπερέχοντος αλληλομόρφου 

μεταβάλλεται αργά όταν το αλληλόμορφο είναι κοινό
• Η συχνότητα του επιλεγόμενου υποτελούς αλληλομόρφου 

μεταβάλλεται αργά όταν το αλληλόμορφο είναι σπάνιο
• Σπάνια αλληλόμορφα βρίσκονται συνήθως σε ετεροζυγώτες
• Όταν τα επιλεγόμενα αλληλόμορφα 

είναι υπερέχοντα τα υποτελή στους 
ετεροζυγώτες δεν υπόκεινται σε 
φυσική επιλογή



ΠροσαρμογήΠροσαρμογή

• Η Γενετική παρέκκλιση μπορεί να εξαλείψει οποιοδήποτε 
υπερέχον αλληλόμορφο από τον πληθυσμό 

• Η συντριπτική πλειοψηφία των καλών αλληλομόρφων 
/γονιδίων που προκύπτουν κατά την εξέλιξή μας δεν 
καταλήγουν στη γονιδιακή μας δεξαμενή

Ωστόσο...



•• ΌτανΌταν τα αλληλόμορφα είναι σπάνιατα αλληλόμορφα είναι σπάνια

•• Γιατί;Γιατί; -- διότι τα περισσότερα υποτελή διότι τα περισσότερα υποτελή 
αλληλόμορφα «κρύβονται» στους αλληλόμορφα «κρύβονται» στους ετεροζυγότεςετεροζυγότες

•• Έτσι, σπάνιες ασθένειεςΈτσι, σπάνιες ασθένειες--που προκαλούνται από που προκαλούνται από 
υποτελή αλληλόμορφα διαιωνίζονται στους υποτελή αλληλόμορφα διαιωνίζονται στους 
πληθυσμούς μέσα από πληθυσμούς μέσα από ετερόζυγουςετερόζυγους φορείς, φορείς, 
ακόμη και αν είναι ακόμη και αν είναι θανατογόνεςθανατογόνες στους στους 
ομόζυγουςομόζυγους

ΕπιλογήΕπιλογή υπέρ/κατάυπέρ/κατά των υποτελών των υποτελών 
αλληλομόρφων είναι αναποτελεσματικήαλληλομόρφων είναι αναποτελεσματική



# # αλληλόμορφα σε ασθενείς  αλληλόμορφα σε ασθενείς  2q2q22

# # αλληλόμορφα σε φορείς    αλληλόμορφα σε φορείς    2pq2pq
=

q

p
=

q
(1-q)

=
q
1

=
~

= 1/10,000; q = 1/100, …q2 

ΒάσειΒάσει ττooυυ HW…..HW…..

ΟΟ λόγος λόγος φορέων/ασθενώνφορέων/ασθενών για για αυτοσωμικήαυτοσωμική υποτελή ασθένειαυποτελή ασθένεια
q2 2pq

Εμφάνιση ασθένειας Συχνότητα φορέων Λόγος Φορέων/ Ασθενών
0,1 0,43 4,3

0,01 0,18 18,0
0,001 0,06 61,2

0,0001 0,02 198,0

ΕπιλογήΕπιλογή εναντίον εναντίον 
υποτελών υποτελών θανατογόνωνθανατογόνων



ΣπάνιαΣπάνια αλληλόμορφα και Ευγονικήαλληλόμορφα και Ευγονική



ΗΗ Ευγονική των Ευγονική των NaziNazi

««Η απειλή των Η απειλή των UndermanUnderman. . 
Παρουσιαζόταν ως εξήςΠαρουσιαζόταν ως εξής: : 
Άρρενες εγκληματίες είχαν Άρρενες εγκληματίες είχαν 
κατά Μ.Ο. κατά Μ.Ο. 44,,9 9 παιδιάπαιδιά, , 
εγκληματίες ζευγάρια εγκληματίες ζευγάρια 44,,4 4 
παιδιάπαιδιά, , γονείς γονείς 
καθυστερημένων καθυστερημένων 33,,5 5 παιδιάπαιδιά, , 
μια Γερμανική οικογένεια μια Γερμανική οικογένεια 22,,2 2 
παιδιάπαιδιά, , και γάμοι και γάμοι 
καλλιεργημένων ανθρώπων καλλιεργημένων ανθρώπων 
11,,99 παιδιάπαιδιά..»»



ΕπιλογήΕπιλογή vs. vs. ΜετάλλαξηΜετάλλαξη
•• ΝέεςΝέες μεταλλάξεις συχνά δημιουργούν επιβλαβή μεταλλάξεις συχνά δημιουργούν επιβλαβή 
αλληλόμορφααλληλόμορφα

•• Η επιλογή μπορεί να εξισορροπηθεί από νέες Η επιλογή μπορεί να εξισορροπηθεί από νέες 
μεταλλάξειςμεταλλάξεις

•• Σε ισορροπίαΣε ισορροπία,, νέα αλληλόμορφα δημιουργούνται από νέα αλληλόμορφα δημιουργούνται από 
μεταλλάξεις με ίδιους ρυθμούς που αποβάλλονται από μεταλλάξεις με ίδιους ρυθμούς που αποβάλλονται από 
τη φυσική επιλογή τη φυσική επιλογή 

qq22 = = ρυθμός μετάλλαξηςρυθμός μετάλλαξης
((για πλήρως υποτελή, για πλήρως υποτελή, θανατογόνα/στείραθανατογόνα/στείρα
αλληλόμορφααλληλόμορφα



ΕίμαστεΕίμαστε όλοι γενετικά ελαττωματικοίόλοι γενετικά ελαττωματικοί

•• ΗΗ πιθανότητα να είστε φορείς ενός επιβλαβούς, πιθανότητα να είστε φορείς ενός επιβλαβούς, 
υποτελούς αλληλομόρφου για ένα δεδομένο υποτελούς αλληλομόρφου για ένα δεδομένο 
γονίδιο είναι γονίδιο είναι 0.6%0.6%

