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ΠΕΡΙΕΧΟΜΕΝΑ 
 
ΠΕΡΙΛΗΨΗ: 
 
ABSTRACT: 
 
ΕΙΣΑΓΩΓΗ: 
 
ΣΦΑΛΜΑΤΑ ΣΤΟ ΜΕΤΑΒΟΛΙΣΜΟ ΤΩΝ Υ∆ΑΤΑΝΘΡΑΚΩΝ 
 
1. ∆υσανεξία στη λακτόζη (lactose intolerance) [5, 6] 

∆ιατροφικές συστάσεις (∆υσανεξία στη λακτόζη) 

 
2. ∆υσανεξία στη σακχαρόζη ή σουκρόζη (sucrose intolerance ή 
Congenital Sucrase - Isomaltase Deficiency) [14, 15] 

∆ιατροφικές συστάσεις (∆υσανεξία στη σακχαρόζη ή σουκρόζη) 
 

3. ∆υσανεξία στη φρουκτόζη (hereditary fructose intolerance) [19, 
20] 

∆ιατροφικές συστάσεις (∆υσανεξία στη φρουκτόζη) 
 

4. Κυαµισµός ή ανεπάρκεια της αφυδρογονάσης τηςΠηγή: 
http://july.fixedreference.org/en/20040724/wikipedia/Glucose‐6‐phosphate_dehydrogenase_deficiency 

 
∆ιατροφικές συστάσεις (Κυαµισµός) 
 

5. Γαλακτοζαιµία∆υσανεξία στη γλουτένη ή κοιλιοκάκη (glouten 
intolerance, celiac disease) [42, 43] 

 
∆ιατροφικές συστάσεις (Γαλακτοζαιµία) 
 

 
ΣΦΑΛΜΑΤΑ ΣΤΟΝ ΜΕΤΑΒΟΛΙΣΜΟ ΤΩΝ ΠΡΩΤΕΙΝΩΝ 
 
1. Οµοκυστεινουρία (homocystinuria) 

∆ιατροφικές συστάσεις (∆υσανεξία στη γλουτένη) 
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2. Οµοκυστεινουρία (homocystinuria) 

∆ιατροφικές συστάσεις (Οµοκυστεινουρία) 
 

3. Αλκαπτονουρία (alkaptonuria) [59, 60] 

∆ιατροφικές συστάσεις (Αλκαπτονουρία) 
 

4. Φαινυλκετονουρία (phenylketonuria) [65, 66] 

 
∆ιατροφικές συστάσεις (Φαινυλκετονουρία) 
 

5. Σύνδροµο Lowe (lowe’s syndrome) [73, 74] 

∆ιατροφικές συστάσεις (Σύνδροµο Lowe) 
 

6. Νόσος Lesch-Nyhan (lesch-nyhan syndrome) [78, 79] 

 
 
 
∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος Lesch-Nyhan) 
 

7. Νόσος µε οσµή ούρων σαν σιρόπι σφενδάµου (maple syrup urine 
disease) [86] 

 
∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος µε οσµή ούρων σαν σιρόπι σφενδάµου) 
 

∆ΙΑΤΑΡΑΧΕΣ ΣΤΟΝ ΜΕΤΑΒΟΛΙΣΜΟ ΤΩΝ ΛΙΠΙ∆ΙΩΝ 
 
1. Αδρενολευκοδυστροφία (adrenoleukodystrophy) [91, 92] 

 
∆ιατροφικές συστάσεις (Αδρενολευκοδυστροφία) [106, 107, 108] 
 

2. Έλλειψη της αφυδρογονάσης του 3-υδροξυακετυλοσυνενζύµου Α 
µακράς αλύσου (Long chain 3-hydroxyacyl-coenzyme A dehydrogenase 
deficiency - LCHADD) [97] 

∆ιατροφικές συστάσεις (Έλλειψη της αφυδρογονάσης του 3-
υδροξυακετυλοσυνενζύµου Α µακράς αλύσου) 
 



 4

3. Έλλειψη της αφυδρογονάσης του 3-υδροξυακετυλοσυνενζύµου Α 
µέσης αλύσου (Medium-chain acyl-coenzyme A dehydrogenase defi-
ciency-MCADD) [102] 

 
 
 
∆ιατροφικές συστάσεις (Έλλειψη της αφυδρογονάσης του 3-
υδροξυακετυλοσυνενζύµου Α µέσης αλύσου) 
 

