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ΥΡΩΜΟΩΜΗΚΔ ΑΝΩΜΑΛΗΔ 

1.Δηζαγσγή-Βαζηθέο έλλνηεο 

 

Σν δεζνμπξηβνλνπθιετληθφ νμχ (DNA) είλαη έλα λνπθιετθφ νμχ πνπ 

πεξηέρεη ηηο γελεηηθέο πιεξνθνξίεο πνπ θαζνξίδνπλ πνπ θαζνξίδνπλ φια 

ηα ραξαθηεξηζηηθά ελφο νξγαληζµνχ. 

 

 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

   1.Σν DNA απνηειείηαη απφ δπν πνιπλνπθιενηηδηθέο αιπζίδεο πνπ 

ζρεµαηίδνπλ ζην ρψξν µηα δεμηφζηξνθε έιηθα  

   2. Ζ δηπιή έιηθα έρεη έλα ζηαζεξφ πδξφθηιν ζθειεηφ πνπ απνηειείηαη 

απφ επαλαιαµβαλφµελα µφξηα θσζθνξηθήο νµάδαο-δεζνμπξηβφδεο, 

ελσµέλσλ µε  

θσζθνδηεζηεξηθφ δεζµφ. Οη αδσηνχρεο βάζεηο πνπ είλαη πδξφθνβεο, 

βξίζθνληαη ζην  

εζσηεξηθφ απηνχ ηνπ ζθειεηνχ.  

   3.Οη αδσηνχρεο βάζεηο ηεο µηαο αιπζίδαο ζπλδένληαη µε δεζµνχο 

πδξνγφλνπ µε ηηο αδσηνχρεο βάζεηο ηεο απέλαληη αιπζίδαο µε βάζε ηνλ 

θαλφλα ηεο ζπµπιεξσµαηηθφηεηαο. 

   4.Οη δπν αιπζίδεο είλαη ζπµπιεξσµαηηθέο θαη απηφ ππνδειψλεη φηη νη 

αιιεινπρία ηεο µηαο θαζνξίδεη ηελ αιιεινπρία ηεο άιιεο, ηδηφηεηα πνπ 

έρεη µεγάιε ζεµαζία γηα ηνλ απηνδηπιαζηαζµφ ηνπ DNA.  

Σν DNA απνηειεί ην γελεηηθφ πιηθφ φισλ ησλ θπηηάξσλ θαη ησλ 

πεξηζζφηεξσλ ηψλ.  

ην DNA πεξηέρνληαη φιεο νη πιεξνθνξίεο πνπ θαζνξίδνπλ φια ηα 

ραξαθηεξηζηηθά ελφο νξγαληζµνχ θαη νη νπνίεο νξγαλψλνληαη ζε 

ιεηηνπξγηθέο µνλάδεο, ηα γνλίδηα. 
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1.2 Γνλίδηα: 

   Σν γνλίδην είλαη ηκήκα ηνπ DNA .Σα γνλίδηα πεξηέρνπλ νδεγίεο 

πνπ ειέγρνπλ ηελ αλάπηπμή καο θαη ηνλ ηξφπν πνπ δνπιεχεη ην ζψκα 

καο. Ζ βηνινγηθή πιεξνθνξία αθνξά ηελ παξαγσγή ελφο βηνκνξίνπ κε 

δνκηθφ ή ιεηηνπξγηθφ ξφιν ζην θχηηαξν ή ζηνλ νξγαληζκφ. Δίλαη επίζεο 

ππεχζπλα γηα πνιιά απφ ηα ραξαθηεξηζηηθά καο, φπσο ην ρξψκα ησλ 

καηηψλ, ηελ νκάδα αίκαηνο θαη ην χςνο. 

 
Τα γνλίδηα βξίζθνληαη πάλσ ζε λεκαηνεηδείο δνκέο πνπ νλνκάδνληαη 

χρωμοσώματα. 
 
 

 
Εηθόλα: Γνλίδηα, Φξσκνζώκαηα θαη DNA 
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Πξφζθαηεο εθηηµήζεηο ππνζηεξίδνπλ φηη νη άλζξσπνη έρνπλ 50-

100 ρηιηάδεο γνλίδηα .  Όια ηα θιεξνλνµηθά ραξαθηεξηζηηθά ειέγρνληαη 

απφ γνλίδηα. Τπάξρνπλ πεξηπηψζεηο πνπ ε θιεξνλφµεζε ελφο 

ραξαθηεξηζηηθνχ ειέγρεηαη απφ έλα µφλν γνλίδην – µνλνγνληδηαθφο 

ηξφπνο θιεξνλφµεζεο. Σα νξαηά ραξαθηεξηζηηθά είλαη ζπλήζσο 

απνηέιεζµα αξθεηψλ γνληδίσλ πνπ ζπλεξγάδνληαη θαη αιιειεπηδξνχλ µε 

ην πεξηβάιινλ ηνπο. Γα παξάδεηγµα, ραξαθηεξηζηηθά φπσο ε λνεµνζχλε 

θαη ην χςνο είλαη απνηέιεζµα ηέηνηνπ είδνπο πνιχπινθσλ 

αιιειεπηδξάζεσλ (πνιπγνληδηαθά ραξαθηεξηζηηθά). 

 

1.3 ∆ηαθνξεηηθέο µνξθέο γνληδίσλ 

 

Κάζε γνλίδην µπνξεί λα εµθαλίδεηαη µε δηαθνξεηηθέο µνξθέο πνπ 

νλνµάδνληαη αιιειφµνξθα. Γηα παξάδεηγµα, ππάξρεη έλα µφλν ππεχζπλν 

γνλίδην γηα ην ρξψµα ησλ µαηηψλ, µηα µνξθή απηνχ ηνπ γνληδίνπ 

επζχλεηαη γηα ην µπιε ρξψµα ησλ µαηηψλ, άιιν αιιειφµνξθν γηα ην 

θαζηαλφ ρξψµα ησλ µαηηψλ θνθ. Γηα φια ηα γνλίδηα θιεξνλνµνχληαη 

δπν αιιειφµνξθα ηα νπνία βξίζθνληαη ζε αληίζηνηρεο ζέζεηο ζην δεχγνο 

ησλ νµνιφγσλ ρξσµνζσµάησλ πνπ θιεξνλνµνχληαη απφ ηνπο γνλείο. 

 Οξηζµέλα αιιειφµνξθα είλαη επηθξαηή σο πξνο ηε δξάζε ηνπο 

θαη ηα απνηειέζµαηά ηνπο είλαη νξαηά ζε βάξνο ηνπ αιιεινµφξθνπ ηνπο 

πνπ βξίζθεηαη ζην νµφινγν ρξσµφζσµα. Άιια αιιειφµνξθα είλαη 

ππνιεηπφµελα θαη ηα απνηειέζµαηα ηεο δξάζεο ηνπο είλαη νξαηά µφλν 

φηαλ ππάξρεη ην ίδην αιιειφµνξθν ζην δεχγνο ησλ νµνιφγσλ 

ρξσµνζσµάησλ.  Μεηαβνιή ζηα γνλίδηα µπνξεί λα εµθαληζηεί ζε 

θπζηνινγηθέο ζπλζήθεο απφ ηπραία µεηάιιαμε. Οξηζµέλεο µεηαιιάμεηο 

µπνξεί λα είλαη βιαβεξέο, ελψ άιιεο δελ έρνπλ νξαηέο επηπηψζεηο.  
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1.4 Υξσκφζσκα: 

Σν ρξσκφζσκα είλαη κηα νξγαλσκέλε δνκή DNA θαη πξσηετλψλ 

πνπ βξίζθεηαη ζηα θχηηαξα. Δίλαη έλα κνλαδηθφ θνκκάηη πεξηειηγκέλνπ 

DNA πνπ πεξηιακβάλεη πνιιά γνλίδηα θαη άιιεο αθνινπζίεο 

λνπθιενηηδίσλ. Σα ρξσκνζψκαηα πεξηέρνπλ ηηο ζπλδεδεκέλεο πξσηεΐλεο, 

νη νπνίεο ρξεζηκεχνπλ γηα λα ζπζθεπάζνπλ ην DNA θαη λα ειέγμνπλ ηηο 

ιεηηνπξγίεο ηνπ. Ζ ιέμε ρξσκφζσκα πξνέξρεηαη απφ ηηο ιέμεηο ρξψκα 

θαη ζψκα θαη ην φλνκα πνπ νθείιεηαη ζηελ ηδηφηεηα ηνπ ρξσκνζψκαηνο 

λα ρξσκαηίδεηαη πνιχ έληνλα απφ ηδηαίηεξεο ρξσζηηθέο νπζίεο. 

 

    Κάζε ζσκαηηθφ θχηηαξν ηνπ 

αλζξψπηλνπ νξγαληζκνχ ππφ θπζηνινγηθέο ζπλζήθεο πεξηέρεη 23 δεχγε 

ρξσκνζσκάησλ. Δμαίξεζε απνηεινχλ νη γακέηεο, ηα σάξηα θαη ηα 

ζπεξκαηνδσάξηα, ηα νπνία πεξηέρνπλ 23 ρξσκνζψκαηα, δειαδή ηα κηζά 

απφ ηα ζσκαηηθά. Καηά ηε ζχιιεςε, κε ηε ζχδεπμε ζπεξκαηνδσαξίνπ 

θαη σαξίνπ δεκηνπξγείηαη ην δπγσηφ πνπ πεξηέρεη 23 ρξσκνζψκαηα απφ 

θάζε γνλέα. Σα πξψηα 22 δεπγάξηα ιέγνληαη απηνζσκηθά θαη είλαη ίδηα 

ζηνπο άλδξεο θαη γπλαίθεο. Σα ρξσκνζψκαηα απηά νλνκάδνληαη 

αξηζκεηηθά απφ ην κεγαιχηεξν (λνχκεξν 1) σο ην κηθξφηεξν (λνχκεξν 

22). Σν εηθνζηφ ηξίην δεπγάξη ρξσκνζσκάησλ απνηειείηαη απφ ηα 

ιεγφκελα θπιεηηθά ρξσκνζψκαηα, θαη θαζνξίδνπλ ην θχιν, αξζεληθφ ή 

ζειπθφ , ηνπ αηφκνπ. Σν ζειπθφ έρεη δχν Υ ρξσκνζψκαηα (ΥΥ) ελψ ην 

αξζεληθφ έρεη έλα Υ θαη έλα Τ ρξσκφζσκα.Ζ πεξίπησζε απνπζίαο ή 

εκθάληζεο ελφο πξφζζεηνπ ρξσκνζψκαηνο ζην ίδην δεπγάξη 

ρξσκνζσκάησλ ηνπ εκβξχνπ ιέγεηαη αλεππινεηδία θαη δειψλεη 

ρξσκνζσκηθή αλσκαιία. 
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1.5 Υξσκνζσκηθέο Αιιαγέο 

Δίλαη ζεκαληηθφ λα έρνπκε ηε ζσζηή πνζφηεηα ρξσκνζσκηθνχ 

πιηθνχ επεηδή ηα γνλίδηα, πνπ θαζνδεγνχλ ηα θχηηαξα ηνπ ζψκαηνο καο, 

βξίζθνληαη πάλσ ζηα ρξσκνζψκαηα. Κάζε αιιαγή ζηνλ αξηζκφ, ην 

κέγεζνο ή ηε δνκή ησλ ρξσκνζσκάησλ καο κπνξεί λα ζεκαίλεη αιιαγή 

ζηελ πνζφηεηα ή ηε δηάηαμε ηεο γελεηηθήο πιεξνθνξίαο. Μηα ηέηνηα 

αιιαγή κπνξεί λα έρεη σο απνηέιεζκα καζεζηαθέο δπζθνιίεο, 

αλαπηπμηαθή θαζπζηέξεζε θαη πξνβιήκαηα πγείαο ζην παηδί. 

  Οη ρξσκνζσκηθέο αιιαγέο κπνξεί λα θιεξνλνκεζνχλ απφ ηνπο 

γνλείο. Οη πην ζπρλέο ρξσκνζσκηθέο αιιαγέο ζπκβαίλνπλ είηε φηαλ 

ζρεκαηίδεηαη ην σάξην ή ην ζπεξκαηνδσάξην, ή θαηά ηε δηάξθεηα ηεο 

ζχιιεςεο. Απηέο νη αιιαγέο ζπκβαίλνπλ ρσξίο λα έρνπκε ηε δπλαηφηεηα 

λα ηηο ειέγμνπκε. 

1.6 πλνπηηθά, νη ιεηηνπξγίεο ηνπ γελεηηθνχ πιηθνχ είλαη: 

1. Ζ απνζήθεπζε ηεο γελεηηθήο πιεξνθνξίαο. ην DNA 

πεξηέρνληαη νη πιεξνθνξίεο πνπ θαζνξίδνπλ φια ηα ραξαθηεξηζηηθά ελφο 

νξγαληζµνχ, ηα γνλίδηα.  

2.Ζ δηαηήξεζε θαη ε µεηαβίβαζε ηεο γελεηηθήο πιεξνθνξίαο απφ 

θχηηαξν ζε θχηηαξν θαη απφ νξγαληζµφ ζε νξγαληζµφ, µε ηνλ 

απηνδηπιαζηαζµφ ηνπ DNA.  

3.Ζ έθθξαζε ησλ γελεηηθψλ πιεξνθνξηψλ µε ηελ 

πξσηετλνζχλζεζε θαη ν επαθφινπζνο έιεγρνο θάζε θπηηαξηθήο 

δξαζηεξηφηεηαο.  

4. Δπηηξέπεη ηελ δεµηνπξγία γελεηηθήο πνηθηινµνξθίαο. 

 

1.7 Γνλφηππνο 
 

Γνλφηππνο (genotype) θαιείηαη ην ζχλνιν ησλ γνληδίσλ ελφο 

νξγαληζκνχ, δειαδή ην ζχλνιν ησλ αιιειφκνξθσλ πνπ απαξηίδνπλ ην 

DNA ηνπ. Με απηφλ ηνλ νξηζκφ, είλαη έλα κέγεζνο ην νπνίν δελ είλαη 

παξαηεξήζηκν. Γηα ιφγνπο πξαθηηθνχο ν γνλφηππνο κπνξεί λα 

αλαθέξεηαη ζηε γνληδηαθή ζχζηαζε ηνπ νξγαληζκνχ ζε έλαλ ή 

πεξηζζφηεξνπο γνληδηαθνχο ηφπνπο, νη νπνίνη ζπλήζσο αθνξνχλ κηα 

ζπγθεθξηκέλε ηδηφηεηα ηνπ νξγαληζκνχ. Γηα παξάδεηγκα, ην γνλίδην γηα 

ηνλ αιθηζκφ έρεη δχν κνξθέο αιιειφκνξθσλ, ην επηθξαηέο Α θαη 

ην ππνιεηπφκελν a, νπφηε ππάξρνπλ ηξεηο πηζαλνί 

γνλφηππνη: AA(νκνδπγσηηθφ επηθξαηέο), Aa (εηεξνδπγσηηθφ), aa 

(νκνδπγσηηθφ ππνιεηπφκελν). 

 

http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%93%CE%BF%CE%BD%CE%AF%CE%B4%CE%B9%CE%BF
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%91%CE%BB%CE%BB%CE%B7%CE%BB%CF%8C%CE%BC%CE%BF%CF%81%CF%86%CE%B1_%CE%B3%CE%BF%CE%BD%CE%AF%CE%B4%CE%B9%CE%B1
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%93%CE%BF%CE%BD%CE%B9%CE%B4%CE%B9%CE%B1%CE%BA%CF%8C%CF%82_%CF%84%CF%8C%CF%80%CE%BF%CF%82&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%9F%CF%81%CE%B3%CE%B1%CE%BD%CE%B9%CF%83%CE%BC%CF%8C%CF%82_(%CE%B2%CE%B9%CE%BF%CE%BB%CE%BF%CE%B3%CE%AF%CE%B1)
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%91%CE%BB%CF%86%CE%B9%CF%83%CE%BC%CF%8C%CF%82
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%91%CE%BB%CE%BB%CE%B7%CE%BB%CF%8C%CE%BC%CE%BF%CF%81%CF%86%CE%B1_%CE%B3%CE%BF%CE%BD%CE%AF%CE%B4%CE%B9%CE%B1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%9A%CF%85%CF%81%CE%B9%CE%B1%CF%81%CF%87%CE%AF%CE%B1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%9A%CF%85%CF%81%CE%B9%CE%B1%CF%81%CF%87%CE%AF%CE%B1
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1.8 Φαηλφηππνο  

   Φαηλφηππνο είλαη φια ηα κνξθνινγηθά, παξαγσγηθά, εζνινγηθά θ.ι.π. 

ραξαθηεξηζηηθά πνπ εθδειψλεη έλαο νξγαληζκφο ζε κία δεδνκέλε ζηηγκή, 

δειαδή ην κέξνο ηνπ γνλνηχπνπ ηνπ νξγαληζκνχ ην νπνίν κπνξνχκε 

(άκεζα ή έκκεζα) λα παξαηεξήζνπκε. Δίλαη θνηλψο απνδεθηφ φηη ν 

θαηλφηππνο ελφο αηφκνπ εμαξηάηαη: 

 Απφ ηνλ γνλφηππν πνπ θιεξνλφκεζε απφ ηνπο γνλείο ηνπ 

 Απφ κε θιεξνλνκηθέο πεξηβαιινληηθέο επηδξάζεηο 

 Απφ αιιειεπηδξάζεηο κεηαμχ ησλ δχν πξνεγνχκελσλ 

 Κάπνηνη ζπλππνινγίδνπλ θαη ηελ ηπραία δηαθνξνπνίεζε 

  Έηζη, δχν άηνκα κε ηνλ ίδην αθξηβψο γνλφηππν, αιιά κεγαισκέλνη ζε 

δηαθνξεηηθά πεξηβάιινληα, πηζαλφηαηα ζα δηαθέξνπλ ζηνλ θαηλφηππφ 

ηνπο. 

 

 

2  Μεηάιιαμε 
2.1 Οξηζκφο 

Ωο µεηάιιαμε νξίδεηαη µηα νπνηαδήπνηε µφληµε µεηαβνιή ζην 

DNA, δειαδή µεηαβνιή πνπ ζεµεηψλεηαη ζηε λνπθιενηηδηθή αιιεινπρία 

ή δηάηαμε ηνπ DNA ζην γνληδίσµα 2.  

Υξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο νλνκάδνληαη νη αιιαγέο ζηε δνµή θαη 

ηνλ αξηζµφ ησλ ρξσµνζσµάησλ 

Γνληδηαθέο µεηαιιάμεηο ή µεηαιιάμεηο ζεµείνπ νλνκάδνληαη νη 

µεηαιιάμεηο πνπ ζπµβαίλνπλ ζε µεµνλσµέλα γνλίδηα θαη πξνθαινχλ 

αιιαγή ελφο αιιεινµφξθνπ ζε άιιν. 

Καη νη δπν ηχπνη µεηαιιάμεσλ εµθαλίδνληαη µε αμηφινγεο 

ζπρλφηεηεο θαη απνηεινχλ ην γελλεζηνπξγφ αίηην φρη µφλν φισλ ησλ 

γελεηηθψλ ή θιεξνλνµηθψλ λνζεµάησλ, αιιά θαη πνιιψλ πεξηπηψζεσλ 

θαξθίλνπ, θαζψο θαη µεγάινπ πνζνζηνχ ηεο απνθαινχµελεο 

"θπζηνινγηθήο" πνηθηιίαο.  

 Οη θαηλνηππηθέο επηπηψζεηο θάπνηαο µεηάιιαμεο ελδέρεηαη λα 

είλαη ηφζν αλεπαίζζεηεο ψζηε λα ρξεηάδνληαη εμεηδηθεπµέλεο βηνρεµηθέο 

ηερληθέο γηα βξεζεί θάπνηα δηαθνξά απφ ηνλ θπζηθφ ηχπν, ή ηφζν 

ζνβαξέο ψζηε λα πξνθαινχλ νθζαιµνθαλείο µνξθνινγηθέο αλσµαιίεο ή 

αθφµα θαη ηνλ ζάλαην. 

 

http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%93%CE%BF%CE%BD%CF%8C%CF%84%CF%85%CF%80%CE%BF%CF%82
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%9A%CE%BB%CE%B7%CF%81%CE%BF%CE%BD%CE%BF%CE%BC%CE%B9%CE%BA%CF%8C%CF%84%CE%B7%CF%84%CE%B1&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%93%CE%BF%CE%BD%CF%8C%CF%84%CF%85%CF%80%CE%BF%CF%82
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2.2 Αηηίεο κεηαιάμεσλ 

 

Οη µεηαιιάμεηο είλαη δπλαηφλ λα δεµηνπξγεζνχλ είηε θπζηθά 

(απηφµαηα) είηε ηερλεηά. Οη θπζηθέο µεηαιιάμεηο δεµηνπξγνχληαη φρη 

µφλν απφ ηελ επίδξαζε ηεο θνζµηθήο αθηηλνβνιίαο, αιιά θαη απφ ιάζε 

θαηά ηελ αληηγξαθή ηνπ DNA. Οη ηερλεηέο µεηαιιάμεηο δεµηνπξγνχληαη 

µε ηελ επίδξαζε µεηαιιαμηγφλσλ παξαγφλησλ (αθηίλεο Υ, ρεµηθέο 

ελψζεηο)   πάλσ ζηνπο νξγαληζµνχο. Δπίζεο µεηαιιάμεηο µπνξεί λα 

ζπµβνχλ ζε νπνηνδήπνηε ζηάδην ηεο αλάπηπμεο ηνπ αηφµνπ, ζε 

γελλεηηθά (γελλεηηθέο µεηαιιάμεηο) ή ζε ζσµαηηθά (ζσµαηηθέο 

µεηαιιάμεηο) θχηηαξα. 

 

2.3 Γνληδηαθέο µεηαιιάμεηο (Μεηαιιάμεηο ζεµείνπ) 
 

Δίλαη νη µεηαιιάμεηο πνπ ζρεηίδνληαη µε ηελ αιιαγή ελφο µφλν 

γνληδίνπ µε απνηέιεζµα λα δεµηνπξγείηαη έλα λέν αιιειφµνξθν. Δίλαη 

δπλαηφλ λα ζπµβνχλ είηε ηερλεηά είηε θπζηθά θαη έρνπλ ηελ αξρή ηνπο ζε 

αιιαγή ηεο αιιεινπρίαο ησλ βάζεσλ ηνπ DNA πνπ µπνξεί λα επέιζεη 

απφ αληηθαηάζηαζε, αθαίξεζε ή πξνζζήθε ελφο (ή πεξηζζφηεξσλ) 

λνπθιενηηδίνπ. Αιιαγή ζηελ αιιεινπρία ησλ βάζεσλ ηνπ DNA, 

ζπλεπάγεηαη αιιαγή ζην µεηαθξαζηηθφ πιαίζην ηνπ γελεηηθνχ θψδηθα, 

µε απνηέιεζµα ηελ παξαγσγή "ειαηησµαηηθψλ" πξσηετλψλ ή αθφµε θαη 

ηελ µε παξαγσγή ηνπο.  

 Απφ φιν ην DNA µφλν έλα πνζνζηφ 10-20% θσδηθνπνηεί ηελ 

βηνζχλζεζε πξσηετλψλ. Δπνµέλσο, ιάζε ζην ππφινηπν DNA ζπλήζσο 

δελ νδεγνχλ ζε δηαθνξεηηθφ θαηλφηππν. Αθφµε φµσο θαη µεηάιιαμε 

µέζα ζε θάπνην γνλίδην, δελ νδεγεί πάληνηε ζηε βηνζχλζεζε 

δηαθνξεηηθήο πνιππεπηηδηθήο αιπζίδαο, δηφηη ν γελεηηθφο θψδηθαο είλαη 

εθθπιηζµέλνο θαη ην επθαξπσηηθφ γνλίδην είλαη αζπλερέο, απνηειείηαη 

δειαδή απφ πεξηνρέο πνπ µεηαγξάθνληαη θαη µεηαθξάδνληαη (εμψληα) 

θαη απφ πεξηνρέο πνπ µεηαγξάθνληαη αιιά δελ µεηαθξάδνληαη (εζψληα).  

 Οη γνληδηαθέο µεηαιιάμεηο µπνξνχλ λα επεξεάζνπλ µνξθνινγηθά 

ή βηνρεµηθά ραξαθηεξηζηηθά ησλ αηφµσλ ή αθφµε θαη λα είλαη 

ζαλαηνγφλεο. Αζζέλεηεο πνπ νθείινληαη ζε γνληδηαθέο µεηαιιάμεηο είλαη 

νη αηµνζθαηξηλνπάζεηεο, ε αηµνξξνθηιία Α θαη Β, ε έιιεηςε ηνπ ελδχµνπ 

G6PD, θ.α.  
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2.4 Υξσµνζσµηθέο αλσµαιίεο 

 

Οη ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο δηαθξίλνληαη ζε δχν θαηεγνξίεο: ηηο 

δνκηθέο θαη ηηο αξηζκεηηθέο. 

Γνκηθέο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο 

 

Οη δνκηθέο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο είλαη αιιαγέο ζηε δνκή ελφο 

ή πεξηζζφηεξσλ ρξσκνζσκάησλ. Απηέο νη αιιαγέο κπνξεί λα αθνξνχλ 

κεξηθά γνλίδηα ή έλα κεγάιν ηκήκα ηνπ ρξσκνζψκαηνο. Οη δνκηθέο 

αλαδηαηάμεηο  ζπκβαίλνπλ φηαλ έλα ρξσκφζσκα ζπάεη ζε δηάθνξα 

ζεκεία θαη αλαδηαηάζζεηαη κε νξηζκέλν ηξφπν. Ζ δηαδηθαζία 

πεξηιακβάλεη ηελ πξνζζήθε ή ηελ απψιεηα ρξσκνζσκηθνχ πιηθνχ θαη 

ζπκβαίλεη κε δηάθνξνπο ηξφπνπο πνπ αλαιχνληαη παξαθάησ. 

 Οη δνκηθέο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο είλαη ζπαληφηεξεο απφ 

ηηο αλεππινεηδίεο, θαζψο εκθαλίδνληαη ζε 1 αλά 375 λενγλά. Σα αίηηα 

ησλ δνκηθψλ αλσκαιηψλ είλαη παξάγνληεο ζξαχζεο (θιαζηνγφλα), φπσο 

ε αθηηλνβνιία , νξηζκέλεο ητθέο ινηκψμεηο θαη δηάθνξεο ρεκηθέο νπζίεο. 

Οη αιιαγέο ζηε ρξσκνζσκηθή δνκή κπνξεί λα είλαη πνιχ κηθξέο 

θαη γη απηφ  είλαη δχζθνιν λα εληνπηζηνχλ απφ ηνπο επηζηήκνλεο ζην 

εξγαζηήξην. Αθφκα θαη φηαλ βξεζεί ε αιιαγή ζην ρξσκφζσκα, είλαη  

δχζθνιν λα πξνβιεθζεί ηη αληίθηππν ζα έρεη ζε έλα παηδί. Απηφ κπνξεί 

λα αλεζπρεί ηνπο γνλείο πνπ ζέινπλ λα έρνπλ φζεο πεξηζζφηεξεο 

πιεξνθνξίεο γίλεηαη γηα ην κέιινλ ηνπ παηδηνχ ηνπο. 