•• Καθώς έχουμε Καθώς έχουμε >2000 >2000 σημαντικά γονίδια γονίδια σημαντικά γονίδια γονίδια 
είστε μάλλον φορέας πάνω από 12 είστε μάλλον φορέας πάνω από 12 
διαφορετικές θανατηφόρες ασθένειεςδιαφορετικές θανατηφόρες ασθένειες

~ ~

ΓιαΓια κάθε σημαντικό γονίδιο του γονιδιώματος μας κάθε σημαντικό γονίδιο του γονιδιώματος μας 
στην ισορροπία μετάλλαξηστην ισορροπία μετάλλαξη--επιλογή ισχύειεπιλογή ισχύει……

qq22 = = ρυθμός μετάλλαξης ρυθμός μετάλλαξης = 10= 10--55 = 1/100,000= 1/100,000
q = 3/1000, 2pq = 6/1000q = 3/1000, 2pq = 6/1000



ΠλεονέκτημαΠλεονέκτημα των των 
ετεροζυγωτώνετεροζυγωτών

•• ΗΗ αρμοστικότητααρμοστικότητα (μια μέτρηση της επιβίωσης (μια μέτρηση της επιβίωσης 
και της γονιμότητας) των και της γονιμότητας) των ετεροζυγωτώνετεροζυγωτών είναι είναι 
μεγαλύτερη από τους μεγαλύτερη από τους ομοζυγώτεςομοζυγώτες

•• ΠαράδειγμαΠαράδειγμα:: η δρεπανοκυτταρική αναιμίαη δρεπανοκυτταρική αναιμία ––
ετεροζυγωτικοίετεροζυγωτικοί φορείς είναι περισσότερο φορείς είναι περισσότερο 
ανθεκτικοί στην ελονοσίαανθεκτικοί στην ελονοσία

•• Το Το ετεροζυγωτικόετεροζυγωτικό πλεονέκτημα διατηρεί και τα πλεονέκτημα διατηρεί και τα 
δύο αλληλόμορφα στη γονιδιακή δεξαμενήδύο αλληλόμορφα στη γονιδιακή δεξαμενή

•• Παράδειγμα ενός «κακού» αλληλομόρφου που Παράδειγμα ενός «κακού» αλληλομόρφου που 
έγινε καλό έγινε καλό 



ΕλονοσίαΕλονοσία
•• ΣοβαρήΣοβαρή, ενίοτε θανατηφόρα, , ενίοτε θανατηφόρα, μολυσματική μολυσματική 
ασθένειαασθένεια

•• 300300--500 500 εκατομμύρια περιπτώσεις ετησίωςεκατομμύρια περιπτώσεις ετησίως
•• Πάνω από Πάνω από 1 1 εκατομμύριο θάνατοιεκατομμύριο θάνατοι
•• Συμπτώματα γρίπης, αναιμίαΣυμπτώματα γρίπης, αναιμία, , ίκτεροςίκτερος,, πιθανή πιθανή 
ηπατική ανεπάρκειαηπατική ανεπάρκεια, , κώμα, θάνατοςκώμα, θάνατος

•• Περιοχές κινδύνουΠεριοχές κινδύνου –– μεγάλες περιοχές τωνμεγάλες περιοχές των::
–– Κεντρική/Νότια ΑμερικήΚεντρική/Νότια Αμερική –– ΑφρικήΑφρική
–– Ινδία          Ινδία          –– Νοτιοανατολική ΑσίαΝοτιοανατολική Ασία
–– Μέση ανατολήΜέση ανατολή –– ΩκεανίαΩκεανία



ΕλονοσίαΕλονοσία
•• ΠροκαλείταιΠροκαλείται από μόλυνση από το παράσιτο από μόλυνση από το παράσιτο 

PlasmodiumPlasmodium

•• Μεταδίδεται με τσιμπήματα Μεταδίδεται με τσιμπήματα 
κουνουπιώνκουνουπιών

•• Το Το PmPm βρίσκεται στα ηπατικά κύτταρα και στα βρίσκεται στα ηπατικά κύτταρα και στα ερυθρά ερυθρά 
αιμοσφαίριααιμοσφαίρια

•• Σκοτώνει τα Σκοτώνει τα Ε.Αιμ.Ε.Αιμ. και απελευθερώνει τοξίνες στην και απελευθερώνει τοξίνες στην 
κυκλοφορία του αίματοςκυκλοφορία του αίματος

•• Τα συμπτώματα μπορεί να μην ορατά έως Τα συμπτώματα μπορεί να μην ορατά έως 
και για 1 έτος μετά το τσίμπημακαι για 1 έτος μετά το τσίμπημα
((προσοχή στους ταξιδιώτες)προσοχή στους ταξιδιώτες)



ΔρεπανοκυτταρικήΔρεπανοκυτταρική ΑναιμίαΑναιμία
•• ΑυτοσωματικήΑυτοσωματική υποτελήςυποτελής
•• ΜετάλλαξηΜετάλλαξη (E6V) (E6V) στο γονίδιο που κωδικοποιεί για τη στο γονίδιο που κωδικοποιεί για τη � � 
αλυσίδα της αιμοσφαιρίνης (στα αιμοσφαίρια, αλυσίδα της αιμοσφαιρίνης (στα αιμοσφαίρια, 
μεταφορά οξυγόνου)μεταφορά οξυγόνου)

•• Σποραδικοί θρόμβοι αγγείων προκαλούν έντονο πόνο Σποραδικοί θρόμβοι αγγείων προκαλούν έντονο πόνο 
με ανεπάρκεια οργάνωνμε ανεπάρκεια οργάνων

•• Εμφάνιση Εμφάνιση 1/500 1/500 μεταξύ των μεταξύ των αφροαφρο--αμερικανώναμερικανών

••ΟιΟι φορείς φορείς 
φυσιολογικά δεν φυσιολογικά δεν 
δρεπανώνονταιδρεπανώνονται
••Εάν μολυνθούν Εάν μολυνθούν 
από από Pm, Pm, το κάνουντο κάνουν
••Αυτό σκοτώνει το Αυτό σκοτώνει το 
PmPm