4. Έλλειψη της αφυδρογονάσης του ακετυλοσυνενζύµου Α µικρής 
αλύσου (Short-chain acyl-coenzyme A dehydrogenase deficiency - 
SCAD) [107] 

∆ιατροφικές συστάσεις (Έλλειψη της αφυδρογονάσης του ακετυλοσυνενζύµου 
Α µικρής αλύσου) 
 

5. Ανεπάρκεια της τρανσλοκάσης της καρνιτίνης (Carnitine-
acylcarnitine translocase deficiency) [110] 

 
∆ιατροφικές συστάσεις (Ανεπάρκεια της τρανσλοκάσης της καρνιτίνης) 
 

 
ΜΕΤΑΛΛΑ – ΙΧΝΟΣΤΟΙΧΕΙΑ 

 
1. Νόσος Wilson (wilson’s disease) [114, 115] 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος Wilson) 
 

2. Νόσος του Menkes (Menkes disease) [123] 

 
∆ιατροφικές συστάσεις (Menkes disease) 
 

ΓΛΥΚΟΓΟΝΩΣΕΙΣ 
 
1. Νόσος Von Gierke τύπος Ι (von gierke’s disease) [134] 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος Von Gierke τύπος Ι) 
 

2. Νόσος  Pompe τύπος ΙΙ (pompe’s disease) [143] 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  Pompe τύπος ΙΙ) 
 

3. Νόσος  Cori τύπος ΙΙΙ (cori’s disease) [150] 
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∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  Cori τύπος ΙΙΙ) 
 

4. Νόσος  Andersen τύπος IV (Andersen’s disease) [158Σφάλµα! Το 
αρχείο προέλευσης της αναφοράς δεν βρέθηκε.] 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  Andersen τύπος IV) 
 

5. Νόσος  McArdle τύπος V (mcardle’s disease) [162] 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  McArdle τύπος V) 
 

6. Νόσος  Hers τύπος VI (hers’s disease) [167] 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  Hers τύπος VI) 
 

ΓΟΝΙ∆ΙΑΚΕΣ ΜΕΤΑΛΛΑΞΕΙΣ ΠΟΥ ΕΥΘΥΝΟΝΤΑΙ ΓΙΑ ΤΗΝ ΕΜΦΑΝΙΣΗ 
ΤΗΣ ΠΑΧΥΣΑΡΚΙΑΣ 
 
1. Νόσος  Cohen (cohen’s syndrome) [171] 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  Cohen) 
 

2. Νόσος  Prader- Willi (prader-willi syndrome) [176] 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  Prader- Willi) 
 

3. Νόσος  Simpson- Golabi- Behmel (simpson-gobali-behmel syn-
drome) [182] 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  Simpson- Golabi- Behmel) 
 

4. Νόσος  Berdet- Biedl (berdet- biedl syndrome) [186] 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  Berdet- Biedl) 
 
ΠΑΡΑΡΤΗΜΑ: 
 
ΒΙΒΛΙΟΓΡΑΦΙΑ: 
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ΠΕΡΙΛΗΨΗ: 
Οι περισσότερες ασθένειες έχουν κάποια γενετική προδιάθεση. Αναλύσεις 

ευρέως φάσµατος του γονιδιώµατος ανακαλύπτουν γενετικές ποικιλοµορφίες 

που συµβάλλουν σε πολύπλοκες ασθένειες. Ωστόσο, η διατροφική πληροφο-

ρία, η οποία είναι απαραίτητη για την ανάπτυξη των διατροφικών συµβουλών 

για την πρόληψη και τη διαχείριση της νόσου, λείπει. Η επιστήµη της ∆ιατρο-

φογενετικής/∆ιατροφογονιδιωµατικής παρέχει στοιχεία σχετικά µε τους µηχα-

νισµούς των θρεπτικών συστατικών και των αλληλεπιδράσεων των γονιδίων, 

στην υγεία και την ασθένεια, που απαιτούνται για την εξατοµικευµένη διατρο-

φή. 

Στη συγκεκριµένη µελέτη στόχος µας είναι να αναφερθούν γενετικές ασθέ-

νειες που εκφράζονται µόνο µετά την κατανάλωση συγκεκριµένων µάκρο-και 

µικροθρεπτικών συστατικών. Συγκεκριµένα µπορούµε να οµαδοποιήσουµε τις 

γενετικές διαταραχές που βρέθηκαν στη βιβλιογραφία σε έξι διαφορετικές κα-

τηγορίες ανάλογα µε το θρεπτικό συστατικό και το µεταβολικό µονοπάτι που 

εµπλέκεται. 