 

Αξηζµεηηθέο ρξσµνζσµηθέο αλσµαιίεο 

 

Ζ έιιεηςε ή ε πεξίζζεηα ελφο ή πεξηζζφηεξσλ ρξσκνζσκάησλ 

ζηα θχηηαξα ελφο νξγαληζκνχ νλνκάδεηαη αλεππινεηδία ή ρξσκνζσκηθή 

αλσκαιία. Οη αξηζκεηηθέο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο εληνπίδνληαη ζην 

50% ησλ απηφκαησλ απνβνιψλ θαη ζπλδένληαη κε ηελ εθδήισζε 

γελεηηθψλ ζπλδξφκσλ ζηνλ άλζξσπν, φπσο, γηα παξάδεηγκα, ηελ 

ηξηζσκία ηνπ ρξσκνζψκαηνο 21, γλσζηή θαη σο ζχλδξνκν Down. 

Οη αλσµαιίεο πνπ έρνπλ ζρέζε µε ηνλ αξηζµφ ησλ 

ρξσµνζσµάησλ, ηαμηλνµνχληαη ζε δπν θπξίσο θιάζεηο, ηηο εππινεηδίεο 

θαη ηηο αλεππινεηδίεο 

Υξσµνζσµηθέο αλσµαιίεο παξαηεξνχληαη θαη µειεηψληαη ζε 

πνιιέο πεξηπηψζεηο ζηνλ άλζξσπν, φπσο ζε λενγέλλεηα, ζε παηδηά µε 

πλεπµαηηθή θαζπζηέξεζε θαη πνιιαπιέο ζπγγελείο δπζµνξθίεο, ζε 

αζζελείο µε αλψµαιε ζεμνπαιηθή αλάπηπμε, ζε έµβξπα απφ πξφσξεο 

http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A7%CF%81%CF%89%CE%BC%CF%8C%CF%83%CF%89%CE%BC%CE%B1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%91%CE%BD%CE%B5%CF%85%CF%80%CE%BB%CE%BF%CE%B5%CE%B9%CE%B4%CE%AF%CE%B1
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%91%CE%BA%CF%84%CE%B9%CE%BD%CE%BF%CE%B2%CE%BF%CE%BB%CE%AF%CE%B1&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%99%CF%8C%CF%82
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απνβνιέο. Οη πξνζζήθεο ή νη αθαηξέζεηο µεγάισλ ρξσµνζσµάησλ 

ζρεδφλ πάληνηε είλαη ζλεζηγφλεο ή νδεγνχλ ζηελ απνβνιή ηνπ εµβξχνπ. 

Αληίζεηα έµβξπα µε επηπιένλ µηθξά ρξσµνζψµαηα δείρλνπλ δηάθνξεο 

µνξθνινγηθέο δπζµνξθίεο ή πλεπµαηηθέο δηαηαξαρέο. Οη πνιιαπιέο 

απηέο αλσµαιίεο νθείινληαη ζε αληζνξξνπία ηνπ γελεηηθνχ πιηθνχ. 

Αλεππινεηδίεο µπνξνχλ λα ζπµβνχλ ηφζν ζηα απηνζψµαηα φζν 

θαη ζηα θπιεηηθά ρξσµνζψµαηα (ΥΥ) θαη (ΥΦ). Οη πην ζπρλά 

παξαηεξνχµελεο αλσµαιίεο ησλ απηνζσµάησλ είλαη ε ηξηζσµία 21 

(ζχλδξνµν Down), ε ηξηζσµία 13 (ζχλδξνµν Patau) θαη ε ηξηζσµία 18 

(ζχλδξνµν Edwards). Απφ ηηο αλσµαιίεο ησλ θπιεηηθψλ 

ρξσµνζσµάησλ, νη πην ζπρλέο είλαη ην ζχλδξνµν Turner (45, Υ), ην 

ζχλδξνµν Klinefelter (47, ΥΥY), ην ζχλδξνµν ησλ ηξηψλ Υ (47, XXX) 

θαη ε ηξηζσµία 47, XYY. 

 

 

Εηθόλα : Φξσκνζώκαηα από έλα θνξίηζη (ην ηειεπηαίν δεύγνο ησλ ρξσκνζσκάησλ είλαη ΦΦ) κε 

ζύλδξνκν Down. Υπάξρνπλ ηξία αληίγξαθα ηνπ ρξσκνζώκαηνο 21 αληί γηα 2. 
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2.5 Σξφπνη κε ηνπο νπνίνπο ζπκβαίλεη ε πξνζζήθε ή ε απψιεηα 

Υξσκνζσκηθνχ πιηθνχ 

 
 

Διιείκκαηα 

Καηά ηε δεκηνπξγία ρξσκνζσκηθψλ 

ειιεηκκάησλ, ηκήκα ελφο ρξσκνζψκαηνο ράλεηαη ή 

δηαγξάθεηαη. Διιείκκαηα κπνξεί λα ζπκβνχλ ζε 

νπνηoδήπνηε ρξσκφζσκα, ζε νπνηνδήπνηε ζεκείν ηνπ 

θαη κπνξεί λα έρεη νπνηαδήπνηε έθηαζε. Δάλ ην πιηθφ 

(ηα γνλίδηα) πνπ έρεη δηαγξαθεί πεξηέρεη ζεκαληηθέο 

νδεγίεο γηα ην ζψκα, απηφ ην άηνκν κπνξεί λα 

εκθαλίζεη καζεζηαθέο δπζθνιίεο, αλαπηπμηαθή 

θαζπζηέξεζε θαη πξνβιήκαηα πγείαο. Ζ ζνβαξφηεηα 

ηνπ θάζε ζπκπηψκαηνο εμαξηάηαη απφ ην πνζφ ηνπ 

ρξσκνζψκαηνο πνπ δηαγξάθεηαη, θαη απφ ην πνχ αθξηβψο γίλεηαη ε 

δηαγξαθή. 

 

Γηπιαζηαζκνί 

 Καηά ηνλ ρξσκνζσκηθφ δηπιαζηαζκφ ην     

ρξσκφζσκα       δηπιαζηάδεη θάπνην ηκήκα ηνπ, κε 

απνηέιεζκα λα εκθαλίδεηαη επηπιένλ ρξσκνζσκηθφ 

πιηθφ. Απηφ ην επηπξφζζεην ρξσκνζσκηθφ πιηθφ παξέρεη 

επηπιένλ νδεγίεο γηα ηε ιεηηνπξγία ηνπ ζψκαηνο θαη αλ 

νη πιεξνθνξίεο είλαη πάξα πνιιέο κπνξεί λα έρεη σο 

απνηέιεζκα καζεζηαθέο δπζθνιίεο, αλαπηπμηαθή 

θαζπζηέξεζε θαη πξνβιήκαηα πγείαο ζην παηδί. 

 

Δλζέζεηο 

 

Υξσκνζσκηθή έλζεζε παξαηεξείηαη φηαλ έλα ηκήκα   

ελφο ρξσκνζψκαηνο εηζάγεηαη ζε κία αζπλήζηζηε ζέζε ηνπ 

ίδηνπ ή άιινπ ρξσκνζψκαηνο. Δάλ δελ ππάξρεη πξνζζήθε 

ή απψιεηα ρξσκνζσκηθνχ πιηθνχ, ηφηε ην άηνκν πνπ ηε 

θέξεη είλαη ζπλήζσο πγηέο. Χζηφζν ζηελ πεξίπησζε πνπ 

ππάξρεη πξνζζήθε ή απψιεηα ρξσκνζσκηθνχ πιηθνχ, ην 

άηνκν κπνξεί λα παξνπζηάζεη καζεζηαθέο δπζθνιίεο, 

αλαπηπμηαθή θαζπζηέξεζε θαη πξνβιήκαηα πγείαο. 
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Γαρηπιηνεηδέο ρξσκφζσκα 

 

Σν δαθηπιηνεηδέο ρξσκφζσκα παξαηεξείηαη φηαλ ηα 

άθξα ελφο ρξσκνζψκαηνο ελψλνληαη κε ηε κνξθή 

δαθηπιίνπ. Απηφ ζπλήζσο ζπκβαίλεη φηαλ δηαγξάθνληαη ηα 

δχν άθξα ελφο ρξσκνζψκαηνο. Σα θνκκέλα άθξα ηνπ 

ρξσκνζψκαηνο είλαη «θνιιψδε» θαη ελψλνληαη κεηαμχ 

ηνπο ζρεκαηίδνληαο έλαλ δαθηχιην. Οη ζπλέπεηεο ηνπ 

δαθηπιηνεηδνχο ρξσκνζψκαηνο ζην άηνκν ζπλήζσο 

εμαξηψληαη απφ ην πφζν ρξσκνζσκηθφ πιηθφ 

(«πιεξνθνξία») έρεη δηαγξαθεί πξηλ ζρεκαηίζεη ην ρξσκφζσκα ην 

«δαρηπιίδη». 

 

Αλαζηξνθέο 

 

 Υξσκνζσκηθή αλαζηξνθή παξαηεξείηαη φηαλ 

θάπνην ηκήκα ελφο ρξσκνζψκαηνο αλαζηξέθεηαη έηζη 

ψζηε ε αιιεινπρία ησλ γνληδίσλ ζην ρξσκφζσκα λα 

είλαη αλεζηξακκέλε ζε απηφ ην ζεκείν. ηελ πιεηνςεθία 

ησλ πεξηπηψζεσλ κηα αλαζηξνθή δελ πξνθαιεί 

πξνβιήκαηα πγείαο ζην άηνκν πνπ ηε θέξεη. 
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3.  ΑΝΑΛΤΖ ΣΩΝ ΥΡΩΜΟΩΜΗΚΩΝ ΑΝΩΜΑΛΗΩΝ-

ΤΝΓΡΟΜΩΝ: 

 

 

 χλδξνκν Down 

 χλδξνκν Turner 

 χλδξνκν Edwards 

 χλδξνκν Patau 

 χλδξνκν Cri du Chat 

 χλδξνκν Kleinfelter 

 χλδξνκν Rett 

 χλδξνκν Angelman 

 χλδξνκν Wolf-Hirschhorn 

 Απηηζκφο; 

3.1 χλδξνκν Down 

 

 
 

   Σν ζχλδξνκν Down (ή αιιηψο Σξηζσκία 21 ή Σξηζσκία G) 

πεξηγξάθεη κηα ρξσκνζσκηθή αλσκαιία, πνπ πεξηθιείεη έλα ζχλνιν 

ραξαθηεξηζηηθψλ, ηα νπνία ππάξρνπλ εθ γελεηήο ζηνπο θνξείο ηεο 

γελεηηθήο απηήο βιάβεο θαη αθνξνχλ παξεθθιίζεηο ζηε ζσκαηηθή 

δηάπιαζε, ηε λνεηηθή αλάπηπμε θαη ηελ ςπρνθνηλσληθή εμέιημή ηνπο. 

Απφ νξηζκέλνπο δελ ζεσξείηαη αζζέλεηα, δεδνκέλνπ φηη ηα άηνκα κε 

ζχλδξνκν Down δελ ππνθέξνπλ απφ απηo. ηελ Διιάδα θάπνηεο κειέηεο 

πξνζδηνξίδνπλ ηελ αλαινγία γελλήζεσλ παηδηψλ κε ζχλδξνκν Down ζε 1 

ζηηο 770 γελλήζεηο[2]. Παξάγνληαο πνπ επεξεάδεη θξίζηκα ηελ αλαινγία 

απηή απνηειεί ε ειηθία ηεο κεηέξαο, θαζ' φηη ζηελ ειηθία ησλ 20 εηψλ ε 

http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%A7%CF%81%CF%89%CE%BC%CE%BF%CF%83%CF%89%CE%BC%CE%B9%CE%BA%CE%AE_%CE%B1%CE%BD%CF%89%CE%BC%CE%B1%CE%BB%CE%AF%CE%B1&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%91%CF%83%CE%B8%CE%AD%CE%BD%CE%B5%CE%B9%CE%B1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A3%CF%8D%CE%BD%CE%B4%CF%81%CE%BF%CE%BC%CE%BF_Down#cite_note-2
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ζπρλφηεηα θπκαίλεηαη πεξίπνπ ζην 1:2000 γηα λα αλέιζεη κεηά ηα 40 ζε 

1:100 ή ιηγφηεξν. Άιινη παξάγνληεο πνπ απμάλνπλ ηελ πηζαλφηεηα 

γέλλεζεο παηδηνχ κε ζχλδξνκν Down απνηεινχλ ε γέλλεζε 

πξνεγνχκελνπ πάζρνληνο παηδηνχ απφ ηνπο ίδηνπο γνλείο. Σν ζχλδξνκν 

παξαηεξήζεθε γηα πξψηε θνξά απφ ηνλ Βξεηαλφ γηαηξφ John Langdon 

Down (εμ νπ θαη ε νλνκαζία ηνπ), φηαλ ην 1866 πξφζεμε φηη πνιιά 

άηνκα, άζρεηα κεηαμχ ηνπο, πνπ βξίζθνληαλ ζε δηάθνξα ηδξχκαηα, είραλ 

παξαπιήζηα εμσηεξηθά ραξαθηεξηζηηθά.  

 

Ο φξνο «Μνγγνιηζκφο»  

    Λφγσ θπξίσο ηνπ πξνζψπνπ θαη ηνπ ζρήκαηνο ησλ καηηψλ πνπ 

είραλ έληνλα ηα ραξαθηεξηζηηθά ηεο κνγγνιηθήο θπιήο, αιιά θαη ιφγσ 

ηεο ρακειήο λνεκνζχλεο, πνπ ηελ επνρή εθείλε ήηαλ πηζηεπηφ φηη φζν 

καθξχηεξα απφ ηελ Δπξψπε βξίζθεηαη θάπνηνο, ηφζν ρακειφηεξε ήηαλ ε 

λνεκνζχλε ηνπ, νδήγεζε ηνλ Down ζηελ εηζαγσγή ηνπ 

φξνπ Μνγγνινεηδήο ηδηψηεο. (Ζ ιέμε ηδηψηεο ρξεζηκνπνηήζεθε κε ηελ 

αξραηνειιεληθή ζεκαζία ηνπ φξνπ, δειαδή ειίζηνο). Γηα πάξα πνιιά 

ρξφληα ν φξνο «Μνγγνιηζκφο» είρε θαζηεξσζεί, φκσο ζήκεξα ζεσξείηαη 

εζηθά αλεπίηξεπηνο θαη επηζηεκνληθά απαξάδεθηνο. 

Ζ αλαθάιπςε Λεδέλ  

    Σν 1959 αλαθαιχθζεθε ε αηηία ησλ ζσκαηηθψλ 

ραξαθηεξηζηηθψλ θαη ησλ καζεζηαθψλ δπζθνιηψλ απφ 

ηνλ Γάιιν γηαηξφ θαη λεπηαγσγφ Εεξφκ Λεδέλ (Jerome Lejeune). 

χκθσλα κ' απηήλ ηελ αλαθάιπςε, ην ζχλδξνκν Down νθείιεηαη ζηελ 

παξνπζία, ζηα θχηηαξα ησλ παζρφλησλ, ελφο ηξίηνπ ρξσκνζψκαηνο 21, 

αληί ησλ δχν, πνπ είλαη ην θπζηνινγηθφ (εμ νπ θαη ν φξνο Σξηζσκία 21). 

Αηηηνινγία  

      Σν θπζηνινγηθφ ζσκαηηθφ θχηηαξν έρεη 46 ρξσκνζψκαηα (ζε 

23 δεχγε), ελψ ην γελλεηηθφ θχηηαξν (γακέηεο) έρεη 23 (έλα απφ θάζε 

δεχγνο ησλ ζσκαηηθψλ). Ο ζρεκαηηζκφο ησλ γελλεηηθψλ θπηηάξσλ 

γίλεηαη κε κηα δηαδηθαζία θπηηαξηθήο δηαίξεζεο, πνπ ιέγεηαη κείσζε. 

Δθεί θαηά ηελ 1ε κεησηηθή δηαίξεζε (ή ζπαληφηεξα ηελ 2ε) ην δεχγνο ησλ 

ρξσκνζσκάησλ 21 δελ δηαρσξίδεηαη. Αλ απηφ ην γελλεηηθφ θχηηαξν 

γνληκνπνηεζεί, ζα πξνθχςεη έκβξπν κε 3 ρξσκνζψκαηα 21 (ην 

αδηαρψξηζην δεχγνο 21 ηνπ ελφο γνλέα θαη ην ρξσκφζσκα 21 ηνπ άιινπ) 

θαη ζπλνιηθά 47 ρξσκνζψκαηα. Ζ παξαπάλσ δηαηαξαρή, φπνπ ππάξρεη 

νιφθιεξν ηξίην ρξσκφζσκα 21 ζε φια ηα θχηηαξα, ζπκβαίλεη ζην 95% 

ησλ πεξηπηψζεσλ ηνπ ζπλδξφκνπ. Σν γελλεηηθφ θχηηαξν πνπ θέξεη ηε 

δηαηαξαρή πξνέξρεηαη ζπλήζσο απφ ηε κεηέξα (σάξην), γηαηί ηα 

αληίζηνηρα άηππα ζπεξκαηνδσάξηα πνπ θέξνπλ επηπιένλ ρξσκφζσκα 21, 

ζηηο πεξηζζφηεξεο πεξηπηψζεηο είηε δελ επηδνχλ, είηε δελ γνληκνπνηνχλ. 

Κάπνηα άηνκα κε ζχλδξνκν Down έρνπλ κελ ην θπζηνινγηθφ αξηζκφ ησλ 

46 ρξσκνζσκάησλ, αιιά αλεπξίζθεηαη έλα ηκήκα (βξαρίνλαο) 

http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%97%CE%BD%CF%89%CE%BC%CE%AD%CE%BD%CE%BF_%CE%92%CE%B1%CF%83%CE%AF%CE%BB%CE%B5%CE%B9%CE%BF
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%93%CE%B9%CE%B1%CF%84%CF%81%CF%8C%CF%82
http://el.wikipedia.org/wiki/1866
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%9C%CE%BF%CE%B3%CE%B3%CE%BF%CE%BB%CE%AF%CE%B1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A3%CF%8D%CE%BD%CE%B4%CF%81%CE%BF%CE%BC%CE%BF_Down
http://el.wikipedia.org/wiki/1959
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%93%CE%B1%CE%BB%CE%BB%CE%AF%CE%B1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%93%CE%B9%CE%B1%CF%84%CF%81%CF%8C%CF%82
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%96%CE%B5%CF%81%CF%8C%CE%BC_%CE%9B%CE%B5%CE%B6%CE%AD%CE%BD&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%9A%CF%8D%CF%84%CF%84%CE%B1%CF%81%CE%BF
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%A3%CF%89%CE%BC%CE%B1%CF%84%CE%B9%CE%BA%CF%8C_%CE%BA%CF%8D%CF%84%CF%84%CE%B1%CF%81%CE%BF&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%93%CE%B5%CE%BD%CE%BD%CE%B7%CF%84%CE%B9%CE%BA%CF%8C_%CE%BA%CF%8D%CF%84%CF%84%CE%B1%CF%81%CE%BF&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%9A%CF%85%CF%84%CF%84%CE%B1%CF%81%CE%B9%CE%BA%CE%AE_%CE%BC%CE%B5%CE%AF%CF%89%CF%83%CE%B7&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A9%CE%AC%CF%81%CE%B9%CE%BF
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A3%CF%80%CE%B5%CF%81%CE%BC%CE%B1%CF%84%CE%BF%CE%B6%CF%89%CE%AC%CF%81%CE%B9%CE%BF
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πιενλάδνληνο ρξσκνζψκαηνο 21 πξνζθνιιεκέλν πάλσ ζε άιιν 

ρξσκφζσκα (κεηάζεζε). Σέηνηα κεηάζεζε (Chromosomal translocation) 

ηκήκαηνο ηνπ ρξσκνζψκαηνο 21 είλαη ζπλεζέζηεξε πξνο ην ρξσκφζσκα 

14 [t(21;14)] θαη ζπαληφηεξα πξνο ην ρξσκφζσκα 22 [t(21;22)] ή άιιν. 

Έηζη ελψ ν ζπλνιηθφο αξηζκφο ρξσκνζσκάησλ είλαη θπζηνινγηθφο, ην 

ηκήκα απηφ ηνπ ρξσκνζψκαηνο 21 ππάξρεη 3 θνξέο ζην γελεηηθφ πιηθφ 

ησλ θπηηάξσλ απηψλ ησλ αηφκσλ, κε ζπλέπεηα ηελ εθδήισζε ηνπ 

ζπλδξφκνπ. Ζ κεηάζεζε απηή, φπνπ ην γελεηηθφ πιηθφ έρεη κεηαβιεζεί 

πνζνηηθά, θαιείηαη κε ηζφξξνπε κεηάζεζε (unbalanced translocation). 

Απηή θιεξνλνκείηαη απφ έλαλ γνλέα, πνπ είλαη πγηήο θνξέαο, δειαδή 

θέξεη θχηηαξα, ζηα νπνία έλα ζθέινο ηνπ ρξσκνζψκαηνο 21 έρεη 

πξνζθνιιεζεί ζε έλα άιιν ρξσκφζσκα, ρσξίο φκσο λα κεηαβιεζεί 

πνζνηηθά ην ζπλνιηθφ γελεηηθφ πιηθφ. Απηφο είλαη ν ιφγνο πνπ ν γνλέαο 

θνξέαο δελ εθδειψλεη λφζν θαη κηα ηέηνηα κεηάζεζε θαιείηαη ηζφξξνπε 

κεηάζεζε (balanced translocation). Ζ κνξθή απηή ηνπ ζπλδξφκνπ 

θαιείηαη Μεηαζεηηθφ χλδξνκν Down ή Μεξηθή Σξηζσκία 21 - (βι. θαη 

θεθ. Κιεξνλνκηθφηεηα παξαθάησ). Ο Μσζατθηζκφο πλδξφκνπ 

Down είλαη κηα ζπάληα (1-2%) πεξίπησζε, φπνπ ζην ίδην άηνκν 

απαληψληαη παξάιιεια δχν θπηηαξηθέο ζεηξέο, κία θπζηνινγηθή κε 46 

ρξσκνζψκαηα θαη κηα ραξαθηεξηζηηθή ηνπ ζπλδξφκνπ Down κε 47 

ρξσκνζψκαηα (ηξηζσκηθά θχηηαξα). Απηφ είλαη δπλαηφ, γηαηί ην 

θπηηαξηθφ "ζθάικα" ζηελ πεξίπησζε απηή έρεη ζπκβεί κεηά ηε 

γνληκνπνίεζε ζε θάπνηα απφ ηηο θάζεηο θπηηαξηθήο δηαίξεζεο ηνπ 

δπγσηνχ (αξρηθνχ γνληκνπνηεκέλνπ θπηηάξνπ). ην κσζατθηζκφ ε 

βαξχηεηα ηεο λνεηηθήο πζηέξεζεο είλαη πεξίπνπ αλάινγε ηνπ πνζνζηνχ 

ησλ ηξηζσκηθψλ θπηηάξσλ ζηνλ εγθέθαιν. 

 

Παζνθπζηνινγία 

   Λφγσ ηεο εληφπηζεο ηεο βιάβεο ζε θπηηαξηθφ επίπεδν θαη 

ζπγθεθξηκέλα ζην γελεηηθφ πιηθφ (γνληδηαθή βιάβε), ην ζχλδξνκν Down 

επεξεάδεη πνιιαπιά ζπζηήκαηα, ρσξίο πάλησο απηφ λα ζεκαίλεη πσο 

φινη νη πάζρνληεο ζα παξνπζηάζνπλ φιεο ηηο εθδειψζεηο. Ζ λνεηηθή 

πζηέξεζε θπκαίλεηαη απφ βαξηά (IQ: 20-35) σο ειαθξηά (IQ: 50-75). Οη 

δηαηαξαρέο ζηελ ςπρνθνηλσληθή εμέιημε πεξηιακβάλνπλ επεξεαζκφ ηεο 

βξαρπρξφληαο κλήκεο, ηεο ηθαλφηεηαο ζθέςεο, ηεο νκηιίαο θαη ηεο 

θηλεηηθήο. Ζ θηλεηηθή θαη ε ιεθηηθή πζηέξεζε γίλνληαη εκθαλή ζε 

πξψηκε ειηθία. Καηαγξάθεηαη απμεκέλε ζπρλφηεηα εκθάληζεο απηηζκνχ, 

φπσο θαη πξψηκεο λφζνπ Alzheimer (απφ 35 εηψλ). Υακειφ αλάζηεκα 

θαη ηάζε γηα παρπζαξθία είλαη ζπλήζε. ρεδφλ ηα κηζά παηδηά πνπ 

γελληνχληαη κε ην ζχλδξνκν εκθαλίδνπλ ζπγγελείο θαξδηαθέο βιάβεο, κε 

θπξηφηεξεο ην κεζνθνηιηαθφ έιιεηκκα θαη ηελ πξφπησζε κηηξνεηδνχο, 

ζπρλά δε θαη πλεπκνληθή ππέξηαζε. ε πνζνζηφ 5% ππάξρνπλ βιάβεο 

ηνπ πεπηηθνχ ζσιήλα, φπσο ζπγγελέο κεγάθνιν (Νφζνο 

http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A3%CF%8D%CE%BD%CE%B4%CF%81%CE%BF%CE%BC%CE%BF_Down#.CE.9A.CE.BB.CE.B7.CF.81.CE.BF.CE.BD.CE.BF.CE.BC.CE.B9.CE.BA.CF.8C.CF.84.CE.B7.CF.84.CE.B1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%91%CF%85%CF%84%CE%B9%CF%83%CE%BC%CF%8C%CF%82
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%9D%CF%8C%CF%83%CE%BF%CF%82_Alzheimer&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%9C%CE%B5%CF%83%CE%BF%CE%BA%CE%BF%CE%B9%CE%BB%CE%B9%CE%B1%CE%BA%CF%8C_%CE%AD%CE%BB%CE%BB%CE%B5%CE%B9%CE%BC%CE%BC%CE%B1&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%A0%CF%81%CF%8C%CF%80%CF%84%CF%89%CF%83%CE%B7_%CE%BC%CE%B9%CF%84%CF%81%CE%BF%CE%B5%CE%B9%CE%B4%CE%BF%CF%8D%CF%82_%CE%B2%CE%B1%CE%BB%CE%B2%CE%AF%CE%B4%CE%B1%CF%82&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%A0%CE%BD%CE%B5%CF%85%CE%BC%CE%BF%CE%BD%CE%B9%CE%BA%CE%AE_%CF%85%CF%80%CE%AD%CF%81%CF%84%CE%B1%CF%83%CE%B7&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%9D%CF%8C%CF%83%CE%BF%CF%82_Hirschsprung&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%9D%CF%8C%CF%83%CE%BF%CF%82_Hirschsprung&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%9D%CF%8C%CF%83%CE%BF%CF%82_Hirschsprung&action=edit&redlink=1
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Hirschsprung), θνηιηνθάθε θαη αηξεζία ή ζηέλσζε δσδεθαδαθηχινπ. 