ΚατανομήΚατανομή της δρεπανοκυτταρικής αναιμίας και της δρεπανοκυτταρικής αναιμίας και 
της ελονοσίας στην Αφρικήτης ελονοσίας στην Αφρική



• λάθος δειγματοληψίας

ΤυχαίαΤυχαία γενετική αλλαγήγενετική αλλαγή

• ψευδής αντιπροσώπευση
• μικροί πληθυσμοί

•• μετάλλαξημετάλλαξη

•• μετανάστευσημετανάστευση

•• φυσική επιλογήφυσική επιλογή

•• γενετική παρέκκλισηγενετική παρέκκλιση

•• μη τυχαίο ζευγάρωμαμη τυχαίο ζευγάρωμα

ΠώςΠώς μεταβάλλεται η γενετική δομή;μεταβάλλεται η γενετική δομή;



ΓενετικήΓενετική παρέκκλισηπαρέκκλιση

8 RR
8  rr

Μετά:
2 RR
6  rr

0.50 R
0.50 r

Πρίν:

0.25 R
0.75 r



ΗΗ τυχαία αλλαγή της γονιδιακής συχνότηταςτυχαία αλλαγή της γονιδιακής συχνότητας ονομάζεται ονομάζεται 
ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΠΑΡΕΚΚΛΙΣΗ (ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΠΑΡΕΚΚΛΙΣΗ (GENETIC DRIFT)GENETIC DRIFT)
Η διαδικασία οδηγεί στην τυχαία εγκαθίδρυση ή απώλεια Η διαδικασία οδηγεί στην τυχαία εγκαθίδρυση ή απώλεια 
ενόςενός αλληλομόρφουαλληλομόρφου από τον πληθυσμό και κατά συνέπεια από τον πληθυσμό και κατά συνέπεια 
πλήρη πλήρη ομοζυγωτίαομοζυγωτία



ΠροσομοιώσειςΠροσομοιώσεις σε Η/Υ των διακυμάνσεων ενός γονιδίου σε σε Η/Υ των διακυμάνσεων ενός γονιδίου σε 
μικρούς και μεγάλους πληθυσμούςμικρούς και μεγάλους πληθυσμούς



ΠροκαλούνΠροκαλούν αλλαγέςαλλαγές
στη συχνότητα στη συχνότητα 
αλληλομόρφων αλληλομόρφων 

•• μετάλλαξημετάλλαξη

•• μετανάστευσημετανάστευση

•• φυσική επιλογήφυσική επιλογή

•• γενετική παρέκκλισηγενετική παρέκκλιση

•• μη τυχαίο ζευγάρωμαμη τυχαίο ζευγάρωμα

ΠώςΠώς μεταβάλλεται η γενετική δομή;μεταβάλλεται η γενετική δομή;



•• μετάλλαξημετάλλαξη

•• μετανάστευσημετανάστευση

•• φυσική επιλογήφυσική επιλογή

•• γενετική παρέκκλισηγενετική παρέκκλιση

•• μη τυχαία ζευγαρώματαμη τυχαία ζευγαρώματα

• μη τυχαίο ζευγάρωμα

μη τυχαίοι συνδυασμοί
αλληλομόρφων

Οι διασταυρώσεις ανασυνδυάζουν
τα αλληλόμορφα στους γενότυπους

ΠώςΠώς μεταβάλλεται η γενετική δομή;μεταβάλλεται η γενετική δομή;



AA x AAAA x AA

AAAA

aaaa x x aaaa

aaaa

AAAA
0.8 x 0.80.8 x 0.8

AaAa
0.8 x 0.20.8 x 0.2

aAaA
0.2 x 0.80.2 x 0.8

AA
0.80.8

AA
0.80.8

aa
0.20.2

aa
0.20.2

aaaa
0.2 x 0.20.2 x 0.2

ΣυχνότηταΣυχνότητα γενοτύπωνγενοτύπων::
AA =   0.8 x 0.8  = 0.64AA =   0.8 x 0.8  = 0.64
AaAa = 2(0.8 x0.2) = 0.32= 2(0.8 x0.2) = 0.32
aaaa =   0.2 x 0.2  = 0.04=   0.2 x 0.2  = 0.04

ΣυχνότηταΣυχνότητα αλληλομόρφωναλληλομόρφων::
A = 0.8A = 0.8
A = 0.2A = 0.2

AA

AA
AA AA

AA
AA

AA AA

aa

aa

ΤυχαίοΤυχαίο ζευγάρωμαζευγάρωμα ΕπιλεκτικόΕπιλεκτικό ζευγάρωμαζευγάρωμα



TTο φαινόμενο της Στενωπού (ο φαινόμενο της Στενωπού (Bottleneck)Bottleneck)



ΤΟΤΟ ΦΑΙΝΟΜΕΝΟ ΤΗΣ ΣΤΕΝΩΠΟΥΦΑΙΝΟΜΕΝΟ ΤΗΣ ΣΤΕΝΩΠΟΥ

ΤΟ ΠΑΡΑΔΕΙΓΜΑ ΤΗΣ ΔΙΑΧΕΙΡΙΣΗΣ ΤΟΥΤΟ ΠΑΡΑΔΕΙΓΜΑ ΤΗΣ ΔΙΑΧΕΙΡΙΣΗΣ ΤΟΥ
ΓΚΙΖΑΝΙΟΥ (ΓΚΙΖΑΝΙΟΥ (LadigesocyprisLadigesocypris ghigiighigii**))

ΣΤΗ ΡΟΔΟΣΤΗ ΡΟΔΟ



ΤΟΤΟ ΠΡΟΒΛΗΜΑ:ΠΡΟΒΛΗΜΑ:

Το Το γκιζάνιγκιζάνι είναι είδος ενδημικό (βρίσκεται μόνο στη είναι είδος ενδημικό (βρίσκεται μόνο στη 
Ρόδο)Ρόδο)