Η πρώτη κατηγορία περιγράφει γενετικές διαταραχές που οδηγούν σε µε-

ταβολικά σφάλµατα σχετικά µε υδατάνθρακες. Η δεύτερη κατηγορία περιγρά-

φει τις γενετικές διαταραχές που οδηγούν σε µεταβολικά σφάλµατα σχετικά µε 

πρωτεΐνες. Η τρίτη κατηγορία περιγράφει γενετικές διαταραχές που οδηγούν 

σε µεταβολικά σφάλµατα που αφορούν τα λιπίδια. Η τέταρτη κατηγορία περι-

γράφει γενετικές διαταραχές που οδηγούν σε µεταβολικά σφάλµατα που αφο-

ρούν το γλυκογόνου και η τελική κατηγορία περιγράφει γενετικές διαταραχές 
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που οδηγούν σε µεταβολικα σφάλµατα που αφορούν τα µέταλλα. Τέλος, πε-

ριγράφονται µε συντοµία τα γονίδια που εµπλέκονται στην παχυσαρκία. Στο 

τέλος της κάθε κατηγορίας παρέχονται διατροφικές συστάσεις µε σκοπό την 

ελαχιστοποίηση ή την πλήρη κατάργηση των συµπτωµάτων της νόσου τα 

οποία περιγράφονται. 

Πιστεύουµε ότι στο εγγύς µέλλον η επιστήµη της ∆ιατροφογενετικής, θα 

παρέχει τα απαραίτητα δεδοµένα, για την επίτευξη του φιλόδοξου στόχου της 

βελτιστοποίησης της υγείας ενός ατόµου µέσω της διατροφικής παρέµβασης. 

 

 

 

ABSTRACT: 
Most diseases have a genetic predisposition. Genome-wide associa-

tion studies are discovering genetic variants that contribute to complex 
diseases. However, nutrient information, which is essential for the de-
velopment of dietary advice for prevention and management of disease, 
is missing. Nutrigenetics / nutrigenomics studies provide data on 
mechanisms of nutrient and gene interactions in health and disease 
needed for personalized nutrition.  

In this particular study we aim to report genetic diseases that are ex-
pressed only after the consumption of particular macro and micronutri-
ents. In particular we group genetic disorders found in bibliography in 
six different categories depending on the nutrient and the metabolic 
pathway that is involved. 

The first category describes genetic disorders that lead to metabolic 
errors concerning carbohydrates. The second category describes ge-
netic disorders that lead to metabolic errors concerning proteins. The 
third category describes genetic disorders that lead to metabolic errors 
concerning lipids. The forth category describes genetic disorders that 
lead to metabolic errors concerning glycogen and the final category de-
scribes genetic disorders that lead to metabolic errors concerning met-
als. Finally we briefly describe genes that are implicated in obesity. At 
the end of each category diet plans are provided in order to minimize or 
completely abolish the symptoms of the disease described. 
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We believe that in the near future nutrigenetics, will provide the nec-
essary stepping stones to achieve the ambitious goal of optimizing an 
individual's health via nutritional intervention. 

 
 
 
 
 
 

 
 

ΕΙΣΑΓΩΓΗ: 
Η αποκωδικοποίηση του ανθρώπινου γονιδιώµατος αναµένεται να προκα-

λέσει επανάσταση στην ιατρική φροντίδα, διατροφική θεραπεία, προληπτική 

ιατρική, δηµόσια υγεία και διατροφική πολιτική. Νέες γονιδιακές  τεχνολογίες 

µας δίνουν την δυνατότητα να εξακριβώσουµε  περισσότερα  για την σχέση 

δίαιτας και χρόνιων παθήσεων,  µελετώντας τις αλληλεπιδράσεις των τροφών 

µε τα  γονίδια σε µοριακό επίπεδο  και επιπλέον τους τρόπους που µερικά ά-

τοµα  ανταποκρίνονται διαφορετικά σε διαφορετικές δίαιτες σύµφωνα µε τον 

προσωπικό τους γονότυπο. Με την αποκωδικοποίηση του ανθρώπινου γονι-

διώµατος, οι ερευνητές έχουν εστιάσει στην µελέτη και εξερεύνηση των δια-

φοροποιήσεων στα γονίδια και στο πως αυτά συνδέονται µε την ανθρώπινη 

υγεία, διατροφή και ασθένεια. Η ανάλυση του ανθρώπινου γονιδιώµατος 

(DNA) το 2001 (Human Genome Project) και η αλµατώδης πρόοδος στη Μο-

ριακή Βιολογία, σε συνδυασµό µε την Επιστήµη της ∆ιατροφής συντέλεσαν 

στη δηµιουργία µίας νέας επιστήµης η οποία στις µέρες µας εξελίσσεται σε 

δυο εξίσου σηµαντικούς κλάδους: τη ∆ιατροφογενετική και τη ∆ιατροφογονι-

διωµατική. [1] 