Αξθεηνί πάζρνληεο εκθαλίδνπλ ελδνθξηλνπάζεηεο, 

φπσο ππνζπξενεηδηζκφ ή ζαθραξψδε δηαβήηε. Όζνλ αθνξά ην 

κπνζθειεηηθφ ζχζηεκα ζπλεζέζηεξεο εθδειψζεηο είλαη ε αζηάζεηα ηεο 

αηιαλην-ηληαθήο δηάξζξσζεο ή ηεο αηιαλην-αμνληθήο άξζξσζεο. 

Αξθεηά ζπρλά είλαη ηα νθζαικηθά πξνβιήκαηα, φπσο ην γιαχθσκα, 

ν θαηαξξάθηεο θαη ν ζπγθιίλσλ ζηξαβηζκφο, θαζψο θαη ηα σηηθά 

πξνβιήκαηα κε επεξεαζκφ ηεο αθνπζηηθήο νμχηεηαο θαη εππάζεηα ηνπ 

κέζνπ σηφο. Πάζρνληεο απφ ην χλδξνκν Down έρνπλ πεξίπνπ 

δεθαπιάζηα πηζαλφηεηα λα εθδειψζνπλ επεηζφδηα ζπαζκψλ ζε ζχγθξηζε 

κε ηνλ γεληθφ πιεζπζκφ. Οη πλεχκνλέο ηνπο παξνπζηάδνληαη επάισηνη ζε 

ινηκψμεηο, ελψ θαηαγξάθεηαη απμεκέλε ζπρλφηεηα επεηζνδίσλ άπλνηαο 

χπλνπ. Ζ δηαδηθαζία γήξαλζεο δείρλεη λα είλαη επηηαρπκέλε θαη ην κέζν 

πξνζδφθηκν δσήο πιεζηάδεη κφιηο ηα 55 ρξφληα. 

Αηκαηνινγηθά πξνβιήκαηα κε απμεκέλε επίπησζε ζηα άηνκα κε 

ζχλδξνκν Down πεξηιακβάλνπλ κεηαμχ άιισλ ηελ ηδηνπαζή 

λενγληθή πνιπθπηηαξαηκία θαη ηελ νμεία ιεκθνβιαζηηθή ιεπραηκία. 

Οη άλδξεο κε ζχλδξνκν Down είλαη ζηείξνη (εμαίξεζε νη πάζρνληεο απφ 

κσζατθηζκφ ηνπ ζπλδξφκνπ). Οη γπλαίθεο έρνπλ 50% πηζαλφηεηα λα 

γελλήζνπλ κσξφ, πνπ επίζεο ζα θέξεη ην ζχλδξνκν. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%9A%CE%BF%CE%B9%CE%BB%CE%B9%CE%BF%CE%BA%CE%AC%CE%BA%CE%B7
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A5%CF%80%CE%BF%CE%B8%CF%85%CF%81%CE%B5%CE%BF%CE%B5%CE%B9%CE%B4%CE%B9%CF%83%CE%BC%CF%8C%CF%82
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A3%CE%B1%CE%BA%CF%87%CE%B1%CF%81%CF%8E%CE%B4%CE%B7%CF%82_%CE%B4%CE%B9%CE%B1%CE%B2%CE%AE%CF%84%CE%B7%CF%82
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%93%CE%BB%CE%B1%CF%8D%CE%BA%CF%89%CE%BC%CE%B1
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%9F%CF%86%CE%B8%CE%B1%CE%BB%CE%BC%CE%B9%CE%BA%CF%8C%CF%82_%CE%BA%CE%B1%CF%84%CE%B1%CF%81%CF%81%CE%AC%CE%BA%CF%84%CE%B7%CF%82&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%A3%CF%84%CF%81%CE%B1%CE%B2%CE%B9%CF%83%CE%BC%CF%8C%CF%82&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%86%CF%80%CE%BD%CE%BF%CE%B9%CE%B1_%CF%8D%CF%80%CE%BD%CE%BF%CF%85
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%86%CF%80%CE%BD%CE%BF%CE%B9%CE%B1_%CF%8D%CF%80%CE%BD%CE%BF%CF%85
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%86%CF%80%CE%BD%CE%BF%CE%B9%CE%B1_%CF%8D%CF%80%CE%BD%CE%BF%CF%85
http://el.wikipedia.org/w/index.php?title=%CE%A0%CE%BF%CE%BB%CF%85%CE%BA%CF%85%CF%84%CF%84%CE%B1%CF%81%CE%B1%CE%B9%CE%BC%CE%AF%CE%B1&action=edit&redlink=1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%9B%CE%B5%CF%85%CF%87%CE%B1%CE%B9%CE%BC%CE%AF%CE%B1
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3.2 χλδξνκν Turner 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Σν ζχλδξνκν Σέξλεξ ή ζχλδξνκν Οχιξηρ-Σέξλεξ (επίζεο γλσζηφ 

σο " Γελεηηθή δπζγέλεζε") θαιχπηεη δηάθνξνπο φξνπο, ησλ νπνίσλ ε 

κνλνζσκία Υ (δηαγξαθή ελφο νιφθιεξνπ ρξσκνζψκαηνο Υ) είλαη ε πην 

θνηλή. Δίλαη κηα ρξσκνζσκηθή αλαηαξαρή ζηηο γπλαίθεο ζηελ νπνία ην 

ζχλνιν ή κέξνο ελφο απφ ηα ρξσκνζψκαηα θχινπ ιείπεη. (νη άλζξσπνη 

θαλνληθά έρνπλ 46 ρξσκνζψκαηα, εθ ησλ νπνίσλ ηα δπν είλαη ηα 

θπιεηηθά ρξσκνζψκαηα). 

Καλνληθά ε γπλαίθα έρεη 2 ρξσκνζψκαηα Υ, αιιά ζην ζχλδξνκν 

Σέξλεξ έλα απφ απηά ηα θπιεηηθά ρξσκνζψκαηα ιείπεη ή έρεη άιιεο 

αλσκαιίεο. ε κεξηθέο πεξηπηψζεηο, ην ρξσκφζσκα πνπ ιείπεη είλαη 

παξφλ ζε κεξηθά θχηηαξα αιιά φρη ζε άιια, θαηλφκελν γηα ην νπνίν 

ρξεζηκνπνηείηαη ν φξνο κσζατθηζκφο(mosaicism). 

Δκθαλίδεηαη κηα θνξά ζε θάζε 2500 γελλήζεηο θαη ην ζχλδξνκν 

εθδειψλεηαη κε δηάθνξνπο ηξφπνπο. Τπάξρνπλ ραξαθηεξηζηηθέο θπζηθέο 

αλσκαιίεο, φπσο ην ρακειφ αλάζηεκα, ε δηφγθσζε, ν επξχο ζψξαθαο, ε 

ρακειή γξακκή ηξηρνθπΐαο, ηα ρακειά απηηά. Σα θνξίηζηα κε ην 

ζχλδξνκν Σέξλεξ έρνπλ θάπνηα ραξαθηεξηζηηθή γελλεηηθή 

δπζιεηηνπξγία (κε ψξηκεο σνζήθεο), ε νπνία νδεγεί ζηελ ακελφξξνηα 

(απνπζία εκκελνξξντθνχ θχθινπ) θαη ζε ζηεηξφηεηα. 

Σα ηαπηφρξνλα πξνβιήκαηα πγείαο είλαη επίζεο ζπρλά παξφληα, 

ζπκπεξηιακβαλνκέλσλ ησλ ζπγγελψλ θαξδηαθψλ 

παζήζεσλ, ππεξζπξενεηδηζκφο (κεησκέλε έθθξηζε νξκνλψλ απφ ην 

ζπξενεηδή), δηαβήηεο, ησλ πξνβιεκάησλ φξαζεο, αθνήο, θαη πνιιψλ 

άιισλ απηνάλνζσλ αζζελεηψλ. Μεξηθέο θνξέο ππάξρνπλ επίζεο θαη 

κηθξέο δηαλνεηηθέο δπζρέξεηεο. 
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Εηθόλα Καξπόηππνο αηόκνπ πνπ πάζρεη από ζύλδξνκν Turner. 

πκπηψκαηα 

Σα θνηλά ζπκπηψκαηα ηνπ ζπλδξφκνπ Σέξλεξ πεξηιακβάλνπλ: 

 Υακειφ αλάζηεκα 

 Πιαηχ ιαηκφ 

 Λπκθνίδεκα (δηφγθσζε) ησλ ρεξηψλ θαη ησλ πνδηψλ 

 Δπξχ ζηήζνο (ζηήζνο αζπίδσλ) κε ζειέο πνπ απέρνπλ πνιχ κεηαμχ 

ηνπο. 

 Υακειή γξακκή ηξηρνθπΐαο 

 Υακειά απηηά 

 Αλαπαξαγσγηθή ζηεηξφηεηα 

 ηνηρεηψδε γελλεηηθή ξάβδσζε σνζεθψλ (ππαλάπηπθηεο 

γελλεηηθέο δνκέο) 

 Ακελφξξνηα ή ε απνπζία κηαο εκκελνξξντθήο πεξηφδνπ 

 Απμαλφκελν βάξνο, 

 Παρπζαξθία 

 Πξνβιήκαηα θαξδηάο 

 Μηθξφηεξν ηέηαξην κεηαθάξπην (ηνπ ρεξηνχ) 

 Μηθξφηεξα λχρηα 

 Μηθξή αλάπηπμε ζηήζνπο 

 Πεηαινεηδέο λεθξφ 

 Πξνβιήκαηα φξαζεο, (θεξαηνεηδήο ρηηψλαο), γιαχθσκα. 

 Μνιχλζεηο απηηψλ θαη απψιεηα αθνήο 
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Άιια ζπκπηψκαηα κπνξνχλ λα πεξηιάβνπλ κηθξνγλαζία, ην valgus 

cubitus, ηα καιαθά λχρηα, ηα ρακειά βιέθαξα. Ληγφηεξν θνηλά είλαη νη 

επηρξσκαηηζκέλεο ειηέο θαη ε απψιεηα αθνήο. Σν ζχλδξνκν Σέξλεξ 

εθδειψλεηαη δηαθνξεηηθά θαη θαλέλα άηνκν δελ εκθαλίδεη αθξηβψο ηα 

ίδηα ζπκπηψκαηα κε ηα άιια. 

Παξάγνληεο 

Οη παξάγνληεο πνπ ζπλεηζθέξνπλ ζην ζχλδξνκν Σέξλεξ δελ είλαη  

γλσζηνί. Ζ πξνρσξεκέλε κεηξηθή ειηθία, φπσο θαη ζην ζχλδξνκν 

Νηάνπλ ίζσο λα έρεη θάπνηα επίδξαζε, αιιά δελ είλαη ζαθήο. Δίλαη 

επίζεο άγλσζην εάλ ππάξρεη κία γελεηηθή πξνδηάζεζε πνπ πξνθαιεί ηελ 

αλσκαιία, αλ θαη νη πεξηζζφηεξνη εξεπλεηέο θαη γηαηξνί πνπ ζεξαπεχνπλ 

ηηο γπλαίθεο κε Σέξλεξ ζπκθσλνχλ φηη απηφ είλαη ηδηαίηεξα απίζαλν. Γελ 

ππάξρεη θακία γλσζηή αηηία γηα ην ζχλδξνκν Σέξλεξ. Σν κφλν γεγνλφο 

πνπ είλαη γλσζηφ ζήκεξα, είλαη φηη θαηά ηε δηάξθεηα ηεο γνληκνπνίεζεο 

κέξνο ηνπ ή φιν ην Υ ην ρξσκφζσκα δελ κεηαθέξεηαη ζην έκβξπν. 

πρλφηεηα  

Πεξίπνπ 98% φισλ ησλ εκβξχσλ πνπ εκθαλίδνπλ ζχλδξνκν 

Σέξλεξ θαηαιήγνπλ ζηελ απνβνιή. Σν ζχλδξνκν Σέξλεξ απνηειεί 

πεξίπνπ 10% ηνπ ζπλνιηθνχ αξηζκνχ απηφκαησλ απνβνιψλ ζηηο 

Ζλσκέλεο Πνιηηείεο. 

Γηάγλσζε  

Σν ζχλδξνκν Σέξλεξ κπνξεί λα εληνπηζηεί κε 

ηελ ακληνθέληεζε θαηά ηε δηάξθεηα ηεο εγθπκνζχλεο. Μεξηθέο θνξέο ην 

έκβξπν κε ην ζχλδξνκν Σέξλεξ εληνπίδεηαη απφ ηα αλψκαια 

απνηειέζκαηα ππεξήρνπ (δει. αηέιεηα θαξδηάο, αλσκαιία λεθξψλ). Αλ 

θαη ν θίλδπλνο επαλάιεςεο δελ απμάλεηαη, ε γελεηηθή παξνρή 

ζπκβνπιψλ ζπζηήλεηαη ζπρλά γηα ηηο νηθνγέλεηεο πνπ είραλ κηα 

εγθπκνζχλε ή έλα παηδί κε ην ζχλδξνκν Σέξλεξ. Μηα δνθηκή, 

απνθαινχκελε δνθηκή θαξπφηππνπ, ή αλάιπζε ρξσκνζσκάησλ, αλαιχεη 

ηε ρξσκνζσκηθή ζχλζεζε ηνπ αηφκνπ. Απηφ είλαη ε θαιχηεξε δηάγλσζε 

γηα ην ζχλδξνκν Σέξλεξ. 

Πξφγλσζε  

Δλψ ηα πεξηζζφηεξα απφ ηα θπζηθά ραξαθηεξηζηηθά ζην ζχλδξνκν 

Σέξλεξ είλαη αβιαβή, κπνξνχλ λα ππάξμνπλ ηαηξηθά πξνβιήκαηα πνπ 

ζπλδένληαη κε ην ζχλδξνκν. 
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Θεξαπεία 

αλ ρξσκνζσκηθή πάζεζε, δελ ππάξρεη θακία ζεξαπεία γηα ην 

ζχλδξνκν Σέξλεξ. Δληνχηνηο, πνιιά κπνξνχλ λα γίλνπλ γηα λα 

ειαρηζηνπνηεζνχλ ηα ζπκπηψκαηα. 

Ζ απμεηηθή νξκφλε είηε κφλν ηεο ή κε κηα ρακειή δφζε ηνπ 

αλδξνγφλνπ, πηζαλψο λα απμήζεη ην ηειηθφ ελήιηθν χςνο. Έρεη 

απνδεηρηεί φηη ε ζεξαπεία κπνξεί λα εθαξκνζηεί θαη ζε παηδηά κηθξήο 

ειηθίαο. Ζ απμεηηθή νξκφλε εγθξίλεηαη απφ ηνλ Ακεξηθάληθν Οξγαληζκφ 

Φαξκάθσλ θαη Σξνθίκσλ γηα ηελ ζεξαπεία ηνπ Σέξλεξ. 

Ζ ζεξαπεία αληηθαηάζηαζεο νηζηξνγφλνπ έρεη ρξεζηκνπνηεζεί 

δεδνκέλνπ φηη ν φξνο πεξηγξάθεθε ην 1938 γηα λα πξνσζήζεη ηελ 

αλάπηπμε ησλ δεπηεξνβάζκησλ ζεμνπαιηθψλ ραξαθηεξηζηηθψλ. Σα 

νηζηξνγφλα είλαη θξίζηκα γηα ηε δηαηήξεζε ηεο θαιήο πγείαο ησλ νζηψλ 

θαη πγείαο ησλ ηζηψλ. Οη γπλαίθεο κε ην ζχλδξνκν Σέξλεξ πνπ δελ έρνπλ 

θαλνληθή εθεβεία, είλαη ζε πςειφ θίλδπλν γηα νζηενπφξσζε, θάηη πνπ 

ζεξαπεχεηαη κε ηα νηζηξνγφλα. 

Οη ζχγρξνλεο αλαπαξαγσγηθέο ηερλνινγίεο έρνπλ επίζεο ρξεζηκνπνηεζεί 

γηα λα βνεζήζνπλ ηηο γπλαίθεο κε ην ζχλδξνκν Σέξλεξ λα κείλνπλ 

έγθπεο, εάλ ην επηζπκνχλ. Π.ρ έλα σάξην δφηε κπνξεί λα ρξεζηκνπνηεζεί 

γηα λα δεκηνπξγήζεη έλα έκβξπν, ην νπνίν θέξεηαη απφ ηε γπλαίθα 

ζπλδξφκνπ Σέξλεξ. 

Ζ σξηκφηεηα ηεο κήηξαο ζπλδέεηαη ζεηηθά κε ηα έηε ρξήζεο 

νηζηξνγφλνπ, ηζηνξία ηεο απζφξκεηεο εκθάληζεο ηεο ιεηηνπξγίαο ηεο 

έκκελεο ξνήο, θαη ζπλδέεηαη αξλεηηθά κε ηελ έιιεηςε ζεξαπείαο 

νηζηξνγφλσλ 

Ση πξέπεη λα μέξνπλ νη γνλείο πνπ πιεξνθνξνχληαη ηε δηάγλσζε 

ζπλδξφκνπ Turner; 

 

 Σν ζχλδξνκν Turner δελ ζεσξείηαη ζνβαξή ρξσκνζσκηθή δηαηαξαρή, 

δηφηη επεξεάδεη θπξίσο ην αλάζηεκα θαη ηελ επάξθεηα σνζεθψλ, ελψ δελ 

αλακέλεηαη λνεηηθή πζηέξεζε. Μεξηθά κάιηζηα άηνκα κε ζχλδξνκν 

Turner έρνπλ επηφηεξεο εθδειψζεηο, νη νπνίεο φκσο δελ κπνξνχλ λα 

πξνβιεθζνχλ κε αθξίβεηα πξηλ απφ ηε γέλλεζε κε βάζε κφλν ηα 

επξήκαηα ηνπ θαξπνηχπνπ θαη ηνπ ππεξερνγξαθήκαηνο. Με ηηο 

ζεκεξηλέο ζεξαπεπηηθέο δπλαηφηεηεο κπνξεί λα αληηκεησπηζηεί ην θνληφ 

αλάζηεκα κε ηε ρνξήγεζε απμεηηθήο νξκφλεο, ελψ ε ακελφξξνηα θαη ε 

θαζπζηέξεζε ηεο ελήβσζεο κε ηε ρνξήγεζε θαηάιιεισλ νξκνληθψλ 

ζθεπαζκάησλ. Αθφκε είλαη πιένλ δπλαηφ ην 50-60% ησλ γπλαηθψλ κε 

ζχλδξνκν Turner λα γίλνπλ κεηέξεο θέξνληαο ζε πέξαο ηελ θχεζε κε 

εμσζσκαηηθέο κεζφδνπο θαη ρξεζηκνπνηψληαο σάξην δφηξηαο.Οη γνλείο 
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είλαη ζεκαληηθφ λα θαηαλνήζνπλ φηη θάζε θνξίηζη κε ζχλδξνκν Turner 

είλαη κνλαδηθφ θαη πξέπεη λα κελ αληηκεησπίδεηαη σο αζζελήο αιιά, 

αληίζεηα κε ζπκπεξηθνξά πνπ ηαηξηάδεη ζηελ ειηθία ηνπ θαη φρη ζην 

αλάζηεκά ηνπ. Σα πεξηζζφηεξα άηνκα κε ζχλδξνκν Turner είλαη πγηή, 

επηπρή, αλεμάξηεηα θαη παξαγσγηθά κέιε ηεο θνηλσλίαο, ελψ δελ 

μερσξίδνπλ ζηελ εκθάληζε ζεκαληηθά απφ άηνκα κε θπζηνινγηθφ 

θαξπφηππν. Όια σθεινχληαη απφ ηελ ηαηξηθή θαη ςπρνινγηθή 

ππνζηήξημε, ηελ έγθαηξε πιεξνθφξεζε θαη εθπαίδεπζε. Απηά 

πξνυπνζέηνπλ ηε ζσζηή ελεκέξσζε ησλ γνλέσλ απφ ηνλ παηδίαηξν θαη 

νκάδα εηδηθψλ: γελεηηζηή, ελδνθξηλνιφγν, γπλαηθνιφγν θαη ςπρνιφγν. 

 

3.3 χλδξνκν Edwards 

         Πξφθεηηαη γηα έλα ζπάλην ζχλδξνκν πνπ ζπρλά ζπλδέεηαη κε 

ζνβαξή αλαπεξία. Σν Edwards (Έληνπαξληο) απνηειεί αηηία ζαλάηνπ ησλ 

βξεθψλ πνπ θέξνπλ ην ζχλδξνκν ζε κία απφ ηηο ηξεηο γλσζηέο 

παξαιιαγέο ηνπ. Ολνκάδεηαη θαη Σξηζσκία 18.Δπηπιένλ ρξσκφζσκα 

επεξεάδεη θάζε κέξνο ηνπ ζψκαηνο. Τπάξρνπλ 23 δεχγε αλζξψπηλσλ 

ρξσκνζσκάησλ. ηελ Σξηζσκία 18 (χλδξνκν Edwards), ππάξρεη έλα 

επηπιένλ ρξσκφζσκα κε ην 18ν δεχγνο. Όπσο ε Σξηζσκία 21 (χλδξνκν 

Down), ε Σξηζσκία 18 επεξεάδεη φια ηα ζπζηήκαηα ηνπ ζψκαηνο θαη 

πξνθαιεί ζπγθεθξηκέλα ραξαθηεξηζηηθά πξνζψπνπ. Τπνινγίδεηαη φηη 

πξνθχπηεη ζε 1 αλά 6,000-8,000 γελλήζεηο δψλησλ. Γπζηπρψο, γχξσ ζην 

95% ησλ εκβξχσλ πεζαίλεη πξηλ ηε γέλλεζε, έηζη ε πξαγκαηηθή 

ζπρλφηεηα ηεο αλσκαιίαο ίζσο είλαη κεγαιχηεξε. Απφ απηά πνπ 

γελληνχληαη, ην 80% πεξίπνπ είλαη θνξίηζηα. Ζ Σξηζσκία 18 απαληάηαη 

αλεμαξηήησο εζληθήο θαηαγσγήο. 

πκπηψκαηα 

 Ζ Σξηζσκία 18 επεξεάδεη ζε κεγάιν βαζκφ φια ηα νξγαληθά 

ζπζηήκαηα ηνπ ζψκαηνο. ηα ζπκπηψκαηα ζπκπεξηιακβάλνληαη: 

Νεπξηθφ ζχζηεκα θη εγθέθαινο: πλεπκαηηθή πζηέξεζε θαη 

θαζπζηεξεκέλε αλάπηπμε (100% ησλ αηφκσλ), πςειφο κπτθφο 

ηφλνο, ζπαζκνί θαη ζσκαηηθέο δπζπιαζίεο φπσο εγθεθαιηθέο 

αηέιεηεο. 

  Κεθάιη θαη πξφζσπν: κηθξφ θεθάιη (κηθξνθεθαιία), κηθξά κάηηα, 

κάηηα πνπ απέρνπλ αξθεηά κεηαμχ ηνπο, άλσ βιεθαξηθέο πηπρέο, 

κηθξή θάησ γλάζνο. 

  Καξδηά: ζπγγελείο θαξδηαθέο αηέιεηεο (90% ησλ αηφκσλ), φπσο 

θνηιηαθή δηαθξαγκαηηθή αηέιεηα θαη αηέιεηεο βαιβίδαο. 
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  Οζηά: αλαπηπμηαθή θαζπζηέξεζε κεγάινπ βαζκνχ, ρέξηα ζε 

γξνζηά κε ην 2ν θαη 5ν δάρηπιν πάλσ ζηα ππφινηπα, θαη άιιεο 

αηέιεηεο ησλ άθξσλ. 

Σέινο, εκθαλίδνληαη δπζπιαζίεο ηνπ πεπηηθνχ ζσιήλα, ηνπ 

νπξεηηθνχ ζσιήλα θαη ησλ γελλεηηθψλ νξγάλσλ. Υαξαθηεξηζηηθά ηνπ 

ζπλδξφκνπ είλαη ε αλαπηπμηαθή πζηέξεζε, απηηά ρακειά ζηελ θεθαιή 

θαη δχζκνξθα, ρέξηα ζε γξνζηέο, αλσκαιίεο ζηα νζηά, θήιεο, 

πνιπρξσκία ζην δέξκα, θαξδηαθέο αηέιεηεο, πξνβιήκαηα ζηε ζίηηζε θαη 

αλαπλνή θαηά ηε βξεθηθή ειηθία θαη καζεζηαθέο δπζθνιίεο. 

 

Θεξαπεία 
Ζ αληηκεηψπηζε ησλ ζπκπησκάησλ ηνπ ζπλδξφκνπ επηθεληξψλεηαη 

ζηε ζσζηή δηαηξνθή, ζηελ αληηκεηψπηζε ησλ κνιχλζεσλ θαη ησλ 

θαξδηαθψλ πξνβιεκάησλ. Καηά ηνπο πξψηνπο κήλεο ηεο δσήο ηνπο, 

βξέθε πνπ θέξνπλ ην ζχλδξνκν ρξεηάδνληαη εηδηθή θξνληίδα απφ ηαηξηθφ 

πξνζσπηθφ. Λφγσ ηεο πεξηπινθφηεηαο ησλ ζπκπησκάησλ πνπ 

ζπλνδεχνπλ ην ζχλδξνκν Edwards, κε θχξην ζχκπησκα ηελ θαξδηαθή 

αλεπάξθεηα θαη ηνλ θίλδπλν ινηκψμεσλ, πεξίπνπ ην 5% ησλ λεπίσλ 

επηδεί θαηά ηνλ πξψην ρξφλν δσήο. Δλδερνκέλσο, ε αλάπηπμε ηεο 

ηαηξηθήο επηζηήκεο, ζα βνεζήζεη πεξηζζφηεξα βξέθε πνπ θέξνπλ ην 

ζχλδξνκν λα επηδνχλ ην δχζθνιν απηφ πξψηκν δηάζηεκα κεηά ηε 

γέλλεζε. Σα παηδηά κε κσζατθηζκφ Σξηζσκίαο 18 ή κεξηθή Σξηζσκία 18 

ζπλήζσο αληηκεησπίδνπλ ιηγφηεξεο ζσκαηηθέο δπζθνιίεο, θαζψο 

κπνξνχλ λα πεξπαηνχλ θη έρνπλ κεηξίνπ ή ειαθξνχ βαζκνχ καζεζηαθέο 

δπζθνιίεο ή θπζηνινγηθή επθπΐα. 

 

Τπάξρνπλ ηξεηο ηχπνη ηνπ ζπλδξφκνπ: 

 

1.Πιήξεο (ζε κεγάιν βαζκφ):  Kάζε  θχηηαξν πεξηέρεη 3 

ρξσκνζψκαηα 18 αληί 2. 

     2.Μσζατθφο: (ζε κηθξφηεξν βαζκφ):  Kάπνηα  θχηηαξα έρνπλ 2 

ρξσκνζψκαηα 18 ελψ άιια έρνπλ 3. Ζ έθηαζε θαη βαξχηεηα ηεο 

αλσκαιίαο εμαξηάηαη απφ ηελ αλαινγία θπζηνινγηθψλ κε κε 

θπζηνινγηθψλ θπηηάξσλ. 