ΑνθρωπογενείςΑνθρωπογενείς παράγοντες και ξηρασία μειώνουν παράγοντες και ξηρασία μειώνουν 
συνεχώς το νερό στα μέρη όπου ζει (έχει ήδη συνεχώς το νερό στα μέρη όπου ζει (έχει ήδη 
παρατηρηθεί μείωση των πληθυσμών του)παρατηρηθεί μείωση των πληθυσμών του)

Κάθε καλοκαίρι η κατάσταση γίνεται δραματική και Κάθε καλοκαίρι η κατάσταση γίνεται δραματική και 
το είδος αναγκάζεται να επιβιώνει σε πολύ μικρά το είδος αναγκάζεται να επιβιώνει σε πολύ μικρά 
υδάτινα τμήματα, με αποτέλεσμα η θνησιμότητα να υδάτινα τμήματα, με αποτέλεσμα η θνησιμότητα να 
αυξάνεται κατακόρυφααυξάνεται κατακόρυφα



Α. Απρίλιος 99 Β. Ιούνιος 00

Γ. Σεπτέμβριος 00 Δ. Μάιος 01

Νεαρά άτομα γκιζανιού στο 
Λουτάνη τον Ιούνιο του 2000.

Ρέμα Λουτάνης, Ιούνιος 2000 Μικρό ανάχωμα κατασκευασμένο για 
άρδευση, στην κοίτη του Γαδουρά



ΤαΤα μέτρα διαχείρισης για την προστασία του μέτρα διαχείρισης για την προστασία του L. L. ghigiighigii
περιλαμβάνουν:περιλαμβάνουν:

Δημιουργία πρότυπων βιοτόπων για την προστασία και Δημιουργία πρότυπων βιοτόπων για την προστασία και 
διατήρηση των πληθυσμών του διατήρηση των πληθυσμών του L. L. ghigiighigii

Πρόγραμμα τεχνητής αναπαραγωγής, διατήρηση τριών Πρόγραμμα τεχνητής αναπαραγωγής, διατήρηση τριών 
αποθεμάτων γεννητόρων, τονώσεις και εμπλουτισμούς   αποθεμάτων γεννητόρων, τονώσεις και εμπλουτισμούς   
όπου αυτό είναι δυνατό, για τη διατήρηση της γενετικής όπου αυτό είναι δυνατό, για τη διατήρηση της γενετικής 
ποικιλομορφίας του είδους.ποικιλομορφίας του είδους.

Δημιουργία δυο μικρών πάρκων που θα χρησιμεύουν ως Δημιουργία δυο μικρών πάρκων που θα χρησιμεύουν ως 
κέντρα πληροφόρησης και φιλοξενίας αποθεμάτων κέντρα πληροφόρησης και φιλοξενίας αποθεμάτων 
γεννητόρων.γεννητόρων.



ΑΠΑΡΑΙΤΗΤΗΑΠΑΡΑΙΤΗΤΗ ΠΡΟΫΠΟΘΕΣΗ Η ΜΕΛΕΤΗ ΤΗΣ ΠΡΟΫΠΟΘΕΣΗ Η ΜΕΛΕΤΗ ΤΗΣ 
ΒΙΟΛΟΓΙΑΣ ΤΟΥ ΕΙΔΟΥΣΒΙΟΛΟΓΙΑΣ ΤΟΥ ΕΙΔΟΥΣ

Διατροφικές συνήθειεςΔιατροφικές συνήθειες

Ρυθμοί αύξησης και θνησιμότηταΡυθμοί αύξησης και θνησιμότητα

ΟικολογίαΟικολογία

ΑναπαραγωγήΑναπαραγωγή

Γενετική ΣύστασηΓενετική Σύσταση
Ανάλυση Ανάλυση mtDNAmtDNA (RFLP)(RFLP)
Ανάλυση πυρηνικού Ανάλυση πυρηνικού DNA DNA με με RAPDRAPD

Στο άκρο δεξιά, ένα θηλυκό και δύο αρσενικά
γκιζάνια σε φάση γονιμοποίησης
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Pie diagrams indicating mtDNA haplotype
frequencies at each site
Pie diagrams indicating mtDNA haplotype
frequencies at each site

A network indicating 
the relationships among 
the 6 haplotypes 

A network indicating 
the relationships among 
the 6 haplotypes 

A
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1 3 4 5 6 7 8 9 10 M2
A

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 M
B

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 M
B

RAPD RAPD ανάλυση πυρηνικού ανάλυση πυρηνικού DNADNA



ΣΥΝΕΠΕΙΕΣΣΥΝΕΠΕΙΕΣ::
Συνεχής Συνεχής ομομιξίαομομιξία –– Πτώση του πολυμορφισμού Πτώση του πολυμορφισμού ––
Απώλεια Απώλεια ετεροζυγωτίαςετεροζυγωτίας

ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑ:ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑ:
Γενετική κατάπτωση Γενετική κατάπτωση –– Μορφολογικές ανωμαλίες Μορφολογικές ανωμαλίες ––
Αύξηση της Γενετικής Απόστασης μεταξύ των Αύξηση της Γενετικής Απόστασης μεταξύ των 
πληθυσμών πληθυσμών –– Ενδεχόμενη εξελικτική διαφοροποίησηΕνδεχόμενη εξελικτική διαφοροποίηση

Γκιζάνια με σωματικές ανωμαλίες



ΛαμβάνονταςΛαμβάνοντας υπόψη τα γεωγραφικά δεδομένα και υπόψη τα γεωγραφικά δεδομένα και 
την παρούσα γενετική δομή:την παρούσα γενετική δομή:

Ο κάθε πληθυσμός θα πρέπει διαχειριστικά να έχει Ο κάθε πληθυσμός θα πρέπει διαχειριστικά να έχει  
ιδιαίτερη μεταχείριση ενώ ιδιαίτερη μεταχείριση ενώ 

Θα πρέπει να αποφεύγονται οι εμπλουτισμοί Θα πρέπει να αποφεύγονται οι εμπλουτισμοί 
τόνωσης με μεταφορές ψαριών ανάμεσα στα τόνωσης με μεταφορές ψαριών ανάμεσα στα 
συγκεκριμένα υδάτινα συστήματα.  συγκεκριμένα υδάτινα συστήματα.  