Με τον όρο ∆ιατροφογονιδιωµατική εννοούµε την επιστήµη η οποία ερευνά 

τον ρόλο που διαδραµατίζουν τα θρεπτικά συστατικά των τροφών που κατα-

ναλώνουµε και τον τρόπο µε τον οποίο εκφράζονται τα γονίδιά µας, το κατά 

πόσο δηλαδή η λειτουργία και η έκφραση (µεταγραφή και µετάφραση) των 

γονιδίων µας επηρεάζεται από τα θρεπτικά συστατικά. Από την άλλη, µε τον 

όρο ∆ιατροφογενετική νοείται η επιστήµη που ερευνά τον τρόπο µε τον οποίο 
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αντιδρά ο οργανισµός µας στα διάφορα θρεπτικά συστατικά ανάλογα µε το 

γονιδιακό υπόβαθρο που διαθέτει. Για παράδειγµα αν σε µία δεδοµένη εκδοχή 

γονιδίου που έχει κάποιος, καταναλώσει µεγάλες ποσότητες κορεσµένων λι-

παρών οξέων, θα αποκτήσει αυξηµένες τιµές χοληστερίνης. Ο απώτατος και 

ουσιαστικός ρόλος της γονιδιακής διατροφής  δεν είναι  άλλος από την βελτί-

ωση της υγείας του ατόµου και την πρόληψη ασθενειών που έχουν σχέση µε 

την διατροφή. [2]  

Σύµφωνα µε τα νεότερα επιστηµονικά δεδοµένα, οι αρχές που διέπουν το 

νέο επιστηµονικό πεδίο της γονιδιακής διατροφής είναι οι εξής: 

• Σε ορισµένα άτοµα και κάτω από συγκεκριµένες συνθήκες η δίαιτα 

µπορεί να αποτελεί ένα σοβαρό παράγοντα κινδύνου για έναν αριθ-

µό ασθενειών. 

• Συνηθισµένες διαιτητικές ουσίες µπορεί να δράσουν στο ανθρώπινο 

γονιδίωµα, άµεσα ή έµµεσα µε αποτέλεσµα την αλλαγή έκφρασης ή 

δοµής  των γονιδίων. 

• Ο βαθµός που η δίαιτα επηρεάζει την ισορροπία µεταξύ υγείας  και 

ασθένειας είναι δυνατόν να εξαρτάται από τον ατοµικό γονότυπο. 

• Μερικά γονίδια που ελέγχονται από την δίαιτα είναι πιθανόν να παί-

ζουν ρόλο στην έναρξη, εξέλιξη και σοβαρότητα χρόνιων παθήσεων. 

• Η διαιτολογική παρέµβαση βασισµένη στη γνώση των διατροφικών 

αναγκών, της διατροφικής κατάστασης και του γονότυπου, µπορεί 

να χρησιµοποιηθεί για την πρόληψη, µετριασµό και θεραπεία χρόνι-

ων παθήσεων. 

Η ανάπτυξη των επιστηµονικών αυτών κλάδων έγινε µε σκοπό όχι µονό να 

διερευνηθεί η «αλληλεπίδραση» µεταξύ γονιδίων και διατροφής αλλά ταυτό-

χρονα να βελτιώσει την υγεία και τη ποιότητα της ζωής του ανθρώπου µέσω 

εξατοµικευµένης δίαιτας. Οι δίαιτες του κοντινού µέλλοντος θα βασίζονται στη 

σχέση µεταξύ θρεπτικών µορίων και γενετικών πολυµορφισµών. [3] 

Αναµφίβολα υπάρχουν πολλά οφέλη από την γονιδιακή διατροφή για κάθε 

άτοµο ξεχωριστά, για οµάδες ατόµων και για την κοινωνία γενικά. Τα οφέλη 

περιλαµβάνουν την βελτίωση της ατοµικής  υγείας, τον αυξηµένο ρόλο της 
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πρόληψης στην διαχείριση της υγείας και εξοικονόµηση χρηµάτων όσο αφορά 

την φροντίδα υγείας µέσω  της πρόληψης  και επιβράδυνσης των ασθενειών. 