 

   3.Μεξηθφο: ε θάπνηεο πεξηπηψζεηο κπνξεί λα ππάξρεη έλα 

επηπιένλ αληίγξαθν ηκήκαηνο ηνπ ρξσκνζψκαηνο 18. Απηφ νξίδεηαη σο 

κεξηθή Σξηζσκία 18. Παξνπζηάδνληαη ειαθξχηεξα ζπκπηψκαηα θαη 

απαηηείηαη ζπκβνπιή γηαηξνχ. 
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3.4 χλδξνκν Patau 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Σν ζχλδξνκν Patau, επίζεο γλσζηφ σο Σξηζσκία 13, είλαη κηα 

ζπάληα ρξσκνζσκηθή δηαηαξαρή θαηά ηελ νπνία ην άηνκν γελληέηαη κε 

έλα επηπιένλ ρξσκφζσκα ζην 13ν δεχγνο. Δίλαη ε ηξίηε πην ζπλεζηζκέλε 

ηξηζσκία κεηά ηελ Σξηζσκία 21(χλδξνκν Down) θαη ηελ Σξηζσκία 18 

(χλδξνκν Edwards). Πξψηνο παξαηήξεζε ην ζχλδξνκν ν Erasmus 

Bartholin ην 1657 αιιά ε ρξσκνζσκηθή θχζε ηνπ επηβεβαηψζεθε απφ 

ηνλ Dr. Klaus Patau ην 1960, πξνο ηηκήλ ηνπ νπνίνπ πήξε ην φλνκά ηνπ. 

 

 

 

Υαξαθηεξηζηηθά 

 Σν ζχλδξνκν Patau πξνθαιεί βαξηά λνεηηθή θαζπζηέξεζε θαη 

ζνβαξέο καζεζηαθέο δπζθνιίεο. Yπάξρνπλ  επίζεο πνιιά θαη πνηθίια 

ζπκπηψκαηα πνπ ζρεηίδνληαη κε ηελ πγεία θαη ηε γεληθφηεξε εκθάληζε 

ηνπ παηδηνχ. Δθηφο απφ εθείλα πνπ αληρλεχνληαη κε ηε ρξήζε ππεξήρνπ, 

ηα κσξά κε Σξηζσκία 13 ζπρλά παξνπζηάδνπλ : 

1.  Μηθξνθζαικία (κηθξά κάηηα) 

2.     Κνιφβσκα (ειάηησκα ηνπ πεξηγξάκκαηνο ηεο ίξηδαο) 

3.     Απηηά ζε ρακειφηεξν ζεκείν απφ ην θπζηνινγηθφ 

4.     Μηθξφ θεθάιη 

5.     Οινπξνζεγθεθαιία (απνηπρία λα δηαρσξηζηεί ζσζηά ν 

πξνζζεγθέθαινο) πνπ κπνξεί λα επεξεάζεη ηελ αλάπηπμε ηνπ 

πξνζψπνπ, ζπρλά επεξεάδνληαο ηε ζέζε ησλ καηηψλ (κάηηα πνπ 

βξίζθνληαη πνιχ θνληά κεηαμχ ηνπο) ή ηελ θαηαζθεπή ηεο κχηεο 

(αηειψο αλεπηπγκέλε κχηε). 
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6.     Έιιεηςε δέξκαηνο απφ ην θξαλίν 

7.     Αλσκαιίεο ζην πηεξχγην ηνπ απηηνχ 

8.     Βνπβσλνθήιε ή νκθαινθήιε 

9.     Μηθξφ βάξνο θαηά ηε γέλλεζε (ιηπνβαξή λενγλά) 

10.     Τπνηνλία 

11.     Μηθξνγλαζηζκφ (κηθξφ κέγεζνο γλάζνπ) 

12.     θειεηηθέο αλσκαιίεο (ησλ άθξσλ) 

13.     Κψθσζε 

14.     Τπεξσηνζρηζηία (ζρηζηία ηεο ππεξψαο) 

15.     Τπέξηαζε (πςειή αξηεξηαθή πίεζε) 

16.     Αλαηνκηθά εγθεθαιηθά ειαηηψκαηα 

17.     Πξνβιήκαηα κε ηνλ έιεγρν ηεο αλαπλνήο 

18.     Αλσκαιίεο ησλ ρεξηψλ θαη ησλ πνδηψλ-επηπιένλ δάρηπια 

19.     Καξδηαθέο αλεπάξθεηεο 

20.     Αλσκαιίεο ησλ γελλεηηθψλ νξγάλσλ (θξππηνξρηδηζκφο) 

21.     Παξαιεξήκαηα 

Θεξαπεία 

       Γελ ππάξρεη ζεξαπεία γηα ηε ζπάληα απηή ζπλδξνκή. Παξφιν πνπ 

ζπγθεθξηκέλεο κνξθνινγηθέο αλσκαιίεο κπνξνχλ λα ζεξαπεπηνχλ κέζσ 

εγρείξεζεο, νη δπζκνξθίεο ζπρλά είλαη πνιιαπιέο θαη ζνβαξέο. 

Απνθάζεηο πνπ αθνξνχλ ζε κέηξα παξάηαζεο ηεο δσήο είλαη θαιχηεξν 

λα ιακβάλνληαη αλά αηνκηθή πεξίπησζε κε ηε ζπλεξγαζία γνληψλ θαη 

γηαηξψλ. Ζ ηαηξηθή θξνληίδα κπνξεί απιά λα επηθεληξσζεί ζηε βειηίσζε 

ησλ ζπκπησκάησλ παξά ζηελ επηκήθπλζε ηνπ νξίνπ δσήο. 
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3.5 χλδξνκν Cri du chat 

Ζ έιιεηςε είλαη ε απψιεηα γελεηηθνχ πιηθνχ. Σν ζχλδξνκν θσλή 

ηεο γάηαο (cri-du-chat) νθείιεηαη ζηελ έιιεηςε ελφο ηκήκαηνο απφ ην 

ρξσκφζσκα 5. Σν ζχλδξνκν νλνκάδεηαη έηζη, γηαηί ην θιάκα ησλ 

λενγέλλεησλ πνπ πάζρνπλ κνηάδεη κε ην θιάκα ηεο γάηαο (cri-du-chat). 

Σα άηνκα πνπ πάζρνπλ απφ ην ζπγθεθξηκέλν ζχλδξνκν εκθαλίδνπλ 

δηαλνεηηθή θαζπζηέξεζε. 

Πξσηεχνληα ραξαθηεξηζηηθά ηνπ ζπλδξφκνπ ΄΄Cri du chat΄΄ 

 

 «γαηίζην» θιάκα 

 πρλέο κνιχλζεηο ηνπ αλψηεξνπ αλαπλεπζηηθνχ. 

 Υαξαθηεξηζηηθά πξνζψπνπ. 

- Μηθξό θεθάιη (κηθξνθεθαιία) 

- Υςειόο νπξαλίζθνο 

- Σηξνγγπιό πξόζσπν πνπ κε ην ρξόλν γίλεηαη ιεπηό θαη κεξηθέο 

θνξέο αζύκκεηξν 

- Μηθξό πεγνύλη πνπ θιίλεη πξνο ηα πίζσ (κηθξνγλαζηζκόο) 

- Μάηηα πνπ βξίζθνληαη ζε απόζηαζε κεηαμύ ηνπο 

- Απηηά ζε ρακειόηεξν ζεκείν από ην θπζηνινγηθό 

- Φακήιε θαη θαξδηά ξηληθή θνξπθνγξακκή 

- Πηπρέο δέξκαηνο πάλσ από ην άλσ βιέθαξν (επίθαλζνο) 

- Πξόσξεο γθξίδεο ηξίρεο ζηελ θεθαιή 

 

 Φαξαθηεξηζηηθά ζώκαηνο. 

`- Φαξαθηεξηζηηθέο δάξεο ζηηο παιάκεο ησλ ρεξηώλ. 

- Φακειό βάξνο θαηά ηε γέλλεζε 

 Λεπηή θαη αδξή θηλεηηθόηεηα. 

Φακειόο ή θησρόο κπτθόο ηόλνο θαηά ηε βξεθηθή ειηθία πνπ 

αληηθαζίζηαηαη από ππεξηνλία θαζώο ην παηδί κεγαιώλεη. Η ιεπηή 

θηλεηηθόηεηα επίζεο θαζπζηεξεί, αλ θαη θάπνηα παηδηά ζα κπνξέζνπλ 

λα κάζνπλ λα γξάθνπλ. Οη πεξηζζόηεξνη ελήιηθεο είλαη ηθαλνί λα 

ειέγρνπλ ηελ πξνζσπηθή θξνληίδα ηνπο κε ειάρηζηε επηηήξεζε. 

 Καζπζηέξεζε ηεο αλάπηπμεο. 

Ο ιόγνο θαζπζηεξεί λα αλαπηπρζεί θαη πνιιά παηδηά κε ην ζύλδξνκν 

Cri du Chat ίζσο λα κε κηιήζνπλ πνηέ. Ωζηόζν έρνπλ θαιή θαηαλόεζε 
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ηεο γιώζζαο θαη κπνξνύλ λα επηθνηλσλήζνπλ είηε κε ηνλ δηθό ηνπο 

ηξόπν είηε ρξεζηκνπνηώληαο λνήκαηα θαη πίλαθεο κε ζύκβνια. Όια ηα 

παηδηά κε ην ζύλδξνκν Cri du Chat έρνπλ θάπνηνπ βαζκνύ καζεζηαθέο 

δπζθνιίεο, πνπ θπκαίλνληαη από ήπηεο έσο ζνβαξέο. Η βάδηζε επίζεο 

θαζπζηεξεί λα επηηεπρζεί, όκσο ηειηθά ηα πεξηζζόηεξα παηδηά 

θαηαθέξλνπλ λα πεξπαηήζνπλ (ζπλήζσο ραξαθηεξίδνληαη από αδέμην 

βάδηζκα). Έλα επηπξόζζεην ραξαθηεξηζηηθό ηνπ ζπλδξόκνπ είλαη 

ην ζπξηό πεξπάηεκα. Επίζεο, εκθαλίδεηαη θαζπζηέξεζε ζηνλ έιεγρν 

ησλ ζθηθηήξσλ (αγσγή ηνπαιέηαο). 

 Ννεηηθή θαζπζηέξεζε. 

Επεξεάδεη ζεκαληηθά ηε δσή ηνπο εθόζνλ ρξεηάδνληαη πεξηζζόηεξν 

ρξόλν γηα λα θάλνπλ νηηδήπνηε. Εηδηθώο εάλ ζπλππνινγηζηεί κε ηελ 

ππνηνλία πνπ έρνπλ, ην θαηλόκελν είλαη έληνλν. Ωζηόζν, έρνπλ ηε 

δπλαηόηεηα λα δηεπξύλνπλ ηα πεξηζώξηα εθκάζεζεο θαη βειηίσζεο ζηε 

δηάξθεηα ηεο δσήο ηνπο. 

 Πξνβιήκαηα κε ηελ πξόιεςε ηξνθήο. 

Σπρλά ππάξρεη δπζθνιία ζηελ θαηάπνζε. Πνιιά κσξά έρνπλ 
δπζθνιίεο ζην ηάηζκα ή πξνβιήκαηα αλαξξόθεζεο. Μεξηθά ηξώλε ηόζν 
ιίγν από ην ζηόκα πνπ πξέπεη λα ηνπο ηνπνζεηεζνύλ γαζηξηθνί 
ζσιήλεο. Τα κεγαιύηεξα παηδηά κπνξεί λα έρνπλ δπζθνιίεο ζηε 
κάζεζε ησλ ηξνθώλ θαη λα πξέπεη ην θαγεηό λα εηνηκάδεηαη ζε 
ζπγθεθξηκέλε ππθλόηεηα.  

Κάπνηα από ηα παξαπάλσ ραξαθηεξηζηηθά αιιάδνπλ, θαζώο ην 
παηδί κεγαιώλεη. Τν θιάκα, γηα παξάδεηγκα, γίλεηαη ιηγόηεξν 
ραξαθηεξηζηηθό θαη ε θσλή πην ρακειή δηαηεξώληαο σζηόζν αθόκα ηνλ 
ηδηαίηεξν ηόλν ηεο θαη ην ηζίξηγκα. Καηά ηελ ελειηθίσζε ην πξόζσπν 
καθξαίλεη θαη ν επίθαλζνο γίλεηαη ιηγόηεξν έληνλνο. Τν θεθάιη 
παξακέλεη κηθξόηεξν από ην θαλνληθό ζε όιε ηε δηάξθεηα ηεο δσήο ηνπ 
αηόκνπ, ρσξίο όκσο λα κπνξεί θάπνηνο κε εηδηθόο λα ην παξαηεξήζεη 
εύθνια.  

 

 



29 

 

  Βαζηθνί ηνκείο δπζθνιίαο 

Τα παηδηά κε ην ζύλδξνκν Cri du Chat δπζθνιεύνληαη ζηελ 
αγσγή ηνπαιέηαο, παξόια απηά ηα πεξηζζόηεξα καζαίλνπλ λα  έρνπλ 
έιεγρν ησλ ζθηγθηήξσλ θαη ηεο θύζηεο. Λίγα άηνκα ρξεηάδνληαη πάλεο 
αθξάηεηαο θαη κεηά ηελ ελειηθίσζε. Πνιιά είλαη δπζθνίιηα. 

    Πνιιά κσξά θαη παηδηά κε ην ζύλδξνκν Cri du Chat έρνπλ 
δηαηαξαρέο ύπλνπ, σζηόζν απηό βειηηώλεηαη κε ηελ πάξνδν ησλ εηώλ. 

    Μόλν ιίγα άηνκα έρνπλ νπηηθά ή αθνπζηηθά πξνβιήκαηα, 
όκσο πνιιά άηνκα είλαη απηά πνπ έρνπλ απμεκέλε επαηζζεζία ζηνλ 
ζόξπβν, πνπ ζπρλά εθδειώλεηαη σο θόβνο γηα ζπγθεθξηκέλνπο ήρνπο. 
Απηνί κπνξεί λα είλαη δπλαηνί ή μαθληθνί ζόξπβνη ή ζπγθεθξηκέλεο 
ζπρλόηεηεο. 

    Πνιιά παηδηά κε Cri du Chat παξνπζηάδνπλ πξνβιήκαηα 
ζπκπεξηθνξάο. Μπνξεί λα είλαη ππεξδξαζηήξηα, λα ρηππνύλ θαη λα 
ηαξαθνπλνύλ βίαηα ην θεθάιη, λα δαγθώλνπλ θαη λα πεηξάδνπλ ην δέξκα 
ηνπο. Μεξηθά αλαπηύζζνπλ εκκνλή κε ζπγθεθξηκέλα αληηθείκελα. Πνιιά 
έρνπλ πάζνο κε ηα καιιηά θαη δελ αληηζηέθνληαη ζην ηξάβεγκά ηνπο. 

 

Γηάγλσζε  

Τν ζύλδξνκν Cri du Chat είλαη δπλαηόλ λα αληρλεπζεί πξνγελλεηηθώο 
(θαηά ηνλ ηνθεηό) κε ακληνθέληεζε ή δείγκα ρνξηαθήο ηξίραο (CVS) θαηά 
ην πξώην ηξίκελν ηεο θύεζεο. Έλαο ππέξερνο κπνξεί λα νδεγήζεη ην 
γηαηξό ζε ππνςίεο δηαηαξαρήο απηνύ ηνπ ηύπνπ θαη λα δηελεξγήζεη 
πεξαηηέξσ εμεηάζεηο, αιιά δελ γίλεηαη λα δηαγλσζηεί απνθιεηζηηθά κε 
απηή ηε κέζνδν. Όκσο δπζηπρώο αθόκα ε ζεξαπεία δελ έρεη βξεζεί γηα 
έλα ηόζν ζνβαξό ζύλδξνκν. 

Θεξαπεία 

    Ζ γνληδηαθή ζεξαπεία βξίζθεηαη αθφκα ζε εκβξπτθφ ζηάδην θαη δελ 

έρνπλ αλαπηπρζεί ηερληθέο ζεξαπείαο ηφζν κεγάισλ ρξσκνζσκηθψλ 

αλσκαιηψλ. Σα πεξηζζφηεξα απφ ηα ηαηξηθά πξνβιήκαηα κπνξνχλ λα 

αληηκεησπηζηνχλ επηηπρψο κε ηηο παξνχζεο ηαηξηθέο κεζφδνπο. Σα 

πξψηκα πξνγξάκκαηα παξέκβαζεο, ρξεζηκνπνηψληαο κηα πνηθηιία 

ζεξαπεηψλ θαη εθπαηδεπηηθψλ κεζφδσλ, επηθεληξψλνληαη ζηελ ελίζρπζε 

ηεο ζσκαηηθήο, δηαλνεηηθήο, αηζζεηεξηαθήο θαη θνηλσληθήο αλάπηπμεο 

θαη έρεη απνδεηρηεί πσο βειηηψλνπλ θαηά πνιχ ηε κειινληηθή εηθφλα ηνπ 

παηδηνχ. 

Αληηκεηψπηζε - ζεξαπεία 

    Παξφιν πνπ ην ζχλδξνκν Cri du Chat δεκηνπξγεί θάπνηεο 

πξνβιεκαηηθέο ζπκπεξηθνξέο, ηα παηδηά πνπ γελληνχληαη κ' απηφ είλαη 

ζπλήζσο αμηαγάπεηα, θνηλσληθά, ραξνχκελα θαη κε κεγάιε αίζζεζε 
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ρηνχκνξ θεξδίδνληαο έηζη κηα μερσξηζηή ζέζε ζηελ νηθνγέλεηα θαη ηελ 

θνηλφηεηά ηνπο. 

Σα πξψηκα πξνγξάκκαηα παξέκβαζεο ζα πξέπεη λα πεξηιακβάλνπλ: 

1. Φπζηνζεξαπεία 

2. Λνγνζεξαπεία 

3. Δξγνζεξαπεία 

4. πκπεξηθνξηζηηθνχο ρεηξηζκνχο (αλ είλαη απαξαίηεην) 

    Δθφζνλ ηα πεξηζζφηεξα παηδηά κε ην ζχλδξνκν έρνπλ ζνβαξά 

πξνβιήκαηα αλάπηπμεο ηεο γιψζζαο, ε ινγνζεξαπεία είλαη δσηηθήο 

ζεκαζίαο. Ζ εηζαγσγή - απφ πνιχ λσξίο - ελαιιαθηηθψλ ηξφπσλ 

επηθνηλσλίαο ζπκπεξηιακβαλνκέλσλ ζπζηεκάησλ πνπ ρξεζηκνπνηνχλ 

λνήκαηα, ζε ζπλδπαζκφ κε έλα εηθνληθφ ζχζηεκα ζπκβφισλ φπσο ην 

ζχζηεκα Makaton, ζα πξνσζήζνπλ ηελ αλάπηπμε ηνπ ιφγνπ ηνπ παηδηνχ, 

ηελ απφθηεζε ηεο γιψζζαο θαη ηεο ζσζηήο ζπκπεξηθνξάο. Σα παηδηά κε 

Cri du Chat ζπλήζσο δείρλνπλ δσεξφ ελδηαθέξνλ γηα επηθνηλσλία θαη 

πνιιά απφ απηά αλαπηχζζνπλ δηθά ηνπο λνήκαηα θαη ρεηξνλνκίεο γηα λα 

επηθνηλσλνχλ, πξνηηκψληαο απηά απφ ηα πην δχζθνια θαη δνκεκέλα 

λνήκαηα ελφο ζπζηήκαηνο επηθνηλσλίαο. Σα παηδηά πνπ δελ κπνξνχλ λα 

επηθνηλσλήζνπλ απνηειεζκαηηθά βηψλνπλ έληνλε "καηαίσζε" (δει. ιχπε 

θαη απψιεηα ελδηαθέξνληνο ιφγσ αηζζήκαηνο αληθαλφηεηαο ή κία 

αίζζεζεο ηνπ αληθαλνπνίεηνπ). Χο απνηέιεζκα, εθδειψλνπλ 

πξνβιήκαηα ζπκπεξηθνξάο. Ζ βειηίσζε ηεο ηθαλφηεηαο ελφο παηδηνχ λα 

επηθνηλσλεί κε θάζε ηξφπν, φρη κφλν ην βνεζά λα γλσζηνπνηεί ηηο 

αλάγθεο ηνπο αιιά επίζεο ην βνεζά λα αλαπηχζζεηαη δηαλνεηηθά θαη 

θνηλσληθά κεγηζηνπνηψληαο ηελ πνηφηεηα ηεο δσήο ηνπ ζε ακέηξεην 

βαζκφ. Μεγαιχηεξα παηδηά θαη ελήιηθεο πνπ δελ έρνπλ θαηαθηήζεη 

επαξθείο γισζζηθέο ηθαλφηεηεο κπνξνχλ λα επσθειεζνχλ απφ ηε ρξήζε 

κηα ζπζθεπήο επηθνηλσλίαο. Σν επίπεδν απηνλνκίαο πνπ έλα 

ζπγθεθξηκέλν παηδί κπνξεί λα επηηχρεη εμαξηάηαη απφ ην δπλακηθφ ηνπ ζε 

ζπλδπαζκφ κε ηηο ηθαλφηεηεο θαη ηελ επάξθεηα ησλ εθπαηδεπηψλ ηνπ. 

Δθείλα ηα άηνκα πνπ είλαη ζνβαξά επεξεαζκέλα απφ ην ζχλδξνκν 

ρξήδνπλ νινήκεξεο θξνληίδαο θαζ΄ φιε ηε δηάξθεηα ηεο δσήο ηνπο. Οη 

πεξηζζφηεξνη άλζξσπνη πνπ θέξνπλ ην ζχλδξνκν Cri du Chat είλαη 

ηθαλνί λα επηηχρνπλ έλαλ βαζκφ αλεμάξηεηεο απηνθξνληίδαο αιιά 

απαηηείηαη επίβιεςε θαη θξνληίδα δηα βίνπ. Μεξηθά άηνκα απφ ηα άηνκα 

πνπ έρνπλ επεξεαζηεί ιηγφηεξν απφ ην ζχλδξνκν ελδέρεηαη λα δήζνπλ 

αλεμάξηεηα (ή κε ειάρηζηε βνήζεηα) ζηελ θνηλφηεηα. 
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3.6 χλδξνκν Κιατλεθέιηεξ 

 

 

 

 

 

 

 
 

Σν ζχλδξνκν Klinefelter  ζπλαληάηαη απνθιεηζηηθά ζηα αγφξηα 

Σν ζχλδξνκν Κιατλεθέιηεξ είλαη κηα ρξσκνζσκηθή αλσκαιία πνπ 

ραξαθηεξίδεηαη απφ ειάρηζηα ή αλχπαξθηα ζπεξκαηνδσάξηα ζην ζπέξκα. 

Σν ζχλδξνκν Κιατλεθέιηεξ εκθαλίδεηαη φηαλ ν άλδξαο έρεη έλα 

επηπιένλ ρξσκνζψκαηα X (XXY αληί γηα XY). ε πνιιέο πεξηπηψζεηο, 

νη φξρεηο εμαθνινπζνχλ λα παξάγνπλ ζπέξκα. Δπεηδή, φκσο, πξφθεηηαη 

γηα θιεξνλνκηθή δηαηαξαρή, νη άλδξεο πνπ εκθαλίδνπλ απηφ ην 

πξφβιεκα ζα πξέπεη λα ζπκβνπιεχνληαη γελεηηζηή πξνηνχ επηρεηξήζνπλ 

λα ηεθλνπνηήζνπλ. Καη απηφ γηαηί θάπνηα ζπεξκαηνδσάξηα ζα πεξηέρνπλ 

έλα επηπιένλ Υ ρξσκφζσκα θαη ην παηδί κπνξεί λα θιεξνλνκήζεη ηε 

δηαηαξαρή ηνπ παηέξα. Ο έιεγρνο ησλ ρξσκνζσκάησλ ησλ εκβξχσλ – 

πξνεκθπηεπηηθή δηάγλσζε – είλαη κηα απφ ηηο επηινγέο πνπ ππάξρνπλ γηα 

ηε γέλλεζε πγηψλ παηδηψλ. 

Σν ζχλδξνκν πήξε ην φλνκά ηνπ απφ ηνλ Γξα Υάξη Κιατλεθέιηεξ, ν 

νπνίνο ην 1942 ζπλεξγάζηεθε κε ηνλ Φνχιεξ Οικπξάηη ζην Γεληθφ 

Ννζνθνκείν ηεο Μαζαρνπζέηεο (Massachusetts General Hospital), 

http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A3%CF%8D%CE%BD%CE%B4%CF%81%CE%BF%CE%BC%CE%BF
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A3%CF%80%CE%B5%CF%81%CE%BC%CE%B1%CF%84%CE%BF%CE%B6%CF%89%CE%AC%CF%81%CE%B9%CE%BF
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A3%CF%80%CE%AD%CF%81%CE%BC%CE%B1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A7%CF%81%CF%89%CE%BC%CF%8C%CF%83%CF%89%CE%BC%CE%B1
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%8C%CF%81%CF%87%CE%B9%CF%82
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%86%CE%BD%CE%B4%CF%81%CE%B1%CF%82
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%A7%CE%AC%CF%81%CE%B9_%CE%9A%CE%BB%CE%B1%CF%8A%CE%BD%CE%B5%CF%86%CE%AD%CE%BB%CF%84%CE%B5%CF%81
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ζηε Βνζηψλε θαη ήηαλ ν πξψηνο ν νπνίνο ην πεξηέγξαςε ηνλ ίδην ρξφλν. 

Δηζη ην 1942 νη Klinefelter, Reinfestein, Albright έθαλαλ πεξηγξαθή κηαο 

εηδηθήο κνξθήο αλδξηθήο αηξνθίαο ησλ γελλεηηθψλ νξγάλσλ θαη 

ππεξβνιηθήο αλάπηπμεο ησλ αδέλσλ ησλ καζηψλ.  Έηζη ινηπφλ, φπσο 

παξνπζηάδεηαη ζηηο έξεπλεο ε ζπρλφηεηα ηνπ ζπλδξφκνπ είλαη 1 ζηηο 

1000 αξζεληθνχο ηνθεηνχο θαη ην βαζηθφ ραξαθηεξηζηηθφ είλαη έλα 

παξαπάλσ ρξσκφζσκα (ΥΥΤ) ή θάπνηεο θνξέο πεξηζζφηεξα 

ρξσκνζψκαηα ( ΥΥΥΥΥΥΤ) ζην 23ν  δεχγνο ησλ ρξσκνζσκάησλ. 

Έρεη επηζεκαλζεί φηη θαηά ην 25%  κε 50 % ζρεηίδεηαη κε αίηην λνεηηθήο 

πζηέξεζεο αιιά θαη κε δηαηαξαρέο άξξελσλ θαη ζειέσλ νξκνλψλ θαη 

θαηαζθεπήο νξγάλσλ ζηα άηνκα πνπ θέξνπλ ηε δηαηαξαρή, αιιηψο 

γλσζηή σο "δπζγελεζία ησλ ζπεξκαηηθψλ ζσιελαξίσλ" 

 

Γηάγλσζε 

Σν ζχλδξνκν κπνξεί λα δηαγλσζζεί πξνγελλεηηθά κε 

ακληνθέληεζε θαη αλάιπζε ηνπ ακληαθνχ πγξνχ . Απηφ απνηειεί δίιεκκα 

γηα ηνπ γνλείοαθνχ ελψ ε πξφγλσζε είλαη θαιή , ππάξρνπλ πηζαλφηεηεο 

λα εκθαληζηνχλ θαηλνηππηθέο αλσκαιίεο ζηελ πνξεία. 