ΓενετικέςΓενετικές, αρχαιολογικές και γεωλογικές ενδείξεις , αρχαιολογικές και γεωλογικές ενδείξεις 
υποδεικνύουν ότι οι προγονοί μας παραλίγο να υποδεικνύουν ότι οι προγονοί μας παραλίγο να 
εξαφανιστούν, μένοντας μόνο 10.000. Πιθανότατα εξαφανιστούν, μένοντας μόνο 10.000. Πιθανότατα 
αυτό συνέβη 100.000 χρόνια πριν στην Αφρική, αυτό συνέβη 100.000 χρόνια πριν στην Αφρική, 
όταν η Ήπειρος αποξηράνθηκε καταντώντας μια όταν η Ήπειρος αποξηράνθηκε καταντώντας μια 
έρημη αφιλόξενη γη. έρημη αφιλόξενη γη. 

ΜεΜε πάνω από 6 δισ οι άνθρωποι είναι ένα εξαιρετικά πάνω από 6 δισ οι άνθρωποι είναι ένα εξαιρετικά 
πετυχημένο είδος ζώου. Ωστόσο, το πετυχημένο είδος ζώου. Ωστόσο, το HomoHomo sapienssapiens άγγιξε άγγιξε 
την εξαφάνιση. την εξαφάνιση. 

ΑνθρώπινοιΑνθρώπινοι στενωποίστενωποί



““ΦυλετικήΦυλετική” ” Ποικιλότητα μεταξύ Χιμπατζήδων Ποικιλότητα μεταξύ Χιμπατζήδων 
σε Σύγκριση με τους Ανθρώπουςσε Σύγκριση με τους Ανθρώπους

Μέτρηση Χιμπατζής Άνθρωπος

X-χρωμόσωμα 0,13% 0,037%

mtDNA 14,8 3,4

Fst τιμές >2,0 0,08

Ρυθμός
αντικατάστασης >0,05 0,029

Ετεροζυγωτία 3,9% 1,8%



ΗΗ αρχήαρχή τουτου ΙδρυτήΙδρυτή

ΑφοράΑφορά πληθυσμούςπληθυσμούς πουπου
ιδρύθηκανιδρύθηκαν απόαπό μικρόμικρό
αριθμόαριθμό ατόμωνατόμων τουτου αρχικούαρχικού
πληθυσμούπληθυσμού

ΑνάλογοΑνάλογο τηςτης στενωπούστενωπού

ΑναμένεταιΑναμένεται μεγαλύτερημεγαλύτερη
παρέκκλισηπαρέκκλιση, , μικρότερημικρότερη
ποικιλότηταποικιλότητα στουςστους ενεν λόγωλόγω
πληθυσμούςπληθυσμούς



ΤοΤο αποτελεσματικόαποτελεσματικό μέγεθοςμέγεθος τουτου πληθυσμούπληθυσμού μειώνεταιμειώνεται
δραστικάδραστικά

ΟιΟι συνέπειεςσυνέπειες διαρκούνδιαρκούν γιαγια πολύπολύ καιρόκαιρό

ΜειωμένηΜειωμένη αλληλομορφικήαλληλομορφική ποικιλότηταποικιλότητα

ΜειωμένηΜειωμένη ετεροζυγωτίαετεροζυγωτία

0)
2

11( H
N

H t

e
t −=

q
qqNqT e )1ln()1(4)( −−

−=

ΓενετικέςΓενετικές επιπτώσειςεπιπτώσεις τωντων ΣτενωπώνΣτενωπών καικαι τωντων
φαινομένωνφαινομένων ΙδρυτήΙδρυτή



ΗΗ ετεροζυγωτίαετεροζυγωτία ανακάμπτειανακάμπτει πιοπιο γρήγοραγρήγορα μετάμετά τητη
στενωπόστενωπό //φαινόμενοφαινόμενο ιδρυτήιδρυτή απόαπό ότιότι οο αριθμόςαριθμός τωντων
αλληλομόρφωναλληλομόρφων

ΣπάνιαΣπάνια αλληλόμορφααλληλόμορφα επιλεκτικάεπιλεκτικά χάνονταιχάνονται αλλάαλλά δενδεν
επηρεάζειεπηρεάζει σημαντικάσημαντικά τηντην ετεροζυγωτίαετεροζυγωτία

ΣτενωπόςΣτενωπός //φαινόμενοφαινόμενο ιδρυτήιδρυτή δημιουργούνδημιουργούν περίσσειαπερίσσεια
ετεροζυγωτίαςετεροζυγωτίας ότανόταν λαμβάνεταιλαμβάνεται υπόψηυπόψη οο αριθμόςαριθμός τωντων
αλληλομόρφωναλληλομόρφων

ΠροκαλούνΠροκαλούν επίσηςεπίσης αύξησηαύξηση τηςτης γενετικήςγενετικής απόστασηςαπόστασης
απόαπό τωντων αρχικόαρχικό πληθυσμόπληθυσμό προέλευσηςπροέλευσης

ΜπορείΜπορεί νανα υπολογιστείυπολογιστεί μεμε τοτο υπολογιστικόυπολογιστικό πακέτοπακέτο
BottleneckBottleneck ((CornuetCornuet and and LuikartLuikart 1996) 1996) 

ΠληθυσμοίΠληθυσμοί πουπου προκύπτουνπροκύπτουν απόαπό ΣτενωπούςΣτενωπούς καικαι
φαινόμεναφαινόμενα ΙδρυτώνΙδρυτών έχουνέχουν αυξημένηαυξημένη ετεροζυγωτίαετεροζυγωτία