Οι τρέχουσες διαιτητικές συµβουλές βασίζονται σε παρατηρήσεις µεγάλων 

πληθυσµιακών οµάδων. Όµως συµβουλές που είναι ωφέλιµες για την πλειο-

νότητα των ανθρώπων µπορεί να µην έχουν καµία αξία ή ακόµα να είναι και 

επιζήµιες για µια µειονότητα µε διαφορετικό γονότυπο 

 Συµβουλές και διαιτητικές συστάσεις βασισµένες στον ατοµικό γονότυπο 

θα δίνουν την δυνατότητα σε άτοµα να προσαρµόζουν την διατροφή τους για 

την βελτίωση της υγείας τους και να µειώσουν τον κίνδυνο εµφάνισης συγκε-

κριµένων νοσηµάτων. Όµως η δίαιτα  βασισµένη στα γονίδια δεν θα πρέπει 

να δοθεί σαν µια γρήγορη θεραπεία για µια ασθένεια. Είναι πιο πιθανόν ότι 

ειδικά ”τροποποιηµένες”  και  σχεδιασµένες δίαιτες  για ένα µεγάλο διάστηµα 

θα µειώνουν αποφασιστικά τον κίνδυνο εµφάνισης ενός αριθµού ασθενειών. 

Πιο συγκεκριµένα οι ολοένα και αυξανόµενες γνώσεις της επιστήµης αυτής, 

θα µπορέσουν να αξιοποιηθούν από ∆ιαιτολόγους βασιζόµενοι στο ατοµικό 

γενετικό προφίλ, τις προσωπικές διατροφικές συνήθειες και τον προσωπικό  

τρόπο ζωής. Έτσι, θα είναι σε θέση να προσφέρουν εξατοµικευµένες διατρο-

φικές οδηγίες µε σκοπό να µειωθεί αποτελεσµατικά ο κίνδυνος για ασθένειες 

που οφείλονται στη διατροφή, χρησιµοποιώντας τις κατάλληλες διαιτητικές 

συστάσεις και συµβάλλοντας πλέον ουσιαστικά στην πρόληψη  και επιβρά-

δυνση εµφάνισης ασθενειών. [4] 

Σκοπός της εργασίας είναι να παρουσιαστούν αναλυτικά οι κληρονοµικές 

µεταβολικές διαταραχές ή ασθένειες που εκδηλώνονται έπειτα από την κατα-

νάλωση κάποιων τροφών. Οι διαταραχές αυτές διαχωρίζονται βάση των µα-

κροθρεπτικών και συγκεκριµένα βάση της έλλειψης ή µειωµένης δραστικότη-

τας των ενζύµων που οδηγούν στην εκάστοτε ασθένεια.   

 

 

ΣΦΑΛΜΑΤΑ ΣΤΟ ΜΕΤΑΒΟΛΙΣΜΟ ΤΩΝ Υ∆ΑΤΑΝΘΡΑΚΩΝ 
 
Οι διαταραχές στον µεταβολισµό των υδατανθράκων, αποτελούν ένα σύνο-

λο κληρονοµικών µεταβολικών διαταραχών στις οποίες δεν µπορεί να πραγ-

µατοποιηθεί η διάσπαση των υδατανθράκων της εκάστοτε ασθένειας. Αυτό 

έχει ως αποτέλεσµα την συσσώρευση τοξικών ουσιών στον οργανισµό εξαιτί-
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ας της έλλειψης των απαραίτητων ενζύµων που παίζουν καθοριστικό ρόλο 

στην διάσπασή τους. 

 

 

 

 

1. ∆υσανεξία στη λακτόζη (lactose intolerance) [5, 6] 

Η δυσανεξία στη λακτόζη εµφανίζεται στο 25% του γενικού πληθυσµού 

στην Ευρώπη [7] και ορίζεται ως η αδυναµία διάσπασης της λακτόζης µέσα 

στον γαστρεντερικό σωλήνα. Προκαλείται αποκλειστικά από ανεπάρκεια ή 

δυσλειτουργία του ενζύµου λακτάση, το οποίο διασπά τη λακτόζη σε γλυκόζη 

και γαλακτόζη. Αυτή η ενζυµική ανεπάρκεια µπορεί να δηµιουργηθεί είτε λόγω 

κάποιων γενετικών µεταβολικών διαταραχών, είτε λόγω της φυσιολογικής 

µείωσης της δραστικότητάς της λακτάσης κατά 5-10% από τη στιγµή που το 

άτοµο απογαλακτίζεται και το γάλα γίνεται λιγότερο σηµαντικό στη διατροφή 

του. [8]  