Οη πεξηζζφηεξνη πάζρνληεο απφ Klinefelter δνχλε ρσξίο λα έρεη 

δηαγλσζζεί ε θαηάζηαζή ηνπο. 

  

πκπηψκαηα  

ηνπο αζζελείο κε ζχλδξνκν Klinefelter ππάξρεη κεγάιε εηεξνγέλεηα 

φζνλ αθνξά ηελ εκθάληζε ησλ ζπκπησκάησλ ηνπ ζπλδξφκνπ. πλήζσο 

δελ γίλνληαη αληηιεπηά κέρξη ηελ εθεβεία. Οξηζκέλνη απφ ηνπο άξξελεο 

κε ην ζχλδξνκν δελ παξνπζηάδνπλ θαλέλα απφ ηα βαζηθά 

ραξαθηεξηζηηθά. 

 

Μεξηθά ραξαθηεξηζηηθά πνπ παξαηεξνχληαη είλαη: 

 

 ηεηξφηεηα & Έιιεηςε ζεμνπαιηθνχ ελζηίθηνπ : δελ παξάγνπλ 

ζπεξκαηνδσάξηα, εθφζνλ ηα ζπεξκαηηθά ηνπο ζσιελάξηα δελ 

είλαη θπζηνινγηθά 

 Μηθξνί φξρεηο 

 Κάπνηεο θνξέο εκθαλίδνπλ γπλαηθνκαζηία 

 πλήζσο έρνπλ λνεηηθή πζηέξεζε 

 Τςειφ αλάζηεκα θαη καθξηά άθξα 

 Κφπσζε , αδπλακία  θαη ζηπηηθή δπζιεηηνπξγία 

 Έιιεηςε ηξηρνθπΐαο ζε κέξε ηνπ ζψκαηνο θαη ζην πξφζσπν. 

 2/3 ησλ αηφκσλ έρνπλ καζεζηαθά πξνβιήκαηα 

 πλήζσο παξνπζηάδνπλ πξνβιήκαηα ιφγνπ θαη νκηιίαο: 

http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%92%CE%BF%CF%83%CF%84%CF%8E%CE%BD%CE%B7
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 Καζπζηέξεζε ιφγνπ 

 Αξζξσηηθέο δπζθνιίεο 

 Γπζθνιίεο θαη ειιείςεηο ζηελ επεμεξγαζία ηνπ ιφγνπ 

 Γπζθνιίεο αθνπζηηθήο κλήκεο 

 Γπζθνιίεο ζηελ έθθξαζε ηνπ ιφγνπ 

 Γπζθνιίεο ζηνλ ηνκέο ηεο πξαγκαηνινγίαο θαη ζεκαζηνινγίαο. 

 Μεξηθνί παξνπζηάδνπλ  δεπηεξνγελή πξνβιήκαηα 

ζπκπεξηθνξάοφπσο αληηθνηλσληθφηεηα θαη ρακειή 

απηνεθηίκεζε. 

 

Οπζηαζηηθά έλαο άλδξαο κε ζχλδξνκν Κιατλεθέιηεξ δελ είλαη πάληα 

άκεζα αλαγλσξίζηκνο. πρλά έρεη καζηνχο (γπλαηθνκαζηία). Γηάθνξα 

θπζηθά ζπκπηψκαηα, φπσο κηθξνί φξρεηο θαη πένο κπνξεί λα 

ππνδειψλνπλ ηελ χπαξμε ζπλδξφκνπ Κιατλεθέιηεξ. Ο ζπλδπαζκφο 

πξνβιεκάησλ γνληκφηεηαο θαη αλεπαξθψλ επηπέδσλ νξκνλψλ 

ζην αίκα (πςειά επίπεδα γνλαδνηξνπηλψλ πνπ δηεγείξνπλ ηε ιεηηνπξγία 

ησλ φξρεσλ ζε άλδξεο) είλαη νη ζεκαληηθφηεξεο ελδείμεηο ηεο πάζεζεο. 

Χο λεαξφ αγφξη, ν άλδξαο κπνξεί λα ήηαλ ςειφο θαη αδχλαηνο θαη λα 

παξνπζίαδε βξαδχηεηα ζηε κάζεζε. 

Θεξαπεία 

Γελ ππάξρεη ζεξαπεία γηα ην ζχλδξνκν Klinefelter 

Παξφια απηά γξήγνξε αλαγλψξηζε θαη θαηάιιειε νξκνλνζεξαπεία κε 

ηεζηνζηεξφλε είλαη ζεκαληηθή δηφηη κπνξεί λα αλαπηπρζνχλ δεπηεξνγελή 

γελεηηθά ραξαθηεξηζηηθά, φπσο γέληα. 

1. Γπζηπρψο ην ζχλδξνκν ζπάληα δηαγηγλψζθεηαη πξηλ ηελ εθεβεία ψζηε 

λα μεθηλήζεη εγθαίξσο ε ζεξαπεία αλαπιήξσζεο ησλ αλδξνγφλσλ πνπ 

είλαη θαη ε ελδεδεηγκέλε . 

2. Οη ηαθηηθέο δφζεηο ηεζηνζηεξφλεο αληηκεησπίδνπλ ζε κεγάιν βαζκφ 

ηα ραξαθηεξηζηηθά πνπ πξνθχπηνπλ απφ ηελ έιιεηςε ηεο . Έηζη ν 

αζζελήο απμάλεη ηε δχλακή ηνπ απνθηψληαο έλαλ πην κπψδε 

ζσκαηφηππν ,πξνζηαηεχεηαη απφ ηελ νζηενπφξσζε , παξνπζηάδεη 

αχμεζε ηεο ηξηρνθπΐαο , αχμεζε ησλ ζεμνπαιηθψλ νξκψλ θαη 

κεγέζπλζε ησλ φξρεσλ. Παξάιιεια ππάξρεη βειηίσζε ηεο δηάζεζεο , 

ηεο απηνεηθφλαο θαη ηεο ζπκπεξηθνξάο. 

3. Γηα ηελ αληηκεηψπηζε ηεο γπλαηθνκαζηίαο γίλεηαη καζηεθηνκή πνπ 

βνεζά ζηε πξφιεςε ηνπ θαξθίλνπ ηνπ καζηνχ 

4. Καζψο πνιιά απφ ηα άηνκα κε ην ζχλδξνκν παξνπζηάδνπλ 

πξνβιήκαηα ιφγνπ ζα πξέπεη λα αλαδεηείηαη βνήζεηα απφ 

ινγνζεξαπεπηή. 

5. Δπίζεο, πξέπεη λα αλαδεηείηαη ε βνήζεηα γελεηηζηή , ελδνθξηλνιφγνπ, 

ρεηξνχξγνπ  θαη ςπρνιφγνπ. 

http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%86%CE%BD%CE%B4%CF%81%CE%B1%CF%82
http://el.wikipedia.org/wiki/%CE%91%CE%AF%CE%BC%CE%B1
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πλνιηθά, ην 7% ησλ ζηείξσλ αλδξψλ έρνπλ θάπνηα κνξθή 

ρξσκνζσκηθήο αλσκαιίαο. ην 10-15% ησλ αλδξψλ κε αδσνζπεξκία 

ππάξρεη έλα ειάηησκα, ζε ζχγθξηζε κε ην 5% ησλ αλδξψλ κε 

νιηγνδσνζπεξκία (κηθξφο αξηζκφο ζπεξκαηνδσαξίσλ) θαη κφιηο 1% ησλ 

αλδξψλ κε θπζηνινγηθφ αξηζκφ ζπεξκαηνδσαξίσλ. Σα δχν ηξίηα απηψλ 

ησλ ρξσκνζσκηθψλ αλσκαιηψλ αθνξνχλ ην ζχλδξνκν Κιατλεθέιηεξ. 

 

Πηζαλή ζπκπεξηθνξά απφ έλα αγφξη κε ην ζχλδξνκν KLINEFELTER  

 

Καηά ηε δηάξθεηα ηεο εθεβείαο ηα αγφξηα κε ην ζχλδξνκναληηκεησπίδνπλ 

αξθεηά πξνβιήκαηα ζην ζρνιείν. Απηφ ζπκβαίλεη δηφηη ηα αγφξηα απηά 

ηείλνπλ λα κελ είλαη ηδηαίηεξα δπλαηά ή αζιεηηθά φπσο ηα αληίζηνηρα 

αγφξηα ηεο ειηθίαο ηνπο. Ζ έιιεηςε ηεο ζηηβαξφηεηαο ζε ζπλδπαζκφ κε 

ηα καζεζηαθά πξνβιήκαηα, κπνξεί λα πξνθαιέζεη δεκηά ζηελ 

απηνεηθφλα ηνπ εθήβνπ. Δπίζεο, αξθεηέο θνξέο έρεη παξαηεξεζεί φηη ηα 

αγφξηα απηά πέθηνπλ ζχκαηα ζρνιηθνχ εθθνβηζκνχ θαη θνξντδίαο απφ 

άιινπο καζεηέο, κε ζπλέπεηα ε αδπλακία δηαρείξηζεο ησλ δπζθνιηψλ λα 

νδεγεί ηα παηδηά κε Klinefelterζε έληνλα ζπκπεξηθνξηζηηθά πξνβιήκαηα. 

Αθφκα κηα ζπγθεθξηκέλε έξεπλα αλαθέξεη φηη ηα άηνκα κε ην ζχλδξνκν 

είλαη πην πηζαλφ λα έρνπλ ζρνιηθή απνηπρία, θαηάζιηςε θαη άιια 

ςπρνινγηθά πξνβιήκαηα, θαζψο θαη έιιεηςε ελζνπζηαζκνχ θαη 

ελεξγεηηθφηεηαο. Δπηπξφζζεηα, ε ίδηα έξεπλα δηαπηζηψλεη φηη ηα άηνκα 

κε ην ζχλδξνκν ζπλήζσο δελ παληξεχνληαη .Παξφια απηά, κηιψληαο 

γεληθά ζα ιέγακε φηη αλακέλεηαη φηη απηά ηα παηδία ζα ιάβνπλ ηελ 

θαηάιιειε παξέκβαζε, φπσο ζπκβνπιεπηηθή θαη πξφζζεηα νξκνλψλ απφ 

λσξίο, κε ζθνπφ λα δήζνπλ κηα παξαγσγηθή θαη γεκάηε δσή. 

 

Ρφινο ηνπ θξάηνπο ! Τπνζηεξίδεη απηά ηα άηνκα θαη αλ λαη πνζφ; 

  

ηα ζίγνπξα ην θξάηνο πξνζπαζεί λα εληάμεη απηνχο ηνπο 

αλζξψπνπο ζηα πιαίζηα ηεο θνηλσλίαο θαη λα ηνπο βνεζήζεη λα δήζνπλ 

κηα επθνιφηεξε δσή ,Άιινηε δηακνξθψλνληαο μερσξηζηνχο δεκνζίνπο 

ρψξνπο γηα απηέο ηηο θαηεγνξίεο αλζξψπσλ θαη άιινηε εμαζθαιίδνληαο 

θέληξα απνθαηαζηάζεηο. 

Σν θαζήθνλ ηνπ δελ ζηακαηά εθεί, νθείιεη αθφκα λα εμαζθαιίδεη 

ζέζεηο εξγαζίαο έηζη ψζηε ηα άηνκα απηά κεδελφο εμαηξνπκέλνπ λα 

κπνξνχλ λα δηεμάγνπλ κηα αμηνπξεπή δσή. 

Όκσο εμαηηίαο πνιιψλ παξαγφλησλ, ηα πνιηηηζκέλα θξάηε ηεο γεο 

δελ είλαη ζε ζέζε λα εμαζθαιίδνπλ φια ηα πξναλαθεξζέληα αγαζά! Έηζη 

απηνί νη θαηεγνξία αλζξψπσλ βηψλεη θαζεκεξηλά θνηλσληθφ, 

επαγγεικαηηθφ ,εθπαηδεπηηθφ θαη πνιιψλ άιισλ εηδψλ   απνθιεηζκφ. 
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3.7 χλδξνκν  Rett 

 
Γεληθά 

 

Σν ζχλδξνκν Rett (RΣΣ) είλαη θπινζχλδεηε επηθξαηεηηθή 

λεπξναλαπηπμηαθή δηαηαξαρή, ε νπνία εληνπίζηεθε απφ ηνλ Απζηξηαθφ 

ηαηξφ Andrea Rett ην 1966,  θαη απνηειεί ηε δεχηεξε αηηία λνεηηθήο 

πζηέξεζεο ζηα θνξίηζηα κεηά ην ζχλδξνκν Down. Σν ζχλδξνκν RTT 

εκθαλίδεηαη κε ζπρλφηεηα 1:10000 -1:15000 θνξίηζηα θαη ζπλαληάηαη 

πνιχ πην ζπάληα ζηα αγφξηα, ζηα νπνία θαη κέρξη πξφζθαηα ζεσξείην 

ζαλαηεθφξνο λφζνο. Πξφζθαηα αλαθαιχθζεθε, φηη έλα κεγάιν πνζνζηφ 

αηφκσλ κε ζχλδξνκν Rett εκθαλίδνπλ κηα κεηαβνιή ή ειάηησκα ζην 

γνλίδην MECP2 ηνπ X ρξσκνζψκαηνο. Παξ' φιν πνπ αξρηθά ηα 

ζπκπηψκαηα δελ είλαη εκθαλή, ην ζχλδξνκν Rett παξνπζηάδεηαη απφ ηε 

γέλλεζε θαη γίλεηαη πεξηζζφηεξν επδηάθξηην ζηε δηάξθεηα ηνπ δεχηεξνπ 

έηνπο δσήο. 

 

Γηάγλσζε  

Ζ δηάγλσζε ηνπ ζπλδξφκνπ γίλεηαη θιηληθά, δειαδή απφ εηδηθφ 

επηζηήκνλα θαη ελδερνκέλσο ζε εξγαζηεξηαθφ πεξηβάιινλ. ε πνιιέο 

πεξηπηψζεηο ε χπαξμε ηνπ ζπλδξφκνπ επηβεβαηψλεηαη κε ηε δηεμαγσγή 

γελεηηθνχ ειέγρνπ.  

Σππηθά ζπκπηψκαηα 

 

 Μηθξή πεξίνδνο αδξάλεηαο ζηελ αλάπηπμε, πεξίπνπ απφ ην ηέινο 

ηνπ πξψηνπ έηνπο, πνπ δηαξθεί κέρξη λα αξρίζεη ε παιηλδξφκεζε. 

 Πεξίνδνο παιηλδξφκεζεο, φπνπ ε ηθαλφηεηα νκηιίαο θαη θίλεζεο 

ησλ ρεξηψλ κεηψλεηαη. Απηφ ζπκβαίλεη κεηαμχ 9 θαη 30 κελψλ.  

 Αλάπηπμε επαλαιεπηηθψλ θηλήζεσλ ζηα ρέξηα (ζπζηξνθέο, 

παιακάθηα, θηππήκαηα ησλ ρεξηψλ θαη ηνπνζέηεζε ησλ ρεξηψλ 

ζην ζηφκα).  

 Δκθάληζε δχζθακπηεο θαη ηξαρείαο ζηάζεο θαη βαδίζκαηνο. 

 Καλνληθή πεξηθέξεηα θξαλίνπ θαηά ηε γέλλεζε κε αθφινπζε 

επηβξάδπλζε ζηελ αλάπηπμε ηνπ θξαλίνπ κεηαμχ ησλ δχν κελψλ 

θαη ηεζζάξσλ ρξφλσλ πεξίπνπ. 

 Γπζθνηιηφηεηα θαη γαζηξννηζνθαγηθή παιηλδξφκεζε. 

 Καξδηαθά πξνβιήκαηα. 
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Γεπηεξεχνληα ζπκπηψκαηα 

 

 Αλσκαιίεο ζηελ αλαπλνή, δχζπλνηα, θξάηεκα ηεο αλαπλνήο θαη 

θαηάπνζε αέξα.  

 Δπηιεςία: πάλσ απφ ην 50% ησλ αηφκσλ κε ζχλδξνκν Rett 

εκθαλίδνπλ θάπνηαο κνξθήο επηιεπηηθή θξίζε αλά δηαζηήκαηα. 

 Με θπζηνινγηθφ ειεθηξνεγθεθαινγξάθεκα.  

 Αθακςία κπψλ θαη ζθηγκέλεο αξζξψζεηο.  

 Άζηαηε βάδηζε (κηζνί απφ απηνχο θνξείο ηνχ ζπλδξφκνπ 

απνθηνχλ αλεμάξηεηε θίλεζε).  

 θνιίσζε (θακπχιε ηνπ ζπφλδπινπ).  

 Καζπζηεξεκέλε αλάπηπμε.  

 Ξαθληθέο πξνζβνιέο αζζέλεηαο (ζπαζκνί).  

 Κπαλφ έσο εξπζξφ ρξψκα θάησ άθξσλ θαη παηνπζψλ εμαηηίαο  ηεο 

θαθήο θπθινθνξίαο ηνπ αίκαηνο.  

 Σξηγκφο δνληηψλ (ην άηνκν ηξίδεη ηα δφληηα ηνπ). 

 Γπζθαγία ( δπζθνιίεο ζηε κάζεζε , θαηάπνζε θαη πφζε). 

 Γηαηαξαγκέλν χπλν. 

 Ννεηηθή πζηέξεζε θαη απηηζκφο. 

Σα άηνκα κε ζχλδξνκν Rett έρνπλ έληνλε επηζπκία λα επηθνηλσλνχλ. 

Μπνξνχλ αλ επηθνηλσλνχλ δηακέζνπ:  

 Αγγηγκάησλ  

 Δηθφλσλ θαη γξακκάησλ  

 Πηλάθσλ ιέμεσλ  

 Υξεζηκνπνίεζεο ησλ καηηψλ  

 πζθεπψλ εμαγσγήο ηεο θσλήο  

Αληηκεηψπηζε 

 Φπζηθνζεξαπείεο ( βνεζνχλ ζην λα βειηησζεί θαη λα δηαηεξεζεί ε 

θηλεηηθφηεηα θαη ε ηζνξξνπία φπσο θαη λα κεησζνχλ νη 

παξακνξθψζεηο ηεο κέζεο θαη ησλ άθξσλ). 

  Δξγνζεξαπείεο ( βνεζνχλ ζηε βειηίσζε θαη ζηε δηαηήξεζε ηεο 

ιεηηνπξγίαο ησλ ρεξηψλ θαζψο θαη ζηελ απηνεμππεξέηεζε). 

  Λνγνζεξαπείεο (βνεζνχλ ζηελ αλάπηπμε κε ιεθηηθήο 

επηθνηλσλίαο κε ηε ρξήζε ρεηξνλνκηψλ , ελαιιαθηηθψλ 

πξνγξακκάησλ νκηιίαο, ζηε δηαηήξεζε θαη ζηε βειηίσζε ηεο 

νκηιίαο θαη ηνπ ιφγνπ, ζηελ αληίιεςε θαη ζηε βειηίσζε ηεο 

θνηλσληθήο αιιειεπίδξαζεο). 

  Θεξαπεία ζίηηζεο –πφζεο ( Βνεζνχλ ζηε βειηίσζε θαη δηαηήξεζε 

ζηνκαηνθηλεηηθψλ- αηζζεηεξηαθψλ ιεηηνπξγηψλ πνπ αθνξνχλ ηε 
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κάζεζε , ηελ θαηάπνζε θαη ηελ πφζε πγξψλ θαζψο θαη ζην 

ζπληνληζκφ πνπ απαηηείηαη γηα ηελ δηαρείξηζε ηξνθήο θαη πγξψλ). 

  Φαξκαθεπηηθή αγσγή γηα ηελ αληηκεηψπηζε ηεο δπζθνηιηφηεηαο , 

ηεο γαζηξννηζνθαγηθήο παιηλδξφκεζεο θαη ησλ θαξδηαθψλ 

πξνβιεκάησλ θαζψο επίζεο θαη ρεηξνπξγηθή αληηκεηψπηζε γηα 

ηελ ζπνλδπιηθή ζηήιε θαη ησλ πξνβιεκάησλ θαξδηάο. Δπηπιένλ , 

αληηεπηιεπηηθέο θαξκαθεπηηθέο αγσγέο γηα λα αληηκεησπηζηνχλ 

δξαζηηθά νη επηιεςίεο. 

 

Φπζηθνζεξαπείεο 

Ζ θπζηθνζεξαπεία απνηειεί κέξνο ηεο ζπκπησκαηηθήο θαη 

ππνζηεξηθηηθήο αληηκεηψπηζεζ ηνπ ζπλδξφκνπ. Οη ζηφρνη ηνπ 

θπζηθνζεξαπεπηηθνχ πξνγξάκκαηνο δηαθνξνπνηνχληαη αξρηθά αλάινγα 

κε ην ζηάδην ηνπ ζπλδξφκνπ πνπ βξίζθεηαη ην παηδί. 

ηα αξρηθά ζηάδηα, ζα πξέπεη λα θξνληίζνπκε ψζηε ην παηδί λα 

θαηαθηήζεη ηα πξνβιεπφκελα θηλεηηθά νξφζεκα, δειαδή λα θάηζεη, λα 

ζηαζεί φξζην, λα βαδίζεη θαη λα επηηχρεη ηελ κεγαιχηεξε δπλαηή 

απηνλνκία. Ζ ηζνξξνπία θη ν ζπληνληζκφο ησλ θηλήζεσλ ζα ρξεηαζηνχλ 

βειηίσζε απηήλ ηελ πεξίνδν. 

Πξνρσξψληαο ζηα επφκελα ζηάδηα, ζα θξνληίζνπκε γηα ηελ θαιή 

θαηάζηαζε ηνπ κπνζθειεηηθνχ ζπζηήκαηνο, δειαδή ηελ δηαηήξεζε ηεο 

κπηθήο ηζρχνο αιιά θαη ηελ ειαζηηθφηεηα ησλ κπψλ. Αθφκε, ηελ 

δηαηήξεζεηνπ εχξνπο ηεο ηξνρηάο ησλ αξζξψζεσλ, κε απψηεξν ζθνπφ 

ηελ πξφιεςε παξακνξθψζεσλ. 

εκαληηθφ θνκκάηη ηεο θπζηθνζεξαπεπηηθήο παξέκβαζεο γίλεηαη 

ζηαδηαθά ε θξνληίδα γηα ηα πξνβιήκαηα ηεο ζπνλδπιηθήο ζηήιεο, ηελ 

ζθνιίσζε. Ζ ελδπλάκσζε ησλ κπψλ ηνπ θνξκνχ θαη ε δηαηήξεζε ηεο 

ειαζηηθφηεηαο ηεο ζπνλδπιηθήο ζηήιε, ζα βνεζήζνπλ ην παηδί λα 

παξακέλεη έζησ κε ππνζηήξημε ζε ιεηηνπξγηθέο ζέζεηο φπσο θαζηζηφ, 

φξζην θαη ππνζηεξηδφκελν λα αιιάδεη βήκαηα. Αθφκε, ζε ζπλδπαζκφ κε 

αλαπλεπζηηθέο αζθήζεηο, ζα δηεπθνιπλζεί ε αλαπλεπζηηθή ιεηηνπξγία, 

πνιχ ζεκαληηθφ δήηεκα θαζψο ε λφζνο πξνρσξά. 

Δίλαη θαιφ νη γνλείο λα ελεκεξσζνχλ γηα ηελ ζεκαζία πνπ έρεη ε 

θηλεηνπνίεζε ηνπ παηδηνχ ζηελ θαιή ιεηηνπξγία ησλ ζπζηεκάησλ ηνπ 

νξγαληζκνχ ηνπ (αλαπλεπζηηθφ,πεπηηθφ,θαξδηαγγεηαθφ), θαη ηεο 

παξακνλήο ηνπ ζε απιέο ιεηηνπξγηθέο ζέζεηο φπσο θαζηζηφ, φξζην ζηνλ 

νξζνζηάηε. Αλ θαηαθέξνπκε ην παηδί λα παίξλεη βάξνο ζηα πφδηα ηνπ θαη 
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λα αιιάδεη βήκαηα κε ππνζηήξημε, ζα είλαη εμππεξεηηθφ ζηνλ 

θαζεκεξηλφ ρεηξηζκφ ηνπ παηδηνχ. 

Καηάιιεια παπνχηζηα, λάξζεθεο, εηδηθέο ζήθεο πηζαλφλ λα είλαη 

ρξήζηκα. Αθφκε, εηδηθφο εμνπιηζκφο γηα ην ζπίηη, φπσο θάζηζκα, 

νξζνζηάηεο, ακαμίδην, ζα ρξεζηκεχζνπλ ζηελ ζσζηή ππνζηήξημε, 

θηλεηνπνίεζε θαη κεηαθίλεζε ηνπ παηδηνχ. 
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3.8 χλδξνκν Angelman 

 χλδξνκν πνπ ζρεηίδεηαη άκεζα κε ηε λνεηηθή πζηέξεζε. Με 

δπζθνιία αληρλεχεηαη θαηά ηε γέλλεζε, θαζψο ηα πεξηζζφηεξα 

ραξαθηεξηζηηθά ηνπ αθνξνχλ ηελ αλάπηπμε (παξά ηελ εκθάληζε). 

Αληρλεχεηαη πεξίπνπ ζηελ ειηθία ησλ 4-7 εηψλ. 

Αηηηνινγία 

 

     Αλαθαιχθηεθε ηε 

δεθαεηία ηνπ '60 απφ θάπνηνλ 

Άγγιν νλφκαηη Angelman. Γηα 

πνιιέο δεθαεηίεο, νη γελεηηθέο 

αλαιχζεηο ζε άηνκα κε 

ζχλδξνκν Angelman δελ 

αλαδείθλπαλ θάπνηα αλσκαιία 

ζηελ θαηαγξαθή ηνπ γελεηηθνχ 

πιηθνχ. Ζ ραξηνγξάθεζε ηνπ αλζξψπηλνπ γνληδηψκαηνο, σζηφζν, 

βνήζεζε λα αλαθαιπθζεί κία πνιχ κηθξήο έθηαζεο "δηαγξαθή" πνπ 

ζρεηίδεηαη κε ηε κνξηαθή δνκή ηνπ ρξσκνζψκαηνο Νν. 15 (ιείπνπλ 

πιεξνθνξίεο ηεο κνξηαθήο δνκήο, δει. ππάξρεη θελφ ζηελ θαηαγξαθή 

ηνπ γελεηηθνχ πιηθνχ). Ζ δηαηαξαρή ζεσξείηαη θαηά βάζε θπινζχλδεηε, 

δειαδή, κεηαθέξεηαη απφ κεηέξα πξνο παηδί. Ζ αληίζηνηρε γελεηηθή 

αλσκαιία απφ παηέξα πξνο παηδί πξνθαιεί έλα άιιν ζχλδξνκν, ην 

νλνκαδφκελν Prader-Willi. ε ζπάληεο πεξηπηψζεηο (3-5%) ην παηδί 

θιεξνλνκεί έλα δεχγνο ρξσκνζσκάησλ λνχκεξν 15, έλα απφ παηέξα θαη 

έλα απφ κεηέξα, σζηφζν ην ρξσκφζσκα πνπ θιεξνλνκεί απφ ηε κεηέξα 

ιεηηνπξγεί φπσο ζα εθείλν πνπ θιεξνλνκείηαη απφ ηνλ παηέξα (ε 

ζπλζήθε απηή αλαθέξεηαη σο "imprinting defect"). Αθφκε ζπαληφηεξα 

(2-3%), ην παηδί θιεξνλνκεί δχν αληίγξαθα ηνπ ρξσκνζψκαηνο λνχκεξν 

15 απφ ηνλ παηέξα (θαη θαλέλα αληίγξαθν απφ ηε κεηέξα). ε απηή ηελ 

πεξίπησζε δελ ππάξρεη "δηαγξαθή". 