ΜοντέλαΜοντέλα γιαγια ΙστορικέςΙστορικές ΣτενωπούςΣτενωπούς
ΟΟ πληθυσμόςπληθυσμός συντρίβεταισυντρίβεται
εξαιτίαςεξαιτίας φυσικώνφυσικών
καταστροφώνκαταστροφών ήή
φαινομένωνφαινομένων ιδρυτήιδρυτή

ΟιΟι ανθρώπινοιανθρώπινοι πληθυσμοίπληθυσμοί
μειώθηκανμειώθηκαν δραστικάδραστικά
εξαιτίαςεξαιτίας κατακλυσμιαίαςκατακλυσμιαίας
έκρηξηςέκρηξης τουτου ηφαιστείουηφαιστείου
στηστη Sumatra Sumatra πρινπριν 8080..000 000 
χρόνιαχρόνια

ΈχουνΈχουν μείνειμείνει σημάδιασημάδια τωντων
γεγονότωνγεγονότων αυτώναυτών στοστο
γονιδίωμαγονιδίωμα;;



ΟιΟι Αφρικανικοί πληθυσμοί έχουν Αφρικανικοί πληθυσμοί έχουν 
χαμηλότερη Ανισορροπία Σύνδεσης από ότι χαμηλότερη Ανισορροπία Σύνδεσης από ότι 

οι Καυκάσιοι και οι Ασιάτες οι Καυκάσιοι και οι Ασιάτες 
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ΟιΟι Αφρικανικοί Πληθυσμοί έχουν Αφρικανικοί Πληθυσμοί έχουν 
περισσότερο ποικιλόμορφο περισσότερο ποικιλόμορφο DNADNA



ΑρχικάΑρχικά πολύπολύ διαφοροποιημένηδιαφοροποιημένη γαμετικήγαμετική δεξαμενήδεξαμενή

ΗΗ παρέκκλισηπαρέκκλιση οδηγείοδηγεί στηνστην τυχαίατυχαία αύξησηαύξηση ορισμένωνορισμένων γαμετώνγαμετών

ΠαράγειΠαράγει μημη τυχαίεςτυχαίες συνδέσειςσυνδέσεις μεταξύμεταξύ αλληλομόρφωναλληλομόρφων σεσε
διαφορετικούςδιαφορετικούς γονιδιακούςγονιδιακούς τόπουςτόπους

ΓενετικήΓενετική παρέκκλισηπαρέκκλιση καικαι ανισορροπίαανισορροπία σύνδεσηςσύνδεσης

ΠιθανέςΠιθανές εξηγήσειςεξηγήσεις γιαγια τηντην υψηλήυψηλή ποικιλότηταποικιλότητα καικαι τητη χαμηλήχαμηλή
ανισορροπίαανισορροπία σύνδεσηςσύνδεσης στουςστους ΑφρικανούςΑφρικανούς σεσε σύγκρισησύγκριση μεμε

άλλεςάλλες ομάδεςομάδες ανθρώπωνανθρώπων



ΣτενωπόςΣτενωπός ή Φαινόμενο Ιδρυτή στην ιστορία των ή Φαινόμενο Ιδρυτή στην ιστορία των 
Βόρειο ΕυρωπαίωνΒόρειο Ευρωπαίων

ΕκτεταμένηΕκτεταμένη ανισορροπίαανισορροπία σύνδεσηςσύνδεσης στοστο ανθρώπινοανθρώπινο γονιδίωμαγονιδίωμα
υποδηλώνειυποδηλώνει παλαιότερηπαλαιότερη στενωπόστενωπό ήή φαινόμενοφαινόμενο ΙδρυτήΙδρυτή

ΑνισορροπίαΑνισορροπία σύνδεσηςσύνδεσης πιοπιο εκτενήςεκτενής σεσε ΑφρικανικούςΑφρικανικούς πληθυσμούςπληθυσμούς

ΥπόθεσηΥπόθεση ««ΈξωΈξω απόαπό τηντην ΑφρικήΑφρική»»

Garrigan and Hammer 2006 NRG 7:669

ΠρόσφαταΠρόσφατα δεδομέναδεδομένα
θεωρούνθεωρούν ότιότι τοτο ««ΈξωΈξω απόαπό τηντην
ΑφρικήΑφρική»» είναιείναι πολύπολύ απλοϊκόαπλοϊκό

ΠάραΠάρα πολύπολύ ποικιλότηταποικιλότητα στουςστους
ΕυρωπαίουςΕυρωπαίους

ΣύνθεταΣύνθετα μοντέλαμοντέλα ενσωματώνουνενσωματώνουν
φαινόμεναφαινόμενα ιδρυτήιδρυτή καικαι γονιδιακήγονιδιακή ροήροή
απόαπό άλλεςάλλες γενεαλογικέςγενεαλογικές σειρέςσειρές



Πρόβλημα
Υποθέστε ότι ο παππούς σας είναι φορέας μιας 
πολύ σπάνιας γενετικής ασθένειας (αυτοσωμική
υποτελής, εμφάνιση 1/250,000).

(A) Ποια η πιθανότητα εσύ και ο πρώτος σας 
ξάδελφος να είστε φορέας της νόσου;
A.  1/4  B.  1/16  C.  1/1000  D.  1/62.500

ΑΙΜΟΜΙΞΙΑ

Υπενθυμίζεται
• q2 = 1/250.000
• q = 1/500 
• 2pq = 1/250

• Δεν χρειάζεστε αυτά για να λύσετε την άσκηση



D

G

A

E

H

1/2 1/2

1/21/2

1/2 x 1/2 x 1/2 x 1/2 = 1/16 
= η αναλογία των αλληλομόρφων 

που οι G & H
μοιράζονται από τον παππού τους

Ο ξάδελφός σουεσύ

A B

C D E F

G H



A.  1/4 = αναλογία των αλληλομόρφων του παππού 
που έχεις = Πιθανότητα να είσαι φορέας

B. 1/16 = αναλογία των αλληλομόρφων του παππού 
που εσύ και ο ξαδελφός σου μοιράζεστε = 1/4 x 1/4

C.  1/1000 = η πιθανότητα ότι εσύ και ένα άσχετο 
άτομο είστε φορείς = 1/4 x 1/250

D.  1/62.500 = η πιθανότητα ότι οποιαδήποτε άτομα 
του γενικού πληθυσμού είναι και τα δύο φορείς = 
(1/250)2

Διασταυρώσεις μεταξύ πρώτων 
εξαδέλφων αυξάνει τον κίνδυνο 

πάνω από 60 φορές



ΗΗ ομομικτικήομομικτική κατάπτωση στους κατάπτωση στους 
ανθρώπους ανθρώπους 

μέσω φαινομένων ιδρυτήμέσω φαινομένων ιδρυτή

Αιμομιξία
• Ατομικά: Αυξάνει τον 
κίνδυνο να έχεις 
ομοζυγωτία για σπάνια 
υποτελή αλληλόμορφα

• Πληθυσμοί: Καταλήγουν 
σε ένα πλεόνασμα 
ομοζυγωτών σε σύγκριση 
με το τυχαίο ζευγάρωμα 



• Η χρήση των πληροφοριών από την αλληλουχία του
DNA και τη δομή των Πληθυσμών για τη μέτρηση και την
πρόβλεψη της αντίδρασης των ατόμων στα φάρμακα

• Εξατομικευμένα φάρμακα

• Γρηγορότερες κλινικές δοκιμές

• Λιγότερες παρενέργειες του φαρμάκου

ΦαρμακογενωμικήΦαρμακογενωμική

ΜερικάΜερικά γονιδιακά προϊόντα αλληλεπιδρούν με τα φάρμακα γονιδιακά προϊόντα αλληλεπιδρούν με τα φάρμακα 

• Πρωτεΐνες χημικά ενεργοποιούν ή απενεργοποιούν 
φάρμακα

• Άλλες άμεσα επάγουν ή εμποδίζουν τη δράση του 
φαρμάκου

• Γονίδια ελέγχουν τις παρενέργειες 



ΜερικάΜερικά ΠαραδείγματαΠαραδείγματα
• 10% των Αφροαμερικανών έχουν πολυμορφικά 
αλληλόμορφα της Glucose-6-phosphate dehydrogenase
που οδηγούν σε αιμολυτική αναιμία όταν δίνεται το αντι-
ελονοσιακό φάρμακο primaquine.

• 0.04% των ατόμων είναι ομόζυγα για αλληλόμορφα της 
ψευδοχολινεστεράσης που αδυνατούν να 
απενεργοποιήσουν το φάρμακο - χαλαρωτικό μυός -
succinylcholine, οδηγώντας σε αναπνευστική παράλυση 

• Πολλά πολυμορφικά αλληλόμορφα του γονιδίου της Ν-
ακυλοτρανσφεράσης (ΝΑΤ2) με μειωμένη (ή αυξημένη) 
ικανότητα να απενεργοποιούν το φάρμακο. 
– Ορισμένα άτομα αναπτύσσουν περιφερικές νευροπάθειες σε 
αντίδραση με το φάρμακο

– Μερικά αλληλόμορφα του NAT2 συνδέονται με ευαισθησία σε 
διάφορες μορφές καρκίνου



ΜερικάΜερικά ΠαραδείγματαΠαραδείγματα
• ~10% των Καυκάσιων είναι ομόζυγοι για αλληλόμορφα 
του γονιδίου CYP2D6 του Κυτοχρώματος P450  που δεν 
μεταβολίσει το φάρμακο debrisoquine για την υπέρταση, 
οδηγώντας σε επικίνδυνη αγγειακή υπόταση

• Ασθενείς ομόζυγοι για ένα αλληλόμορφο με έλλειμμα στο 
ιντρόνιο 16 του γονιδίου angiotensin-converting enzyme 
(ACE) δεν ευνοούνται από το υπερτασικό φάρμακο 
enalapril, σε αντίθεση με άλλους ασθενείς

ΣυλλογήΣυλλογή δεδομένων αντίδρασης στα φάρμακαδεδομένων αντίδρασης στα φάρμακα
Όλοι αυτοί οι φαινότυποι συνδέονται με ειδικά 
αλληλόμορφα των γονιδίων
Ταυτοποίηση πληθυσμών που δείχνουν ειδικές 
αντιδράσεις σε ένα φάρμακο
Σε αρχικές κλινικές δοκιμές είναι πιθανό να ταυτοποιηθούν
άτομα που αντιδρούν καλά ή κακά 



•• ΣάρωσηΣάρωση τωντων πληθυσμώνπληθυσμών μεμε μεγάλομεγάλο αριθμόαριθμό
δεικτώνδεικτών SNP SNP 

•• ΕύρεσηΕύρεση δεικτώνδεικτών πουπου συνδέονταισυνδέονται μεμε φαινοτύπουςφαινοτύπους
εξειδικευμένηςεξειδικευμένης αντίδρασηςαντίδρασης σεσε φάρμακαφάρμακα

•• ΕίναιΕίναι ενδιαφέρονενδιαφέρον αλλάαλλά όχιόχι απαραίτητοαπαραίτητο νανα
ταυτοποιηθούνταυτοποιηθούν τατα ακριβήακριβή γονίδιαγονίδια πουπου
εμπλέκονταιεμπλέκονται

•• ΜπορείΜπορεί νανα δουλέψειδουλέψει καικαι μεμε ««συνδεδεμένουςσυνδεδεμένους
πληθυσμούςπληθυσμούς»» χωρίςχωρίς νανα απαιτείταιαπαιτείται λεπτομερήςλεπτομερής
πληροφορίαπληροφορία γιαγια τηντην ασθένειαασθένεια στοστο οικογενειακόοικογενειακό
ιστορικόιστορικό

ΔημιουργίαΔημιουργία ΓενετικώνΓενετικών ΠροτύπωνΠροτύπων



ΠρόβλημαΠρόβλημα: Η συλλογή τεράστιου όγκου : Η συλλογή τεράστιου όγκου 
δεδομένωνδεδομένων