Γεληθά ραξαθηεξηζηηθά: 

 Ννεηηθή πζηέξεζε (κπνξεί λα θπκαίλεηαη απφ ειαθξηά έσο βαξηά) 

 Γηαηαξαρέο ηνπ ιφγνπ (απφ ρξήζε απιψλ κεκνλσκέλσλ ιέμεσλ 

έσο παληειή απνπζία ιφγνπ) 

 Σξέκνπιν ησλ άθξσλ 

 Αηαμία βαδίζκαηνο θαη δπζθνιία θίλεζεο (ην βάδηζκα μεθηλά ζηελ 

ειηθία ησλ 4 εηψλ θαη ραξαθηεξίδεηαη απφ ηάζε εκπξφζζηαο θιίζεο, 
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δπζθακςία ή ηξέκνπιν πνδηψλ, πνπ παξακέλνπλ αλνηρηά θαη ζε 

απφζηαζε κεηαμχ ηνπο) 

 Τπεξθηλεηηθφηεηα 

 Μηθξφ εχξνο πξνζνρήο θ.α. 

Δηδηθφηεξα ραξαθηεξηζηηθά: 

 Γηαηαξαρέο ζηελ αλάπηπμε ηνπ κεγέζνπο ηεο θεθαιήο 

(κηθξνθεθαιία) 

 Κπξίαξρν θαη έληνλν γέιην ή ρακφγειν 

 Δκθαλήο επράξηζηε δηάζεζε 

 Κξίζεηο (θπκαίλνληαη απφ άβνπιε θίλεζε κπψλσλ κέρξη θξίζε 

γειαζηηθήο επηιεςίαο (έληνλν γέιην) θαη ιήζαξγν) 

 ηξαβηζκφο 

Αληηκεηψπηζε - Θεξαπεία 

    Βαζηθά, ρνξεγείηαη θαξκαθεπηηθή αγσγή γηα ηηο έληνλεο θξίζεηο 

(αληηπαξνμπζκηθή αγσγή), νη νπνίεο, ζεκεησηένλ, κεξηθέο θνξέο είλαη 

δχζθνιν λα δηαθξηζνχλ απφ ηηο θηλεηηθέο αλσκαιίεο πνπ πξνθαινχληαη 

απφ ην ζχλδξνκν. Ζ θπζηνζεξαπεία βνεζά πνιχ ζηα πξνβιήκαηα 

βάδηζεο θαη, ζε κεξηθέο πεξηπηψζεηο, πξνθεηκέλνπ λα επζπγξακκηζζνχλ 

ηα πφδηα θξίλεηαη ζθφπηκε θαη ρεηξνπξγηθή επέκβαζε. 
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3.9 χλδξνκν Wolf Hirschhorn 

 

  

 

 

 
 

 

 

 

 

Γηαγξαθή ηνπ κηθξνχ βξαρίνλα ηνπ ρξσκνζψκαηνο 4 

ζε αζζελή κε Wolf-Hirschhorn ζχλδξνκν 

 

Οξηζκφο 

   Wolf-Hirschhorn ζχλδξνκν (WHS) αλαθέξεηαη ζε κηα θαηάζηαζε πνπ 

πξνθαιείηαη απφ έλα κέξνο πνπ ιείπεη (δηαγξαθή) ηνπ κηθξνχ βξαρίνλα 

ηνπ ρξσκνζψκαηνο 4.Απηφ πνπ ιείπεη γελεηηθνχ πιηθνχ νδεγεί ζε 

ζνβαξή θαζπζηέξεζε ζηελ αλάπηπμε, κηα ραξαθηεξηζηηθή εκθάληζε ηνπ 

πξνζψπνπ, θαη κπνξεί λα πεξηιακβάλεη κηα πνηθηιία απφ άιιεο γελεηηθέο 

αλσκαιίεο. 

 
Πεξηγξαθή 

   Απηφ ην ζχλδξνκν έρεη αλαθεξζεί ην 1965 ζε δεκνζηεπκέλεο εθζέζεηο 

Wolf θαη Hirschhorn, ν νπνίνο πεξηέγξαςε φηη ηα ραξαθηεξηζηηθά ηνπ 

ζπλδξφκνπ ζπζρεηίζηεθαλ κε δηαγξαθή κέξνπο ηνπ κηθξνχ βξαρίνλα ηνπ 

ρξσκνζψκαηνο 4. Σν βξαρχ ζθέινο ηνπ ρξσκνζψκαηνο νλνκάδεηαη "ξ" 

βξαρίνλα. Έηζη , ην ζχλδξνκν απηφ είλαη επίζεο γλσζηφ σο ζχλδξνκν 4p-

ή δηαγξαθή 4π ζχλδξνκν, θαη πεξηζηαζηαθά σο ζχλδξνκν Wolf. 

Έλα θπζηνινγηθφ θαξπφηππν ηνπ αλζξψπνπ απνηειείηαη απφ 23 δεχγε 

ρξσκνζσκάησλ. Κάζε δεπγάξη είλαη αξηζκεκέλν απφ ην 1 έσο 22 θαη ην 

εηθνζηφ ηξίην δεχγνο είλαη ηα θπιεηηθά ρξσκνζψκαηα. ε θάζε 
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ρξσκφζσκα ππάξρνπλ εθαηνληάδεο γνλίδηα πνπ θαζνξίδνπλ ην πψο νη 

νξγαληζκνί καο εκθαλίδνληαη θαη ιεηηνπξγνχλ. Κάζε θνξά πνπ ε 

δηαγξαθή ή επαλάιεςε απηψλ ησλ γνληδίσλ εκθαλίδνληαη, πξνθαινχλ 

ηδηαίηεξα ραξαθηεξηζηηθά πνπ έξρνληαη λα γίλνπλ γλσζηά σο έλα 

ζπγθεθξηκέλν ζχλδξνκν.  Μεξηθνί αζζελείο πνπ έρνπλ WHS κπνξεί λα 

έρνπλ έλα κηθξφ κέξνο δηαγξακκέλν ηεο 4p, ελψ άιινη κπνξεί λα ιείπεη 

κέρξη ην ήκηζπ ηεο 4p. Γηα ην ιφγν απηφ, νξηζκέλα άηνκα έρνπλ κηα 

ιηγφηεξν ζνβαξή πεξίπησζε ηνπ WHS απφ φ, ηη άιινη.  Σν WHS 

παξνπζηάδεηαη ζπρλά πξηλ απφ ηε γέλλεζε κε βξαδεία αλάπηπμε 

(ελδνκήηξηα θαζπζηέξεζε αλάπηπμεο). Μεξηθά βξέθε κε WHS κπνξεί 

λα είλαη λεθξά ή πεζαίλνπλ ζχληνκα κεηά ηε γέλλεζε. Όπσο πνιινί σο 

ην έλα ηξίην ησλ αζζελψλ πνπ αλαθέξζεθαλ έρνπλ πεζάλεη θαηά ην 

πξψην έηνο ηεο δσήο ηνπο. Άηνκα πνπ έρνπλ WHS έρνπλ πεξηγξαθεί κε 

κηα ραξαθηεξηζηηθή εκθάληζε ηνπ πξνζψπνπ  παξφκνηαο κε θξάλνο. 

Απηφ κπνξεί λα πεξηγξαθεί σο έλα κηθξφ κέγεζνο θεθαιήο 

(κηθξνθεθαιία), ηα κάηηα απέρνπλ πνιχ κεηαμχ ηνπο , ζηξαβσκέλν 

ζηφκα, κηθξφ ην άλσ ρείινο θαη κηθξφ πεγνχλη (κηθξνγλαζία). Απηά ηα 

παηδηά έρνπλ ζνβαξέο αλαπηπμηαθέο θαζπζηεξήζεηο. Άιια ζεκαληηθά 

πξνβιήκαηα πνπ κπνξεί λα πεξηιακβάλνπλ θαξδηαθέο αλσκαιίεο, 

ιαγφρεηιν ή θαη ιπθφζηνκα, αθνήο θαη πξνβιήκαηα ζηα κάηηα. Σα 

πεξηζζφηεξα παηδηά πνπ έρνπλ WHS έρνπλ επηιεπηηθέο θξίζεηο (πεξίπνπ 

90%). Οη επηιεπηηθέο θξίζεηο είλαη έλα απφ ηα κεγαιχηεξα πξνβιήκαηα 

πγείαο ζε παηδηά κε WHS. Απηέο νη θξίζεηο αξρίδνπλ κεηαμχ πέληε θαη 23 

κελψλ, φκσο πεξίπνπ ζην 50% ησλ αηφκσλ έρνπλ ζηακαηήζεη νη θξίζεηο 

κεηαμχ ειηθίαο ηξηψλ θαη 11. Σα πξνβιήκαηα χπλνπ είλαη επίζεο ζπρλφ 

πξφβιεκα ζε παηδηά πνπ έρνπλ WHS. Αλ θαη θαίλεηαη φηη ην κεγαιχηεξν 

κέξνο ηεο βηβιηνγξαθίαο επηθεληξψλεηαη ζε παηδηά πνπ έρνπλ WHS, 

ππάξρνπλ ελήιηθεο πνπ έρνπλ WHS. 
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Γελεηηθφ πξνθίι 

   πρλά, κε ηηο αλαιχζεηο ρξσκνζψκαηνο, είλαη δπλαηφλ λα 

πξνζδηνξηζηεί φηη ζηνλ βξαρχ βξαρίνλα ηνπ ρξσκνζψκαηνο 4 ιείπεη 

θάπνην γελεηηθφ πιηθφ. Σν κέγεζνο ηνπ πιηθνχ πνπ ιείπεη κπνξεί λα 

δηαθέξεη απφ αζζελή ζε αζζελή. Καηά θαηξνχο, ε απαινηθή είλαη ηφζν 

κηθξή ψζηε λα κελ κπνξεί λα αληρλεπζεί κε αλάιπζε 

ρξσκνζψκαηνο. Δάλ έλαο αζζελήο πηζαλφλ λα έρεη WHS , κηα πξνθαλήο 

δηαγξαθή δελ αληρλεχεηαη απφ αλαιχζεηο ξνπηίλαο ρξσκνζψκαηνο, πην 

ιεπηνκεξείο κειέηεο κπνξνχλ λα πξνζδηνξίζνπλ ην γελεηηθφ πιηθφ πνπ 

ιείπεη. WHS κπνξεί επίζεο λα παξνπζηάδεηαη σο κσζατθηζκνχ.  

Μσζατθηζκνχ γηα 4ξ-ζχλδξνκν ζεκαίλεη φηη ην άηνκν έρεη θάπνηα 

θχηηαξα πνπ έρνπλ θαλνληθφ αξηζκφ ρξσκνζσκάησλ 4 θαη άιια θχηηαξα 

πνπ ηνπο ιείπνπλ ην γελεηηθφ πιηθφ. Πεξίπνπ 85-90% ησλ πεξηπηψζεσλ 

ηεο WHS κπνξεί λα πξνθχςεη σο απνηέιεζκα κηαο λέαο δηαγξαθήο ζην 

πξνζβεβιεκέλν άηνκν. Απηφ είλαη επίζεο γλσζηφ σο έλα είδνο 

δηαγξαθήο θαη απιά ζεκαίλεη φηη νη γνλείο ηνπ πξνζβεβιεκέλνπ αηφκνπ 

δελ έρνπλ θακία δηάηαμε ρξσκνζψκαηνο πνπ νδήγεζε ζηε δηαγξαθή. ε 

απηή ηελ πεξίπησζε, ε πηζαλφηεηα γηα ππνηξνπή ζε κειινληηθέο θπήζεηο 

ελφο δεπγαξηνχ νη νπνίνη έρνπλ έλα άξξσζην παηδί δελ απμάλεηαη. ην 

ππφινηπν 10-15% ησλ πεξηπηψζεσλ, έλαο απφ ηνπο γνλείο ηνπ ζην 

πξνζβεβιεκέλν άηνκν θέξεη κηα ηζνδπγηζκέλε κεηάζεζε. Μηα 

ηζνδπγηζκέλε κεηάζεζε είλαη κηα αλαδηάηαμε ζηα ρξσκνζψκαηα ηνπ 

αηφκνπ πνπ δελ πξνθαιεί θαλέλα πξφβιεκα, δεδνκέλνπ φηη έρνπλ φιεο 

ηηο απαξαίηεηεο πιεξνθνξίεο  γελεηηθνχ πιηθνχ πνπ 

ρξεηάδνληαη. Χζηφζν, φηαλ παξάγνπλ σάξηα ή ζπέξκα, ηα σάξηα ή ην 

ζπέξκα κπνξεί λα θαηαιήμεηε κε κηα ηζνξξνπεκέλε ζπκθσλία θαη ζα 

κπνξνχζε λα νδεγήζεη ζηε ζχιιεςε ελφο παηδηνχ πνπ ιείπεη ή έρεη 
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επηπιένλ γελεηηθφ πιηθφ. Απηφ ζα κπνξνχζε λα νδεγήζεη ζε απνβνιή ή 

ζηε γέλλεζε ελφο παηδηνχ κε WHS. Όηαλ έλαο γνλέαο έρεη αλαγλσξηζηεί 

σο έλαο θνξέαο κηαο ηζνξξνπεκέλεο κεηάζεζεο, κε θάζε εγθπκνζχλε 

έρνπλ απμεκέλεο πηζαλφηεηεο γηα λα απνθηήζνπλ παηδί κε κηα αζχκκεηξε 

δηάηαμε ησλ ρξσκνζσκάησλ. Ζ πηζαλφηεηα απηή θαζνξίδεηαη απφ εηδηθέο 

κεηαηνπίζεηο ηνπ αηφκνπ, ηνλ ηξφπν πνπ ηαπηνπνηήζεθε, θαη ηνλ γνλέα 

πνπ είλαη ν θνξέαο ηεο κεηαηφπηζεο. Ζ γελεηηθή ζπκβνπιεπηηθή ζα 

πξέπεη λα πξνζθέξεηαη γηα θάζε νηθνγέλεηα ζηελ νπνία έλα παηδί έρεη 

δηαγλσζηεί φηη έρνπλ WHS. ε άιια κέιε ηεο νηθνγέλεηαο ζα πξέπεη 

επίζεο λα παξέρεηαη ζπκβνπιεπηηθή θαη αλάιπζε ρξσκνζσκάησλ γηα λα 

δηαπηζησζεί εάλ είλαη θνξείο κηαο ηζνξξνπεκέλεο κεηάζεζεο. 

 

Γεκνγξαθηθά ζηνηρεία 

     Ζ ζπρλφηεηα εκθάληζεο απηήο ηεο θαηάζηαζεο είλαη ζπάληα θαη είλαη 

πεξίπνπ κία ζηηο 50.000 γελλήζεηο. Χζηφζν, φπσο θαη κε πνιιέο 

γελεηηθέο αζζέλεηεο, ε θαηάζηαζε κπνξεί λα είλαη θαθή ή δελ κπνξεί λα 

δηαγλσζζεί ζε φια ηα άηνκα πνπ έρνπλ πξνζβιεζεί (εηδηθά αλ ηα 

απνηειέζκαηα ζε θαηάζηαζε εγθπκνζχλεο είλαη ε απψιεηα) ή δεκία ζηηο 

αξρέο ηεο πεξηφδνπ ηνπ λενγέλλεην. Έρεη εθηηκεζεί φηη πεξίπνπ 35% ησλ 

αηφκσλ πνπ έρνπλ WHS πεζαίλνπλ κέζα ζηα δχν πξψηα ρξφληα ηεο 

δσήο. Δπίζεο, κε ηελ έιεπζε ππεξήρσλ ηεο πξνγελλεηηθήο δηάγλσζεο, 

κεξηθά έκβξπα κε αλσκαιίεο κπνξεί λα αληρλεπηνχλ πξηλ απφ ηε γέλλεζε 

θαη νη γνλείο κπνξνχλ λα επηιέμνπλ λα ηεξκαηίζεη ηελ 

εγθπκνζχλε. Πεξίπνπ ηα δχν ηξίηα ησλ πεξηπηψζεσλ πνπ αλαθέξζεθαλ 

ήηαλ ζειπθά. 

 

 

 

Σα ζπκπηψκαηα 

    Δίλαη ζεκαληηθφ λα ζπκφκαζηε φηη θάζε άηνκν πνπ κπνξεί λα έρεη κηα 

ζπγθεθξηκέλε γελεηηθή αλσκαιία είλαη έλα κνλαδηθφ άηνκν. πλεπψο, 

φια ηα άηνκα κε WHS δελ έρνπλ φιεο ηηο ίδηεο ελδείμεηο θαη ηα 

ζπκπηψκαηα. Ο πην ζεκαληηθφο ιφγνο γηα ηε δηάγλσζε ελφο αηφκνπ κε 

ζχλδξνκν δελ είλαη λα βάιεη κηα εηηθέηα γηα ην ζπγθεθξηκέλν 

πξφζσπν. Ο ιφγνο γηα ηε δηάγλσζε είλαη ηφζν φηη νη πξνβιέςεηο 

κπνξνχλ λα γίλνπλ γηα λα θαζνξίζεη ηηο αλάγθεο ηνπ ελ ιφγσ πξνζψπνπ, 
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κε βάζε ηελ ηζηνξία πνπ δηαηίζεληαη απφ άιια άηνκα πνπ πάζρνπλ απφ 

ηελ ίδηα αζζέλεηα. 

Σα ζπκπηψκαηα πνπ κπνξεί λα ζπλδένληαη κε WHS πεξηιακβάλνπλ: 

 αξγή αλάπηπμε πξηλ απφ ηε γέλλεζε 

 αξγή αλάπηπμε κεηά ηε γέλλεζε  

 κηθξφ κέγεζνο ηνπ θεθαιηνχ 

 θξαπγέο ζηελ παηδηθή ειηθία 

 επηιεπηηθέο θξίζεηο 

 ζνβαξέο αλαπηπμηαθέο θαζπζηεξήζεηο 

 ζνβαξή θαζπζηέξεζε ησλ θηλεηηθψλ δεμηνηήησλ 

 ζηξαβηζκφο ζηα κάηηα  

 θαξδηά κάηηα  

 πεζκέλα βιέθαξα  

 πηπρέο ηνπ δέξκαηνο ζηελ γσλία ησλ καηηψλ  

 ιαγφρεηιν ή  θαη ιπθφζηνκα 

 ζχληνκν άλσ ρείινο  

 κηθξφ πεγνχλη  

 αζπκκεηξία ηνπ θξαλίνπ  

 ζηξαβσκέλν ζηφκα 

 εμέρνληα ηξηγσληθή πεξηνρή ηνπ κεηψπνπ  

 ειαηηψκαηα ζην ηξηρσηφ ηεο θεθαιήο, ζην θέληξν ηνπ πίζσ 

κέξνπο ηνπ θεθαιηνχ 

 ππαλάπηπθηα δαθηπιηθά απνηππψκαηα  

 κηα εληαία πηπρή ζε φιε ηελ παιάκε ησλ ρεξηψλ  

 επζπγξακκηζκέλα νζηά ζην κπξνζηηλφ κέξνο ηνπ πνδηνχ  

 ιαθθάθη ζηε βάζε ηεο ζπνλδπιηθήο ζηήιεο 

 αλσκαιίεο ηεο θαξδηάο 

 θακππιφηεηα ηεο ζπνλδπιηθήο ζηήιεο  

 ππαλάπηπθηα νζηά ησλ ρεξηψλ θαη ηεο ιεθάλεο 

 

Γηάγλσζε 

     Όηαλ ππάξρεη ππνςία WHS, ε ρξσκνζσκηθή αλάιπζε ζα πξέπεη λα 

γίλεηαη θαη ην εξγαζηήξην ζα πξέπεη λα ελεκεξψλεηαη γηα ην ηη ζχλδξνκν 

είλαη. Απηφ εμαζθαιίδεη φηη ην εξγαζηήξην εμεηάδεη πξνζεθηηθά ην 

ρξσκφζσκα 4. Αλάιπζε FISH ρξεζηκνπνηείηαη ζην εξγαζηήξην γηα ηνλ 

εληνπηζκφ ηνπ γελεηηθνχ πιηθνχ. Απηφ ζεκαίλεη  φηη  ην DNA ζηε 
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ζπλέρεηα πξνζηίζεηαη ζην δείγκα. Απηφ επηηξέπεη ζηνλ ηερληθφ 

εξγαζηήξηνπ λα εμεηάζεη ζηε ζπλέρεηα, απφ ην κηθξνζθφπην θζνξηζκνχ 

γηα ην ρξσκφζσκα θαη ηνλ εληνπηζκφ επηπιένλ ή γηα θνκκάηηα πνπ 

ιείπνπλ, ηνπ DNA. Με ηε δηαδηθαζία απηή, ηα άηνκα πνπ έρνπλ 

απαιείςεηο ηφζν κηθξή ψζηε λα κελ κπνξνχλ λα αληρλεπζνχλ κε 

αλαιχζεηο ξνπηίλαο ρξσκνζψκαηνο κπνξεί λα είλαη ζε ζέζε λα έρνπλ ηε 

δηαγξαθή αληρλεχεηαη κε. Δίλαη ελδηαθέξνλ, ππάξρεη έλα ζχλδξνκν πνπ 

νλνκάδεηαη Πηη-Rogers-Danks ζχλδξνκν (PRDS) πνπ έρεη αλαθεξζεί φηη 

έρεη παξφκνηα ραξαθηεξηζηηθά κε ην WHS. Πνιιά άηνκα πνπ έρνπλ 

δηαγλσζηεί αξρηθά κε PRDS είραλ ζηε ζπλέρεηα κε ηελ αλάιπζε FISH 

εληνπίζηεθε δηαγξαθή ησλ 4p. Όηαλ έλα δεπγάξη έρεη έλα παηδί κε WHS, 

θαη έλα κέινο ηνπ δεπγαξηνχ θέξεη κηα ηζνδπγηζκέλε κεηάζεζε, ε 

γελεηηθή ζπκβνπιεπηηθή ζα πξέπεη λα πξνζθέξνληαη γηα λα ζπδεηήζνπλ 

ηηο επηινγέο αλαπαξαγσγήο. Μηα επηινγή είλαη ε επηινγή ζπέξκα ή 

σάξην δσξεά έηζη ψζηε ν γνλέαο πνπ έρεη ηελ κεηαηφπηζε δελ πεξλά ην 

γελεηηθφ πιηθφ ηνπ ζην παηδί ηνπ. Μηα άιιε επηινγή είλαη ε 

πξνεκθπηεπηηθή γελεηηθή δηάγλσζε. Πξνεκθπηεπηηθή γελεηηθή δηάγλσζε 

είλαη κηα πνιχ πνιχπινθε δηαδηθαζία πνπ πεξηιακβάλεη ηελ 

εμσζσκαηηθή γνληκνπνίεζε θαη ηε δηάγλσζε ησλ εκβξχσλ πξηλ απφ ηε 

δηάζεζή ηνπο ζηε κήηξα ηεο κεηέξαο. Σέινο, νη επηινγέο ηνπ CVS θαη 

ακληνθέληεζε γηα ηελ πξνγελλεηηθή δηάγλσζε ζα πξέπεη λα 

ζπδεηεζνχλ. Όιεο απηέο νη επηινγέο έρνπλ επηηξέςεη ζε δεπγάξηα κε 

ηζνξξνπεκέλε κεηαηνπίζεσλ λα πξαγκαηνπνηήζνπλ ην φλεηξν ηνπ λα 

έρνπλ πεξηζζφηεξα παηδηά, φηαλ ν θφβνο ηνπ λα  έρεη ην παηδί 

πξνζβιεζεί κπνξεί λα είραλ ζηακαηήζεη .Σα επξήκαηα απηά κπνξεί λα 

πεξηιακβάλνπλ ππεξήρσλ αλσκαιίεο ηεο θαξδηάο, κηθξνθεθαιία, 

αγελεζία ηνπ ζψκαηνο (ιείπεη έλα ζπγθεθξηκέλν ηκήκα ηνπ εγθεθάινπ), 

κηθξνγλαζία, ιαγφρεηιν θαη ην ιπθφζηνκα, κηα ηξχπα ζην δηάθξαγκα 

(δηαθξαγκαηνθήιε). Λάβεηε ππφςε φηη ηα επξήκαηα απηά κπνξεί επίζεο 

λα είλαη ζπλέπηεο ζε άιια γελεηηθά ζχλδξνκα. 

 

Θεξαπεία θαη δηαρείξηζε 

   Γελ ππάξρεη ζεξαπεία γηα ηελ ππνθείκελε πάζεζε ηνπ 

WHS. Δπεμεξγαζία θαη δηαρείξηζε ησλ αζζελψλ πνπ έρνπλ WHS είλαη 

ζπγθεθξηκέλα γηα θάζε άηνκν. Γηα παξάδεηγκα, νξηζκέλα άηνκα πνπ 

έρνπλ WHS κπνξεί λα έρνπλ αλσκαιίεο ηεο θαξδηάο ή έλα ιαγφρεηιν ή  
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θαη ιπθφζηνκα πνπ κπνξεί λα απαηηνχλ ρεηξνπξγηθή επέκβαζε, ελψ 

άιινη δελ κπνξνχλ. Χο εθ ηνχηνπ, δελ ππάξρεη εηδηθή ζεξαπεία γηα ηα 

άηνκα πνπ έρνπλ WHS, κάιινλ, ε ζεξαπεία θαη ε δηαρείξηζε είλαη 

πξνζαλαηνιηζκέλε πξνο ηηο αλάγθεο απηνχ ηνπ ζπγθεθξηκέλνπ αηφκνπ 

θαη είλαη πηζαλφ λα πεξηιακβάλνπλ δηάθνξεο ηαηξηθέο εηδηθφηεηεο.  

Δπηηξέπεη, επίζεο, ηηο αθφινπζεο θαηεπζπληήξηεο γξακκέο γηα ηε 

δηαρείξηζε πνπ πξέπεη λα ζπληζηάηαη. Ζ ζπιινγή απηψλ ησλ 

πιεξνθνξηψλ έρεη δείμεη φηη πνιιά απφ απηά ηα άηνκα κπνξνχλ λα 

επηηχρνπλ κεγαιχηεξε αλάπηπμε απφ φ, ηη ήηαλ πξνεγνπκέλσο πίζηεπαλ 

φηη είλαη δπλαηφλ. 

Οη αθφινπζεο ζπζηάζεηο δηαρείξηζεο έρνπλ γίλεη απφ ηνλ Γξ. Battaglia 

θαη Carey: 

 Σα πξνβιήκαηα ζα πξέπεη λα αληηκεησπηζηνχλ θαη κπνξεί λα 

απαηηνχλ ηνπνζέηεζε ελφο ζσιήλα γαζηξνζηνκίαο. 

 Υαξαθηεξηζκφο ησλ επηιεπηηθψλ θξίζεσλ είλαη ζεκαληηθή θαη 

ζεξαπεία κε αληηεπηιεπηηθά θάξκαθα, φπσο βαιπξντθφ νμχ πξέπεη λα 

δηεξεπλεζεί θαη κπνξεί λα βνεζήζεη ζηνλ έιεγρν ηεο επηιεπηηθήο 

δξαζηεξηφηεηαο ζε πνιιά άηνκα. 

 θειεηηθέο αλσκαιίεο φπσο ξαηβντππνπνδία ζα πξέπεη λα 

αληηκεησπηζηεί. Θα πξέπεη λα γίλεη δεθηφ φηη ε ξαηβντππνπνδία δελ 

ρξεηάδεηαη λα απεπζχλεηαη αλ ην παηδί δελ πξφθεηηαη πνηέ λα 

πεξπαηήζεη. Σα παηδηά κε WHS πξέπεη λα κάζνπλ λα πεξπαηνχλ ρσξίο 

βνήζεηα. 

 Όπσο πεξίπνπ 30% ησλ αηφκσλ κπνξεί λα έρεη ζπγγελείο 

θαξδηαθέο αλσκαιίεο, ε θαξδηά πξέπεη λα εμεηαζηεί. πλήζσο, νη 

βιάβεο ηεο θαξδηάο δελ είλαη ζνβαξέο θαη κπνξεί λα επηζθεπαζηνχλ 

εχθνια ή κπνξεί λα  κελ απαηηνχλ αθφκε θαη ρεηξνπξγηθή επέκβαζε. 

 Ζ απψιεηα ηεο αθνήο κπνξεί λα ζπκβεί  

 κεξηθά παηδηά κπνξεί λα κηινχλ κε κηθξέο πξνηάζεηο, ζα πξέπεη λα 

εμεηάδνληαη γηα πξνβιήκαηα αθνήο. 

 Αλσκαιίεο καηηψλ κπνξεί επνκέλσο, κηα εμέηαζε νθζαικνινγηθή 

πξέπεη λα γίλεη γηα λα απνθιεηζηεί ηπρφλ πξνβιήκαηα ζηα κάηηα, 

αθφκα θαη αλ δελ ππάξρνπλ εκθαλή ζεκάδηα είλαη παξφληα. 

 ε φ, ηη αθνξά ηελ αλάπηπμε ησλ αζζελψλ κε WHS, πξνηείλεηαη 

φηη ηα άηνκα ζπκκεηέρνπλ ζε πξνγξάκκαηα πξνζσπηθήο αλάπηπμεο γηα 
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λα βνεζήζεη κε ηηο θνηλσληθέο δεμηφηεηεο θαη επαγγεικαηηθή ζεξαπεία 

γηα θηλεηηθέο δεμηφηεηεο. 

 

Πξφγλσζε 

    Σα βξέθε πνπ έρνπλ WHS κπνξεί λα είλαη λεθξά ή πεζαίλνπλ ζηε 

λενγέλλεην πεξίνδν θαη ηελ πξφγλσζε θαηά ηε δηάξθεηα ηεο πεξηφδνπ 

απηήο, εμαξηάηαη απφ ην ηηο παξνχζεο γελεηηθέο αλσκαιίεο. Έρεη 

εθηηκεζεί φηη πεξίπνπ 35% ησλ αηφκσλ πνπ έρνπλ WHS πεζαίλνπλ κέζα 

ζηα δχν πξψηα ρξφληα ηεο δσήο. Πνιιά άηνκα πνπ έρνπλ επηβηψζεη WHS 

κέρξη ηελ ελειηθίσζή ηνπο. Παγθνζκίσο, ηα παηδηά κε WHS έρνπλ 

ζνβαξή ή βαξηά αλαπηπμηαθέο θαζπζηεξήζεηο, σζηφζν, ππάξρνπλ πνιιά 

πξνζβεβιεκέλα άηνκα πνπ είλαη ζε ζέζε λα πεξπαηήζνπλ θαη θάπνηνη 

πνπ είλαη ζε ζέζε λα κηιήζεη κε κηθξέο πξνηάζεηο. Δίλαη πξνθαλέο φηη 

πνιινί αζζελείο θαίλεηαη λα πξνρσξήζνπλ καθξχηεξα απφ φ, ηη 

ζεσξείηαη κέρξη ζήκεξα δπλαηφ. Ζ πξαγκαηηθή δηάξθεηα δσήο γηα ηα 

άηνκα πνπ έρνπλ WHS είλαη άγλσζηε, αλ θαη ππάξρνπλ αξθεηά άηνκα 

πνπ έρνπλ WHS πνπ βξίζθνληαη ζην έδαθφο ηνπο 20. 

 

        

 

 

 

 

 



49 

 

3.10 Απηηζκφο 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Ο απηηζκφο απνηειεί κία ζνβαξή λεχξν-ςπρηαηξηθή 

δηαηαξαρή, πνπ δηαξθεί κία νιφθιεξε δσή θαη είλαη ζπλήζσο 

παξνχζα απφ ηε γέλλεζε ηνπ παηδηνχ. ην πιαίζην απηήο ηεο 

δηαηαξαρήο εκπνδίδεηαη ή δπζθνιεχεηαη ε αλάπηπμε νξηζκέλσλ 

ςπρνινγηθψλ δεμηνηήησλ, πνπ είλαη δσηηθέο γηα ηελ ςπρν-

θνηλσληθή ιεηηνπξγία θαη επάξθεηα ηνπ αλζξψπνπ. Οη δεμηφηεηεο 

απηέο ζρεηίδνληαη κε ηελ θνηλσληθή ζπλαιιαγή θαη ακνηβαηφηεηα, 

ηελ επηθνηλσλία θαη ηελ νξγάλσζε πξφζθνξεο θαη ζθφπηκεο 

δξαζηεξηφηεηαο. ηηο πεξηνρέο απηέο, ηα απηηζηηθά άηνκα 

εκθαλίδνπλ ζεκαληηθέο δπζθνιίεο θαη ραξαθηεξηζηηθέο απνθιίζεηο. 

ην πιαίζην ηεο δηαηαξαρήο, ππάξρεη πνηθηιία σο πξνο ηε 

κνξθή ησλ ζπκπησκάησλ, ην ζπλδπαζκφ δπζθνιηψλ θαη ην βαζκφ 

βαξχηεηαο. Δπνκέλσο ηα απηηζηηθά άηνκα, απφ ηε κηα δηαθέξνπλ 

ζεκαληηθά απφ ην θπζηνινγηθφ ελψ απφ ηελ άιιε, δηαθέξνπλ θαη 

κεηαμχ ηνπο. 

ηελ πιεηνςεθία ησλ πεξηπηψζεσλ, ππάξρεη θαη θάπνηνο 

βαζκφο λνεηηθήο θαζπζηέξεζεο. ε έλα κηθξφ ζρεηηθά πνζνζηφ - 

πεξίπνπ ζην 20% - ε λνεκνζχλε δηαηεξείηαη ζην θπζηνινγηθφ ή 

θνληά ζην θπζηνινγηθφ. Απηηζκφο θαη λνεηηθή θαζπζηέξεζε 

ζπλππάξρνπλ ζπρλά, αιιά νη δχν θαηαζηάζεηο δελ είλαη 

ηαπηφζεκεο. Δμάιινπ, ηα απηηζηηθά άηνκα πνπ δηαηεξνχλ 

αληηιεπηηθέο θαη λνεηηθέο ηθαλφηεηεο, πάιη παξνπζηάδνπλ ηηο 

ραξαθηεξηζηηθέο γλσζηαθέο, ςπρνινγηθέο θαη ζπκπεξηθνξηζηηθέο 

απνθιίζεηο. 
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Πφζν ζπρλφο είλαη ν Απηηζκφο; 

Πξέπεη λα ζεκεησζεί φηη ηα ηειεπηαία ρξφληα έρνπλ αιιάμεη 

αξθεηά ηα επηδεκηνινγηθά δεδνκέλα ηνπ απηηζκνχ θαη ησλ 

ζπλαθψλ ηνπ θαηαζηάζεσλ. Με ηελ αλαγλψξηζε κηαο πνηθηιίαο 

κνξθψλ, αξθεηέο πεξηπηψζεηο εληάζζνληαη ηψξα ζηηο δηαηαξαρέο 

«απηηζηηθνχ θάζκαηνο». Δκθαλίδεηαη πνιχ πην ζπρλά ζηα αγφξηα, 

ζε κηα αλαινγία 3-4 αγφξηα πξνο 1 θνξίηζη. Γελ θάλεη δηάθξηζε απφ 

πιεπξάο θπιήο, θνπιηνχξαο ή θνηλσληθήο ηάμεο. Απφ ηα 4-5 ζηα 

10.000 παηδηά πνπ έδηλαλ νη παιαηφηεξεο κειέηεο, ε ζπρλφηεηα 

ηψξα απφ νξηζκέλνπο εξεπλεηέο ππνινγίδεηαη ζε 16,8/10.000, ελψ 

ην πνζνζηφ ησλ ππφινηπσλ δηάρπησλ αλαπηπμηαθψλ δηαηαξαρψλ 

αληηζηνηρεί ζε 45,8/10.000. Μνινλφηη ε ζπρλφηεηα απηή δελ κπνξεί 

λα ζεσξεζεί νξηζηηθή, γηαηί ππάξρνπλ δηαθνξεηηθέο κεζνδνινγίεο 

ζηηο δηάθνξεο κειέηεο, δείρλεη φκσο φηη νη θαηαζηάζεηο απηέο δελ 

είλαη ηφζν ζπάληεο. Με βάζε απηά ηα δεδνκέλα, ππνινγίδεηαη πσο 

ζηελ Διιάδα πξέπεη λα ππάξρνπλ ηνπιάρηζηνλ 4.000 έσο 5.000 

παηδηά θαη ελήιηθα άηνκα κε θιαζηθφ Απηηζκφ θαη 20.000 έσο 

30.000 κε απηηζηηθνχ ηχπνπ δηαηαξαρέο αλάπηπμεο. ην Παγθφζκην 

πλέδξην ηεο World Autism Organization ην 2002, ζηελ 

Μειβνχξλε ηεο Απζηξαιίαο ε ζρεηηθή αλαθνίλσζε αλέθεξε 

αλαινγία 1:500. 

Πνηα είλαη ηα ραξαθηεξηζηηθά ηνπ απηηζκνχ; 

 νβαξή επηβξάδπλζε ζηελ γισζζηθή αλάπηπμε θαη ζηελ 

επηθνηλσλία: 

Ζ γιψζζα εμειίζζεηαη πνιχ αξγά θαη θάπνηεο θνξέο δελ 

αλαπηχζζεηαη θαζφινπ. Δάλ ηειηθά αλαπηπρζεί, ε γισζζηθή έθθξαζε 

παίξλεη ζπλήζσο παξάδνμεο κνξθέο ή γίλεηαη αζπλήζηζηε ρξήζε ιέμεσλ 

ρσξίο θακία ζχλδεζε κε ηελ θαλνληθή ηνπο ζεκαζία. Αθφκα θαη απηνί 

πνπ κπνξνχλ λα ρξεζηκνπνηήζνπλ ηε γιψζζα γηα λα επηθνηλσλήζνπλ, 

κπνξεί λα ρξεζηκνπνηνχλ αζπλήζηζηεο παξνκνηψζεηο ή λα κηινχλ κε κία 

ηππηθή θαη κνλφηνλε θσλή 

 νβαξή επηβξάδπλζε ζηελ θαηαλφεζε ησλ θνηλσληθψλ ζρέζεσλ: 

Σν απηηζηηθφ παηδί ζπρλά απνθεχγεη λα θνηηάμεη ηνλ άιιν ζηα κάηηα, 

δελ ζέιεη λα ην παίξλνπλ αγθαιηά θαη θαίλεηαη λα απνθφβεηαη απφ ηνλ 

θφζκν γχξσ ηνπ. Γελ θαίλεηαη λα ζέιεη ή λα μέξεη πσο λα παίδεη κε ηα 

άιια παηδηά. Ζ ηθαλφηεηά ηνπ λα θάλεη θηιίεο είλαη πξνβιεκαηηθή θαη 

είλαη αλίθαλν λα θαηαλνήζεη ηα ζπλαηζζήκαηα θαη ηηο απφςεηο ησλ 

άιισλ αηφκσλ. 
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 Αλαθφινπζεο κνξθέο αηζζεηεξηαθψλ αληηδξάζεσλ: 

Σν απηηζηηθφ παηδί κπνξεί θαηά πεξηζηάζεηο λα δψζεη ηελ εληχπσζε 

πσο είλαη θσθφ θαη πσο δελ κπνξεί λα αληηδξάζεη ζε ιέμεηο θαη άιινπο 

ήρνπο. Άιιεο ζηηγκέο πάιη, ην ίδην παηδί κπνξεί λα ελνριεζεί ππεξβνιηθά 

απφ έλαλ θαζεκεξηλφ ζφξπβν, φπσο ν ζφξπβνο κηαο ειεθηξηθήο ζθνχπαο, 

ην γαχγηζκα ελφο ζθχινπ ή ην θιάκα ελφο κσξνχ. Σν παηδί κπνξεί λα 

παξνπζηάδεη κηα αλαηζζεζία ζηνλ πφλν θαη κηα έιιεηςε αληαπφθξηζεο 

ζην θξχν ή ζηε δέζηε ή κηα ππεξβνιηθή αληίδξαζε ζε άιια 

αηζζεηεξηαθά εξεζίζκαηα. 

 Αλνκνηνγελείο κνξθέο δηαλνεηηθψλ ιεηηνπξγηψλ: 

Σν απηηζηηθφ άηνκν κπνξεί λα έρεη ηδηαίηεξεο ηθαλφηεηεο ζε θάπνηνπο 

ζπγθεθξηκέλνπο ηνκείο. Μπνξεί λα δηαζέηεη κέγηζηε ηθαλφηεηα ζε 

κεξηθέο ζπγθεθξηκέλεο ιεηηνπξγίεο, ζε ζρέζε κε ην γεληθφ επίπεδν 

ιεηηνπξγίαο ηνπ (π.ρ. δσγξαθηθή, κνπζηθή, καζεκαηηθνί ππνινγηζκνί, 

απνκλεκφλεπζε γεγνλφησλ). Πεξίπνπ 20%-30% ησλ απηηζηηθψλ αηφκσλ 

έρνπλ λνεκνζχλε ζηνλ κέζν ή θαη πάλσ απφ ην κέζν φξν. Απφ ηελ άιιε 

κεξηά, ε πιεηνςεθία ησλ παηδηψλ (70%-80%) παξνπζηάδνπλ δηάθνξνπο 

βαζκνχο λνεηηθήο θαζπζηέξεζεο. Απηφο ν ζπλδπαζκφο δηαλνεηηθψλ 

κεηνλεμηψλ θαη δπλαηνηήησλ θάλεη ηνλ Απηηζκφ ηδηαίηεξα πνιχπινθν. 

 Έθδεινη  πεξηνξηζκoί δξαζηεξηνηήησλ θαη ελδηαθεξφλησλ: 

Έλα άηνκν πνπ ππνθέξεη απφ Απηηζκφ κπνξεί λα παξνπζηάδεη 

επαλαιακβαλφκελεο ζσκαηηθέο θηλήζεηο, φπσο ρεηξνθξφηεκα, 

πεξηζηξνθέο ή θνχλεκα θνξκνχ. Μεξηθά άηνκα κε Απηηζκφ κπνξεί λα 

κηινχλ επίκνλα μαλά θαη μαλά γηα ην ίδην ζέκα. Σν άηνκν είλαη, επίζεο, 

πηζαλφ λα έρεη ηελ αλάγθε λα αθνινπζεί ηελ ίδηα ξνπηίλα ή ην ίδην 

πξφγξακκα θάζε κέξα θαηά ηηο δηάθνξεο δξαζηεξηφηεηέο ηνπ. Αλ γίλνπλ 

αιιαγέο ζηηο ζπλήζεηεο, ην παηδί ή ν ελήιηθαο αλαζηαηψλεηαη πνιχ θαη ε 

αλαζηάησζε πνιιέο θνξέο πξνθαιεί έληνλα δηαηαξαθηηθέο ζπκπεξηθνξέο 

φπσο μεζπάζκαηα νξγήο. ηηο πην ζνβαξέο πεξηπηψζεηο, έλα άηνκν κε 

Απηηζκφ κπνξεί λα παξνπζηάζεη απηνθαηαζηξνθηθή ζπκπεξηθνξά. Απηφ 

νθείιεηαη ζε κηαο αληθαλφηεηα λα θαηαλνήζεη θαη λα επηθνηλσλήζεη. 

 Πνην είλαη ην πην θνηλφ πξφβιεκα ζηνλ Απηηζκφ; 

Σα άηνκα πνπ πάζρνπλ απφ Απηηζκφ έρνπλ εμαηξεηηθή δπζθνιία ζηελ 

εθκάζεζε γιψζζαο θαη θνηλσληθψλ δεμηνηήησλ θαη ζην λα ζρεηίδνληαη 

κε άιινπο αλζξψπνπο. 
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Πψο επεξεάδεη ν Απηηζκφο ηελ ζπκπεξηθνξά; 

Δθηφο απφ ηα ζνβαξά πξνβιήκαηα ζηε γιψζζα θαη ηηο θνηλσληθέο 

ζρέζεηο, ηα άηνκα κε Απηηζκφ βηψλνπλ ζπρλά κηα ηξνκεξή 

ππεξθηλεηηθφηεηα ή αζπλήζηζηε παζεηηθφηεηα ζηηο θαζεκεξηλέο ηνπο 

δξαζηεξηφηεηεο, θαζψο επίζεο θαη ζηηο ζρέζεηο ηνπο κε ηνπο γνλείο ηνπο, 

ηα κέιε ηεο νηθνγέλεηαο θαη ηα άιια άηνκα. 

Σα πξνβιήκαηα ζπκπεξηθνξάο δηαθπκαίλνληαη απφ πνιχ ζνβαξήο έσο 

θαη πνιχ ειαθξηάο κνξθήο. Σα ζνβαξά πξνβιήκαηα ζπκπεξηθνξάο 

εθδειψλνληαη κε ηε κνξθή πνιχ αζπλήζηζηεο, επηζεηηθήο θαη, ζε θάπνηεο 

πεξηπηψζεηο, αθφκα θαη απηνθαηαζηξνθηθήο ζπκπεξηθνξάο. Απηνί νη 

ηξφπνη ζπκπεξηθνξάο κπνξεί λα είλαη επίκνλνη θαη πνιχ δχζθνιν λα 

αιιάμνπλ. 

ηελ πην ειαθξηά ηνπ κνξθή, ν Απηηζκφο κνηάδεη κε καζεζηαθή 

δπζθνιία. πρλά, φκσο, αθφκα θαη άηνκα πνπ πάζρνπλ απφ ειαθξηά 

κνξθή απηηζκνχ έρνπλ ζεκαληηθέο αλαπεξίεο ζηελ θαζεκεξηλή ηνπο 

δσή, ιφγσ ησλ ειιείςεσλ ηνπο ζηνπο ηνκείο ηεο επηθνηλσλίαο θαη ησλ 

θνηλσληθψλ ζρέζεσλ. 
 

Παξνπζηάδεηαη ν Απηηζκφο ζε ζπλδπαζκφ κε άιιεο αλαπεξίεο; 

 

Ο Απηηζκφο κπνξεί λα ππάξρεη κφλνο ηνπ ή ζε ζπλδπαζκφ κε 

άιιεο αλαπηπμηαθέο δηαηαξαρέο, φπσο λνεηηθή θαζπζηέξεζε, 

αληθαλφηεηεο ζηελ κάζεζε, επηιεςία, θψθσζε, ηχθισζε, θιπ. Οη 

πεξηπηψζεηο Απηηζκνχ παξνπζηάδνληαη ζε έλα ζπλερέο θάζκα απφ πην 

ειαθξηέο έσο θαη πνιχ ζνβαξέο κνξθέο. Κάπνηα άηνκα κπνξεί λα έρνπλ 

πνιχ πην βαξηά απηηζηηθή ζπκπεξηθνξά, ελψ θάπνηα άιια κε Απηηζκφ λα 

έρνπλ πην ειαθξηέο κνξθέο. 
 

 

Πνηα είλαη ε δηαθνξά ηνπ Απηηζκνχ απφ ηελ Ννεηηθή Καζπζηέξεζε; 

 

Σα πεξηζζφηεξα παηδηά κε Ννεηηθή Καζπζηέξεζε αλαπηχζζνπλ 

ηθαλφηεηεο κε έλαλ νκνηνγελή ξπζκφ κάζεζεο, παξφιν πνπ είλαη πην 

αξγφο απφ εθείλνλ ησλ παηδηψλ ηεο ίδηαο ειηθίαο. Σα άηνκα κε Απηηζκφ 

παξνπζηάδνπλ απνθιεηζηηθά αλνκνηνγελή εμέιημε ηθαλνηήησλ. Σείλνπλ 

λα έρνπλ ειιείςεηο ζε ζπγθεθξηκέλνπο ηνκείο, κε πην θνηλή ηελ 

ηθαλφηεηα ηνπο λα επηθνηλσλήζνπλ θαη λα ζπλδεζνχλ κε ηνπο άιινπο, 

ελψ ζπρλά αλαπηχζζνπλ πνιχ κεγαιχηεξεο ηθαλφηεηεο ζε θάπνηνπο 

άιινπο ηνκείο. Δίλαη ζεκαληηθφ λα δηαρσξίζνπκε ηνλ Απηηζκφ απφ ηελ 

Ννεηηθή Καζπζηέξεζε ή απφ άιιεο δηαηαξαρέο. Ζ ιαλζαζκέλε 

δηάγλσζε ζα νδεγήζεη ζε ιαλζαζκέλε ζεξαπεία θαη εθπαίδεπζε. 
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Μπνξνχλ λα βνεζεζνχλ ηα άηνκα κε Απηηζκφ; 

Ναη, ν Απηηζκφο κπνξεί λα αληηκεησπηζηεί. Μειέηεο δείρλνπλ πσο 

φια ηα άηνκα κε Απηηζκφ κπνξνχλ λα βειηησζνχλ ζεκαληηθά κε ηελ 

θαηάιιειε ζεξαπεπηηθή-εθπαηδεπηηθή αληηκεηψπηζε. Πνιιά άηνκα κε 

Απηηζκφ δείρλνπλ ηειηθά κεγαιχηεξε αληαπφθξηζε ζηνπο άιινπο θαζψο 

καζαίλνπλ λα θαηαλννχλ ηνλ θφζκν γχξσ ηνπο. 
 

Πψο κπνξνχλ λα κάζνπλ θαιχηεξα ηα άηνκα κε Απηηζκφ; 

Μέζσ εηδηθά εθπαηδεπκέλσλ δαζθάισλ, ζε πξνγξάκκαηα απζηεξά 

δνκεκέλεο δηάξζξσζεο πνπ δίλνπλ έκθαζε ζηελ αηνκηθή θαζνδήγεζε. 

Σα άηνκα κε Απηηζκφ κπνξνχλ λα κάζνπλ λα ιεηηνπξγνχλ ζην ζπίηη θαη 

ζηελ θνηλφηεηα. Κάπνηα κπνξνχλ λα κάζνπλ λα δνπλ κηα ζρεδφλ 

θπζηνινγηθή δσή. 
 

Ση είδε επαγγεικάησλ κπνξνχλ λα θάλνπλ ηα άηνκα κε Απηηζκφ; 

Γεληθά, ηα άηνκα κε Απηηζκφ απνδίδνπλ θαιχηεξα ζε επαγγέικαηα 

απζηεξά δνκεκέλα πνπ ζπκπεξηιακβάλνπλ έλα βαζκφ επαλάιεςεο. 

πλήζσο, απνδίδνπλ θαιχηεξα ζηηο κνλαρηθέο δνπιεηέο παξά ζηηο 

δνπιεηέο πνπ απαηηνχλ κεγάιε ζπλεξγαζία κε άιια άηνκα. 

Κάπνηα άηνκα κε Απηηζκφ εξγάδνληαη σο θαιιηηέρλεο, θνπξδηζηέο 

πηάλσλ, δσγξάθνη, αγξφηεο, ππάιιεινη γξαθείσλ, ρεηξηζηέο 

ειεθηξνληθψλ ππνινγηζηψλ, ιαληδηέξεδεο, εξγάηεο ζε θνπδίλεο 

εζηηαηνξίσλ, εξγάηεο ζπλαξκνιφγεζεο ζε εξγνζηάζην, βνεζνί 

βηβιηνζήθεο, εξγάηεο ζε εγθαηαζηάζεηο αλαθχθισζεο ή σο ηθαλνί 

εξγαδφκελνη ζε πξνζηαηεπκέλα εξγαζηήξηα ή ζε άιια εηδηθά 

επαγγεικαηηθά πξνγξάκκαηα. 
 

Ση άιιεο δξαζηεξηφηεηεο επραξηζηνχλ ηα άηνκα κε Απηηζκφ; 

Σα άηνκα κε Απηηζκφ απνιακβάλνπλ ζπρλά ηηο ίδηεο ςπραγσγηθέο 

δξαζηεξηφηεηεο κε ηα άηνκα πνπ δελ πάζρνπλ απφ θάπνηα αλαπεξία. 

πρλά, ηνπο αξέζεη ε κνπζηθή, ην θνιχκπη, ε πεδνπνξία, ην ηξαγνχδη, ε 

ηππαζία θαη άιιεο δξαζηεξηφηεηεο. 

πρλά ηα άηνκα κε Απηηζκφ κπνξεί λα έρνπλ έλα ζπγθεθξηκέλν 

ελδηαθέξνλ ζε θάπνηα δξαζηεξηφηεηα ζηελ νπνία λα έρνπλ γίλεη 

«εηδηθνί», ζέκαηα γηα ζπγθεθξηκέλα ελδηαθέξνληα κπνξεί λα είλαη ην 

δειηίν θαηξνχ, νη δηαδξνκέο ιεσθνξείσλ, ε γεσγξαθία, νη κάξθεο 

απηνθίλεησλ, νη αζιεηηθέο εηδήζεηο, θ.ιπ. Γηα άιια άηνκα, ηα 

ζπγθεθξηκέλα ελδηαθέξνληα κπνξεί λα είλαη πξάγκαηα πνπ εξεζίδνπλ ηηο 

αηζζήζεηο ηνπο, φπσο ην λα βιέπνπλ ην λεξφ λα ηξέρεη θαη λα ράλεηαη 

ζηελ απνρέηεπζε, λα μεθπιιίδνπλ ηηο ζειίδεο ελφο βηβιίνπ, λα θνπλνχλ 

έλα θνκκάηη ζχξκα, λα ηξίβνπλ ηα ρέξηα ηνπο ζε ζπγθεθξηκέλα 

πθάζκαηα, θ.ι.π. 
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Μπνξνχλ λα εξγαζηνχλ ηα άηνκα κε Απηηζκφ; 

Ναη. ε θνηλφηεηεο πνπ παξέρνπλ εθπαίδεπζε θαηά ηε δηάξθεηα 

ησλ ζρνιηθψλ ρξφλσλ θαη ζηε ζπλέρεηα κε εηδηθά εθπαηδεπκέλνπο 

«επαγγεικαηηθνχο θαζνδεγεηέο», ηα άηνκα κε Απηηζκφ απνθηνχλ 

δεμηφηεηεο πνπ ηνπο δίλνπλ ηε δπλαηφηεηα λα εξγάδνληαη κε επηηπρία. 