•• ΟιΟι γιατροί συλλέγουν τεράστιες ποσότητες γιατροί συλλέγουν τεράστιες ποσότητες 
δεδομένωνδεδομένων
– Ηλικία, φύλο, βάρος, πίεση, ιστορικό 
οικογενειακών ασθενειών, ημερομηνία έναρξης 
ασθένειας κλπ

– Δεδομένα καρκίνων: μέγεθος όγκου τοποθεσία, 
στάδιο, κλπ

– Ειδικά δεδομένα για κάθε τύπο ασθένειας
•• Πρέπει να ενσωματωθούν χιλιάδες Πρέπει να ενσωματωθούν χιλιάδες SNPsSNPs που που 
συνδέονται με μερικούς από τους κλινικούς συνδέονται με μερικούς από τους κλινικούς 
παράγοντες σε σύνθετες συσχετίσειςπαράγοντες σε σύνθετες συσχετίσεις



ΤαΤα γενετικά προφίλ νέων ασθενών μπορούν να γενετικά προφίλ νέων ασθενών μπορούν να 
χρησιμοποιηθούν για χορήγηση πιο αποτελεσματικών χρησιμοποιηθούν για χορήγηση πιο αποτελεσματικών 
φαρμάκων χωρίς παρενέργειεςφαρμάκων χωρίς παρενέργειες
Μπορούν επίσης να επιταχύνουν τις κλινικές δοκιμές με τον Μπορούν επίσης να επιταχύνουν τις κλινικές δοκιμές με τον 
έλεγχο αυτών που πιθανώς να αντιδρούν καλάέλεγχο αυτών που πιθανώς να αντιδρούν καλά
Μπορούν να «σώσουν» φάρμακα που δεν λειτουργούν σε Μπορούν να «σώσουν» φάρμακα που δεν λειτουργούν σε 
όλους ή που έχουν παρενέργειες σε μερικούςόλους ή που έχουν παρενέργειες σε μερικούς

ΗΗ χρήση των προτύπωνχρήση των προτύπων

ΟιΟι εφαρμογές στον πραγματικό κόσμο εφαρμογές στον πραγματικό κόσμο 
•• ΠολλέςΠολλές φαρμακευτικές τώρα συλλέγουν γενετικά φαρμακευτικές τώρα συλλέγουν γενετικά 
δεδομένα στις κλινικές τους δοκιμές δεδομένα στις κλινικές τους δοκιμές 

•• Τα δεδομένα αναμένεται να δημοσιευτούν Τα δεδομένα αναμένεται να δημοσιευτούν 
•• Γενετικές ενδείξεις για τη χρήση φαρμάκων είναι ήδη Γενετικές ενδείξεις για τη χρήση φαρμάκων είναι ήδη 
διαθέσιμέςδιαθέσιμές

•• Σχεδιάζεται η χορήγηση του φαρμάκου με το Σχεδιάζεται η χορήγηση του φαρμάκου με το testtest



ΠολύΠολύ--γονιδιακά πρότυπα γονιδιακά πρότυπα SNPSNP
•• ΜερικέςΜερικές 100δες έως 1000δες 100δες έως 1000δες SNPsSNPs θα συνδεθούν με θα συνδεθούν με 
ιατρικώς σημαντικά αλληλόμορφα τα επόμενα ιατρικώς σημαντικά αλληλόμορφα τα επόμενα ~10 ~10 
χρόνιαχρόνια

•• Οι απλότυποι θα μειώσουν που χρειάζεται να Οι απλότυποι θα μειώσουν που χρειάζεται να 
σαρωθεί (ένα σαρωθεί (ένα SNP SNP δίνει πληροφορίες για μια ομάδα δίνει πληροφορίες για μια ομάδα 
συνδεδεμένων γονιδίωνσυνδεδεμένων γονιδίων))

•• Μερικά γονίδια θα αποδειχθεί ότι εμπλέκονται σε Μερικά γονίδια θα αποδειχθεί ότι εμπλέκονται σε 
πολλά σημαντικά μονοπάτιαπολλά σημαντικά μονοπάτια

ΠράγματιΠράγματι χρειαζόμαστε τέτοιες χρειαζόμαστε τέτοιες 
πληροφορίες;πληροφορίες;

•• ΓενετικόςΓενετικός προκαθορισμός και πιθανή διάκρισηπροκαθορισμός και πιθανή διάκριση
•• Ακόμη και απλά τεστ για λήψη φαρμάκου μπορεί να Ακόμη και απλά τεστ για λήψη φαρμάκου μπορεί να 
αποκαλύψουν σημαντικές ιατρικές πληροφορίες για αποκαλύψουν σημαντικές ιατρικές πληροφορίες για 
κινδύνους καρκίνου, καρδιοπάθειας κλπκινδύνους καρκίνου, καρδιοπάθειας κλπ



ΚαταστρέφειΚαταστρέφει η μοντέρνα ιατρική τη η μοντέρνα ιατρική τη 
γονιδιακή μας δεξαμενή;γονιδιακή μας δεξαμενή;

ΤοΤο να κρατάς στη ζωή ανθρώπους με υποτελείς να κρατάς στη ζωή ανθρώπους με υποτελείς 
γενετικές ασθένειες μειώνει την γενετικές ασθένειες μειώνει την 

προσαρμοστικότητα του πληθυσμού μας;προσαρμοστικότητα του πληθυσμού μας;

ΆνθρωποιΆνθρωποι με μη θεραπεύσιμες γενετικές με μη θεραπεύσιμες γενετικές 
ασθένειες θα έπρεπε να ασθένειες θα έπρεπε να 

«παρακινούνται» να μην κάνουν παιδιά; «παρακινούνται» να μην κάνουν παιδιά; 

ΆνθρωποιΆνθρωποι με κακά γονίδια θα έπρεπε με κακά γονίδια θα έπρεπε 
υποχρεωτικά να υποχρεωτικά να στειρώνονταιστειρώνονται;;
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