Κάπνηνη κπνξνχλ λα εξγάδνληαη ζε ηππηθέο ζέζεηο ζηελ θνηλφηεηα, ελψ 

θάπνηνη άιινη κπνξεί λα είλαη επηηπρεκέλνη ζε εηδηθά πξνζηαηεπκέλα 

επαγγεικαηηθά πξνγξάκκαηα γηα άηνκα κε αλαπεξίεο. 

Παξ' φι' απηά, ζε θνηλσλίεο πνπ δελ παξέρνπλ εηδηθή εθπαίδεπζε 

θαη επαγγεικαηηθή θαηάξηηζε γηα ηα απηηζηηθά άηνκα, ηα πεξηζζφηεξα 

άηνκα κε Απηηζκφ δελ ζα κπνξέζνπλ λα εξγαζηνχλ σο ελήιηθεο. 

 

χλδξνκν Asperger 

χλδξνκν Asperger είλαη ν φξνο πνπ ρξεζηκνπνηείηαη γηα ηε 

πεξηγξαθή ηεο πην ήπηαο θαη ιεηηνπξγηθφηεξεο κνξθήο ηνπ ιεγφκελνπ 

θάζκαηνο ησλ δηάρπησλ αλαπηπμηαθψλ δηαηαξαρψλ, ή αιιηψο ηνπ 

απηηζηηθνχ θάζκαηνο. Όπσο θαη φιεο νη θαηαζηάζεηο πνπ 

πεξηιακβάλνληαη ζην απηηζηηθφ θάζκα, ην ζχλδξνκν Asperger 

αληηπξνζσπεχεη κία λεπξνινγηθή δηαηαξαρή ηεο αλάπηπμεο, άγλσζηεο 

αηηηνινγίαο, ζηελ νπνία εθδειψλνληαη απνθιίζεηο ή αλσκαιίεο ζε ηξεηο 

κεγάινπο ηνκείο ηεο αλάπηπμεο: ηελ θνηλσληθή αιιειεπίδξαζε θαη ηηο 

θνηλσληθέο δεμηφηεηεο, ηε ρξήζε ηεο γιψζζαο γηα επηθνηλσληαθνχο 

ζθνπνχο θαη νξηζκέλα ζπκπεξηθνξηζηηθά ραξαθηεξηζηηθά πνπ 

πεξηιακβάλνπλ επαλαιακβαλφκελεο εθδειψζεηο θαη έλα πεξηνξηζκέλν 

άιια έληνλν εχξνο ελδηαθεξφλησλ (Bauer, 1996).  
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Ζ θιίκαθα απηή πεξηιακβάλεη ηελ αμηνιφγεζε απηηζηηθνχ γηα 

ηα αθφινπζα ζεκεία ζπκπεξηθνξάο: 
 

1.  Απνπζία ρακφγεινπ ζε αληαπφθξηζε ρακφγεινπ απφ άιινπο 

 

2.  Με αληαπφθξηζε φηαλ θαιείηαη ην φλνκα ηνπ παηδηνχ  

 

3.  Παζεηηθή ηδηνζπγθξαζία 

 

4. Μεησκέλν επίπεδν δξαζηεξηφηεηαο ζηελ ειηθία ησλ 6 κελψλ  

πνπ  αθνινπζείηαη απφ ππεξβνιηθή εξεζηζηηθφηεηα 

 

 5.  Σάζε εζηίαζεο ηεο πξνζνρήο ζε νξηζκέλα αληηθείκελα  

 

6.  Μεησκέλε θνηλσληθή αιιειεπίδξαζε 

 

7.  Απνπζία εθθξάζεσλ ζην πξφζσπν φηαλ ην παηδί θνληεχεη ζηελ 

ειηθία ησλ 12 κελψλ  

 

8. Αηππηθή νπηηθή επαθή θαη πξνζνρή ηνπ παηδηνχ πξνο άιινπο θαη ην  

πεξηβάιινλ  

 

9.  ηελ ειηθία ηνπ ελφο έηνπο, ηα ίδηα απηά παηδηά παξνπζηάδνπλ   

δπζθνιίεο επηθνηλσλίαο, έθθξαζεο θαη γιψζζαο 

 

10.Υακειφηεξν επίπεδν εθθξαζηηθήο θαη δεθηηθήο έθθξαζεο, 

 ιηγφηεξεο ρεηξνλνκίεο, θαηαλφεζε ιηγφηεξσλ θξάζεσλ 
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4  ΑΝΑΠΖΡΗΑ: ΕΩΖ ΥΩΡΗ ΓΗΑΚΡΗΔΗ 

4.1 Γεληθά 

 

Αλαπεξία νξίδεηαη ε απψιεηα ηεο πγείαο ιφγσ βιάβεο ή 

δηαηαξαρήο, έκθπηεο ή επίθηεηεο νξηζκέλσλ ζσκαηηθψλ, ςπρηθψλ, ή 

πλεπκαηηθψλ ιεηηνπξγηψλ ηνπ νξγαληζκνχ.( Μπακπηληψηεο, 1998). 

 

ην ζεκείν απηφ ηεο εξγαζίαο πξνζπαζήζακε λα θαηαλνήζνπκε α) 

ηελ θνηλσληθή θαηαζθεπή ηεο αλαπεξίαο, β) ηε δηαδηθαζία δεκηνπξγίαο 

ηεο ,γ) ηνπο παξάγνληεο πνπ ηελ εληζρχνπλ. 

Ζ ζεσξία ηνπ θνηλσληθνχ κνληέινπ ηεο αλαπεξίαο ζεσξεί φηη απηή 

δελ είλαη θπζηθή αιιά θνηλσληθά παξαγφκελε, απφ ηηο αληηιήςεηο γηα ην 

ηη είλαη παζνινγηθφ θαη ηη θπζηνινγηθφ, νη νπνίεο είλαη ξηδσκέλεο ζηηο 

θνηλσληθέο πξαθηηθέο. 

Σν ζρνιείν αλαπαξάγεη ηελ θνηλσληθή θαηαζθεπή ηεο αλαπεξίαο 

κέζα απφ ηηο κεζφδνπο δηδαζθαιίαο θαη αμηνιφγεζεο ησλ καζεηψλ, 

θαζψο επίζεο θαη απφ ηηο θηεξηαθέο ππνδνκέο. 

Όινη φζνη εκπιέθνληαη ζηελ εθπαηδεπηηθή δηαδηθαζία είλαη 

άλζξσπνη πνπ θνπβαινχλ ηα θνηλσληθά ζηεξεφηππα πνπ νδεγνχλ ζε 

θνηλσληθφ απνθιεηζκφ ησλ αλαπήξσλ .Ζ αλαπεξία είλαη ινηπφλ 

θνηλσληθφ πξντφλ, κηαο θαη ηα θνηλσληθά απηά ζηεξεφηππα-

πξνθαηαιήςεηο- πξνβάιινληαη ζε φινπο ηνπο ηνκείο ηεο θνηλσληθήο καο 

δσήο. 

Έλαο άιινο παξάγνληαο θαηαζθεπήο ηεο αλαπεξίαο είλαη ε 

θηεξηαθή ππνδνκή ησλ ζρνιείσλ θαη φισλ ησλ δεκνζίσλ θηεξίσλ θαη 

ππνδνκψλ πνπ απνθιείεη ηελ πξφζβαζε θαη ηε ρξήζε ηνπο απφ άηνκα κε 

αλαπεξία. 

ηελ θνηλσλία θαη εηδηθφηεξα ζην ζρνιείν ε δηαθνξεηηθφηεηα 

αληηκεησπίδεηαη ζαλ έιιεηςε, αλαπεξία θαη αληθαλφηεηα-πνπ κπνξεί λα 

ππάξρνπλ- εληζρχνπλ φκσο απηφλ ηνλ θνηλσληθφ απνθιεηζκφ φπνπ ην 

κέιινλ είλαη πξνδηαγεγξακκέλν , «απνκφλσζε». Μπνξεί έλαο καζεηήο 

λα είλαη αξγφο ζην ζρνιείν, λα κελ είλαη φκσο αξγφο ζηελ νηθνγέλεηά ηνπ 

ή ζηελ γεηηνληά ηνπ. Ο απνθιεηζκφο φκσο επεθηείλεηαη παληνχ. 

 

4.2 Πξνυπνζέζεηο γηα ηζφηηκε ζπκκεηνρή 

 

Ζ πλεπκαηηθή θαη εζηθή θιεξνλνκηά ηεο Διιάδαο βαζίδεηαη ζηηο 

αμίεο ηεο αμηνπξέπεηαο ηνπ αλζξψπνπ, ηεο ειεπζεξίαο, ηεο ηζφηεηαο θαη 

ηεο αιιειεγγχεο. Ζ πνιηηεία αιιά θαη νη πνιίηεο έρνπκε ππνρξέσζε λα 

πξάηηνπκε έηζη ψζηε νη αμίεο απηέο λα είλαη ίζεο γηα φινπο, επνκέλσο θαη 

γηα ηα άηνκα κε αλαπεξίεο, ηα νπνία σο κέιε ηεο θνηλσλίαο πξέπεη λα 
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έρνπλ  ηα ίδηα δηθαηψκαηα. Οη αλάγθεο ησλ αηφκσλ απηψλ έρνπλ ίδηα  

ζπνπδαηφηεηα κε ηηο αλάγθεο ησλ ππνινίπσλ θαη ν πξνγξακκαηηζκφο ηεο 

πνιηηείαο πξέπεη λα ηηο ιακβάλεη ππφςε, εμηζψλνληαο ηηο επθαηξίεο, πνπ 

κπνξεί λα νδεγήζνπλ φρη κφλν ζε ίζα δηθαηψκαηα αιιά θαη ζε ίζεο 

ππνρξεψζεηο.  

Α. Ζ αλαπεξία δελ είλαη αληθαλφηεηα. Ζ αλαπεξία αθνξά 

ιεηηνπξγηθνχο πεξηνξηζκνχο πνπ παξνπζηάδεη έλαο κεγάινο αξηζκφο 

αηφκσλ. Ζ αληθαλφηεηα πεξηγξάθεη ηε ζρέζε ηνπ αηφκνπ κε ην 

πεξηβάιινλ θαη ηελ θνηλσλία, πνπ είλαη έηζη ζρεδηαζκέλα ψζηε λα 

πεξηνξίδνπλ ηηο επθαηξίεο ηζφηηκεο ζπκκεηνρήο ηνπ ζηε δσή. Γίλεηαη 

πιένλ θαηαλνεηφ φηη ε θνηλσλία θάλεη ηνπο αλάπεξνπο αλίθαλνπο. 

 

Β. Οη δηαθξίζεηο θαη ν απνθιεηζκφο πνπ βηψλνπλ ηα άηνκα κε 

αλαπεξίεο ζε φια ηα επίπεδα ηεο δσήο ηνπο, νδήγεζε ζηελ αλαγλψξηζε 

φισλ φζσλ πξέπεη λα γίλνπλ πξνθεηκέλνπ λα εμαζθαιηζηεί γη’ απηά ηα 

άηνκα ε ίζε ζπκκεηνρή ζηελ θνηλσλία.  

Γ. Παιαηφηεξα, ε «ελζσκάησζε» είρε ηελ έλλνηα ηεο 

πξνζαξκνγήο ηνπ αηφκνπ ζηελ θνηλσλία θαη δε ζπλδεφηαλ κε ηελ 

πξνψζεζε θνηλσληθψλ αιιαγψλ πνπ ζα εμαζθάιηδαλ ηηο πξνυπφζεζεο γη’ 

απηήλ. Ζ έλλνηα ηεο «απηφλνκεο δηαβίσζεο», ε νπνία αλαπηχρζεθε ηα 

ηειεπηαία ρξφληα, απνηειεί ζηνηρείν δσηηθήο ζεκαζίαο γηα ηελ επίηεπμε 

πιήξνπο ζπκκεηνρήο ησλ αηφκσλ κε αλαπεξίεο. ηφρνο ηεο απηφλνκεο 

δηαβίσζεο είλαη λα επηηξέςεη ζηα άηνκα κε αλαπεξίεο λα πεηχρνπλ ζην 

κεγαιχηεξν βαζκφ ηελ νηθνλνκηθή θαη θνηλσληθή ελζσκάησζε, ηελ 

αλεμαξηεζία θαη ηελ άζθεζε ίζσλ δηθαησκάησλ κε ηνπο κε- αλάπεξνπο 

ζπλαλζξψπνπο ηνπο. 

Γ. ηελά ζπλδεδεκέλε κε ηελ αξρή ηεο απηφλνκεο δηαβίσζεο είλαη 

θαη ε έλλνηα ηεο πξνζαξκνγήο, πνπ δίλεη έκθαζε ζηελ εμάιεηςε ησλ 

έκκεζσλ εκπνδίσλ πνπ πςψλνληαη ζηε ζπκκεηνρή ησλ αηφκσλ κε 

αλαπεξίεο.  Πξφθεηηαη γηα κηα έλλνηα πνπ πεξηθιείεη πξαθηηθέο φπσο ε 

αιιαγή σξαξίσλ εξγαζίαο, ε δηάζεζε δηεξκελέσλ λνεκαηηθήο γιψζζαο 

γηα θσθνχο θαη αλαγλσζηψλ γηα ηνπο ηπθινχο, ε δηάζεζε 

πξνζπειάζηκσλ θηηξίσλ, ε ηξνπνπνίεζε ηεο ππάξρνπζαο ππνδνκήο σο 

κέζν γηα ηελ εμαζθάιηζε ίζεο θνηλσληθήο ζπκκεηνρήο ζηα άηνκα κε 

αλαπεξίεο θαη ζχλδεζεο ησλ ζπγθεθξηκέλσλ αλαγθψλ ηνπο κε ηα 

ζπγθεθξηκέλα πξνγξάκκαηα θαη δξαζηεξηφηεηεο ηεο θνηλσλίαο.  

Δ. Τπάξρεη ράζκα κεηαμχ ηεο ηζφηεηαο θαη ηεο εθαξκνγήο ηεο. Ζ 

πξφθιεζε ηψξα είλαη λα κεηαηξέςνπκε ηελ ίζε ζπκκεηνρή θαη ηηο ίζεο 

επθαηξίεο απφ απιέο αξρέο ζε πξαγκαηηθφηεηεο, νη νπνίεο ζπλεπάγνληαη 

αιιαγέο ζηε δσή ησλ αηφκσλ κε αλαπεξίεο. Απηφ ζεκαίλεη δηακφξθσζε 

πνιηηηθήο πνπ ζα δηεπθνιχλεη ηελ πιήξε ζπκκεηνρή θαη ηελ εκπινθή ησλ 

αηφκσλ κε αλαπεξίεο ζε νηθνλνκηθέο, θνηλσληθέο θαη άιιεο δηαδηθαζίεο, 

ζεβφκελε ηηο πξνζσπηθέο ηνπο επηινγέο. 
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Σ. Βαζηθή πξνυπφζεζε είλαη ε γέλλεζε, αλάπηπμε, ελίζρπζε θαη 

δηαηήξεζε λέσλ «πξνθαηαιήςεσλ» θαη ζηεξενηχπσλ πνπ ζα αλαηξέςνπλ 

ηα παιηά. Απηφ κπνξεί λα επηηεπρζεί κέζα απφ θνηλσληθνχο, πνιηηηθνχο, 

νηθνλνκηθνχο κεραληζκνχο νη νπνίνη, αλάινγα κε ηελ θαηεχζπλζε πνπ ζα 

δνζεί, λα παξάγνπλ θαη λα εληζρχνπλ λέα ζηεξεφηππα ή αιιηψο λα 

απνδπλακψλνπλ θαη λα θαηαξγνχλ παιηέο θνηλσληθέο ζπκπεξηθνξέο. 

 Μεξηθνί ηέηνηνη κεραληζκνί είλαη:  

α) ηα Μέζα Μαδηθήο Δλεκέξσζεο, 

β) Ζ Παηδεία, 

 γ) ην Κνηλνβνχιην θαη ηα θφκκαηα,  

δ) εηδηθέο Ννκνζεηηθέο Ρπζκίζεηο πνπ αθνξνχλ ηελ νξγάλσζε ηνπ 

Κξάηνπο Πξφλνηαο. 
 
 

4.3 Μέηξα γηα ηελ πξνψζεζε ηεο ηζφηηκεο ζπκκεηνρήο 

 
Δθπαίδεπζε ησλ αηφκσλ κε αλαπεξίεο 
 

1.Ζ εθπαίδεπζε ησλ αηφκσλ κε αλαπεξίεο πξέπεη λα απνηειεί 

αλαπφζπαζην ηκήκα ηνπ εζληθνχ ζπζηήκαηνο εθπαίδεπζεο, επεμεξγαζίαο 

ηεο δηδαθηέαο χιεο θαη νξγάλσζεο ησλ ζρνιείσλ.  

2.Ζ εθπαίδεπζε ζηα θαλνληθά ζρνιεία πξνυπνζέηεη ηελ παξνρή 

ππεξεζηψλ δηεξκελείαο θαη άιισλ θαηάιιεισλ ππνζηεξηθηηθψλ 

ππεξεζηψλ. Πξέπεη αθφκε λα παξέρεηαη επαξθήο πξφζβαζε, θαζψο θαη 

ππνζηεξηθηηθέο ππεξεζίεο, ζρεδηαζκέλεο έηζη πνπ λα θαιχπηνπλ ηηο 

αλάγθεο ησλ αηφκσλ κε δηαθνξεηηθέο αλαπεξίεο.  

 3.Οη νκάδεο γνλέσλ θαη νξγαλψζεηο αηφκσλ κε αλαπεξίεο πξέπεη 

λα εκπιέθνληαη ζηελ εθπαηδεπηηθή δηαδηθαζία ζε φια ηα επίπεδα. ηα 

θξάηε πνπ ε εθπαίδεπζε είλαη ππνρξεσηηθή, ζα πξέπεη λα παξέρεηαη ζε 

φια ηα αγφξηα θαη θνξίηζηα, κε θάζε είδνπο θαη θάζε βαζκφ αλαπεξίαο, 

αθφκε θαη ηνπ πην ζνβαξνχ. 

4.Γηα λα δηεπθνιπλζεί ε παξνρή εθπαίδεπζεο πξνο ηα άηνκα κε 

αλαπεξίεο ζην πιαίζην ηνπ γεληθνχ ζπζηήκαηνο εθπαίδεπζεο, ηα Κξάηε 

πξέπεη λα δηαζέηνπλ κηα ζαθή πνιηηηθή  απνδεθηή απφ ην ζρνιείν, αιιά 

θαη απφ ηελ επξχηεξε θνηλσλία, λα δηαζέηνπλ έλα επέιηθην πξφγξακκα, 

κε δπλαηφηεηεο πξνζζεθψλ θαη πξνζαξκνγψλ θαη ηέινο λα παξέρνπλ  

ζπλερηδφκελε θαηάξηηζε θαη ππνζηήξημε ζηνπο δαζθάινπο. 
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4.4 Δπαγγεικαηηθή  Δθπαίδεπζε 

Ζ εξγαζία γηα ηα άηνκα κε λνεηηθή θαζπζηέξεζε είλαη πνιχ 

ζεκαληηθή θαη απνηειεί βαζηθφ δηθαίσκά ηνπο. Μέζα απφ ηελ εξγαζία 

απνθηνχλ απηνζεβαζκφ θαη απηνεθηίκεζε, ελψ ηνπο δίλεηαη ε 

δπλαηφηεηα λα έρνπλ πξφζβαζε ζε θαηαλαισηηθά, θνηλσληθά ή 

πνιηηηζκηθά αγαζά. Πξφθεηηαη γηα έλα κέζν απηνλνκίαο, ελψ ηαπηφρξνλα 

έρεη ζεξαπεπηηθή αμία, θαζψο αμηνπνηεί ηηο ππνιεηκκαηηθέο δεμηφηεηεο 

θαη ηθαλφηεηέο ηνπο. Ζ επαγγεικαηηθή εθπαίδεπζε αηφκσλ κε λνεηηθή 

θαζπζηέξεζε πξέπεη λα απνηειεί βαζηθφ θνκκάηη ηνπ αλαιπηηθνχ 

πξνγξάκκαηνο φιεο ηεο εθπαίδεπζήο ηνπο. χκθσλα κε ηελ 

Πνιπρξνλνπνχινπ (1996) πεξηιακβάλεη: α) ηελ επαγγεικαηηθή 

εθπαίδεπζε, β) εηδηθνχο ηνκείο επαγγεικαηηθήο εθπαίδεπζεο:  

1. απηνλνκία, δειαδή, δεμηφηεηεο γηα λα θξνληίδεη ηνλ εαπηφ ηνπ ρσξίο 

ηε βνήζεηα ηεο νηθνγέλεηάο ηνπ (πγηεηλή ηνπ ζψκαηνο, γεληθή εκθάληζε, 

πξψηεο βνήζεηεο, ρξεζηκνπνίεζε ησλ κέζσλ κεηαθνξάο),  

2. θνηλσληθέο δεμηφηεηεο, δειαδή, δεμηφηεηεο πνπ ζα επηηξέςνπλ ζην 

άηνκν λα ζπκκεηέρεη ζε νκαδηθέο δξαζηεξηφηεηεο (ζπκπεξηθνξά, 

πεηζαξρία, αλνρή, θνηλσληθή πξνζαξκνγή),  

3. ηερληθέο επαγγεικαηηθέο δεμηφηεηεο (βαζηθέο ζπλήζεηεο εξγαζίαο, 

εθκάζεζε επαγγεικαηηθψλ δεμηνηήησλ),  

4. πξαθηηθέο ζρνιηθέο γλψζεηο,  

5. πξνγξακκαηηζκφο ειεχζεξνπ ρξφλνπ.  

Έλα πξφγξακκα επαγγεικαηηθήο εθπαίδεπζεο αηφκσλ κε λνεηηθή 

θαζπζηέξεζε, ζχκθσλα κε ηελ Πνιπρξνλνπνχινπ (1996) πεξηιακβάλεη 

έμη ζηάδηα: 

1. Δθηίκεζε ηεο δήηεζεο επαγγεικάησλ ζηελ αγνξά εξγαζίαο. 

2. Αξρηθή αμηνιφγεζε ησλ ηθαλνηήησλ θαη ησλ αλεπαξθεηψλ ηνπ αηφκνπ. 
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3. Δπαγγεικαηηθφο πξνζαλαηνιηζκφο (ζηάδην πξνεπαγγεικαηηθήο 

εθπαίδεπζεο, φπνπ γίλεηαη ην ηαίξηαζκα ησλ ηθαλνηήησλ ηνπ 

εθπαηδεπφκελνπ κε ην είδνο επαγγέικαηνο πνπ ηνπ αξέζεη. 

4. Δθπαίδεπζε ζε έλα επάγγεικα, φπνπ απνηειείηαη απφ καζεηεία κέζα 

ζηε ζρνιή, πξαθηηθέο ζρνιηθέο γλψζεηο γηα ηε ζηήξημε ηεο 

επαγγεικαηηθήο εθπαίδεπζεο, έκθαζε ζε θνηλσληθέο δεμηφηεηεο θαη 

δξαζηεξηφηεηεο ηεο θαζεκεξηλήο δσήο, επαηζζεηνπνίεζε ησλ εξγνδνηψλ 

θαη ηεο θνηλφηεηαο, καζεηεία ζηνλ αλνηθηφ ρψξν εξγαζίαο. 

5. Δπαγγεικαηηθή ηνπνζέηεζε κεηά ηε ιήμε ησλ ζπνπδψλ. 

6. πκβνπιεπηηθή θαη ππνζηήξημε κεηά ηελ επαγγεικαηηθή ηνπνζέηεζε. 

 

4.5 Κνηλσληθή δηάζηαζε ηεο αλαπεξίαο 
Απηά ηα άηνκα έρνπλ ηα ίδηα δηθαηψκαηα θαη ππνρξεψζεηο. 

 1.ηαηηζηηθή έξεπλα ηνπ κεγέζνπο ηνπ πξνβιήκαηνο  (αξηζκφο 

ησλ ΑΜΔΑ θαη ηφπνο δηακνλήο ηνπο, θαηαλνκή ηνπο θαηά ειηθία, θχιν, 

πάζεζε θ.η.ι.) θαη αμηνιφγεζε ηεο ππάξρνπζαο θαηάζηαζεο. 

2.Δλζάξξπλζε ηεο Σνπηθήο Απηνδηνίθεζεο θαη ησλ κε 

θεξδνζθνπηθψλ νξγαλψζεσλ, κε ηε ζέζπηζε θηλήηξσλ θαη ηελ 

εμαζθάιηζε ησλ απαξαίηεησλ νηθνλνκηθψλ πφξσλ απφ ηελ Πνιηηεία, γηα 

αλάιεςε πξσηνβνπιηψλ πνπ ζα βνεζήζνπλ ηα ΑΜΔΑ θαη ηηο 

νηθνγέλεηέο ηνπο (δεκηνπξγία εηδηθψλ πξνγξακκάησλ ζηήξημεο, θέληξα 

εθπαίδεπζεο θαη απαζρφιεζεο θ.η.ι.).  

3.Γεκηνπξγία κνλάδσλ δηαβίσζεο γηα φζα ΑΜΔΑ δελ κπνξνχλ λα 

έρνπλ ηελ ζηήξημε ησλ νηθνγελεηψλ ηνπο (αζζέλεηα, ζάλαηνο γνλέσλ 

θ.η.ι.) 

4.Ζ παξνρή ησλ απαηηνχκελσλ ππεξεζηψλ ζηα ΑΜΔΑ θαη ηηο 

νηθνγέλεηέο ηνπο λα γίλεηαη ρσξίο νηθνλνκηθή επηβάξπλζε (εθπαίδεπζε, 

λνζειεία θ.η.ι.) θαη λα ζεζπηζζνχλ εληαία θξηηήξηα γηα φιεο ηηο 

θαηεγνξίεο αλαπεξίαο ζηα παξερφκελα επηδφκαηα. 

5.Μπνξνχλ λα ιάβνπλ ζέζεηο εξγαζίαο θαλνληθά (αλ κπνξνχλ λα 

αληαπεμέξζνπλ) ην κφλν πνπ ηνπο εκπνδίδεη είλαη ν ξαηζηζκφο πνπ 

βιέπνπλ θαη  βηψλνπλ ζηα κάηηα  ησλ αλζξψπσλ.   

 

Πνιιέο θνξέο νη ηθαλφηεηεο πνπ έρνπλ ηα άηνκα κε αλαπεξία, κε ηηο 

ηδηαίηεξεο θιίζεηο θαη ηνλ απμεκέλν δήιν ηνπο, εμαζθαιίδνπλ ζηνπο 

εξγνδφηεο  κεγάιε απφδνζε. Σειηθά φηη δαπαλάηαη γηα ηελ εθπαίδεπζε ή 

ηελ πγεηνλνκηθή πεξίζαιςε ησλ αλαπήξσλ θαηαιήγεη λα είλαη σθέιηκε 

επέλδπζε. 