ΛΑΚΤΟΖΗ: Η λακτόζη είναι ο κύριος υδατάνθρακας του γάλακτος. Η λακτό-

ζη, ως υδατάνθρακας, αποτελεί πηγή ενέργειας για τον οργανισµό. Επιδρά 

θετικά στη δραστηριότητα του πεπτικού συστήµατος και συµβάλλει στην κα-

λύτερη απορρόφηση πολλών άλλων θρεπτικών συστατικών.  

ΛΑΚΤΑΣΗ: Η λακτάση είναι µέλος της οικογένειας των β-γαλακτοσιδασών, 

είναι µια γλυκόσιδη υδρολάση (glycoside hydrolase) και ένας από τους ρό-

λους της είναι  να βοηθάει στην υδρόλυση της λακτόζης στα παράγωγα της, 

την γλυκόζη και την γαλακτόζη. Στα υγιή άτοµα αυτή η διάσπαση- υδρόλυση 

γίνεται φυσιολογικά σύµφωνα µε το παρακάτω σχήµα.    

 

 
Εικόνα 1: Υδρόλυση της λακτόζης στα παράγωγα της.  
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Στα άτοµα µε µειωµένη δραστικότητα ή ανεπάρκεια λακτάσης, η λακτόζη 

µη µπορώντας να διασπαστεί αρχίζει να επηρεάζει το έντερο. Η λακτόζη είναι 

καλή πηγή ενέργειας για τους µικροοργανισµούς στο κόλον, οι οποίοι τη ζυ-

µώνουν σε γαλακτικό οξύ, ενώ παράγεται µεθάνιο (CH4) και αέριο υδρογόνο 

(H2). [8] 

Τα παραγόµενα αέρια δηµιουργούν το αίσθηµα δυσφορίας λόγω διάτασης 

του εντέρου και το ενοχλητικό πρόβληµα του φουσκώµατος. Το γαλακτικό οξύ 

που παράγεται από τους µικροοργανισµούς είναι ωσµωτικά ενεργό και προ-

καλεί την είσοδο νερού µέσα στο έντερο µε αποτέλεσµα τη διάρροια. Εάν η 

κατάσταση είναι πολύ σοβαρή τα αέρια και η διάρροια εµποδίζουν την απορ-

ρόφηση άλλων θρεπτικών συστατικών όπως είναι οι πρωτεΐνες. Τα συµπτώ-

µατα λοιπόν της ανεπάρκειας της λακτάσης είναι ο µετεωρισµός, η διάρροια 

και κοιλιακό άλγος. [9] 

 

 
Εικόνα 2: Η φυσιολογική και η µη φυσιολογική λειτουργία του εντέρου κατά τη διάσπαση και 

απορρόφηση της λακτόζης. 

Πηγή: http://www.celebritydiagnosis.com/2010/06/micro-premie-josie-duggar-finally-goes-home/ 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (∆υσανεξία στη λακτόζη) 

Η σωστή αντιµετώπιση της δυσανεξίας στη λακτόζη, απαιτεί άµεσες δια-

τροφικές αλλαγές που θα πρέπει να αποκτήσει το άτοµο έπειτα από τη διά-

γνωσή της. ∆εν είναι απαραίτητο να ακολουθείται µια δίαιτα ελεύθερης λακτό-
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ζης, στις περισσότερες περιπτώσεις αρκεί η µειωµένη κατανάλωση τροφών 

πλούσια σε λακτόζη για να ελαττωθούν τα συµπτώµατά της. Πολλά άτοµα µε 

δυσανεξία στη λακτόζη µπορούν να καταναλώνουν 6-12 γρ. λακτόζης χωρίς 

να εµφανίζουν συµπτώµατα, ειδικά όταν καταναλώνεται µε τα κύρια γεύµατα ή 

προσλαµβάνεται από γαλακτοκοµικά προϊόντα που έχουν υποστεί αρκετές 

ζυµώσεις, δηλαδή η λακτόζη έχει µετατραπεί σε γαλακτικό οξύ, το οποίο δεν 

προκαλεί συµπτώµατα. [10, 11] 

Λόγω του ότι η λακτόζη είναι ο κυρίως υδατάνθρακας του γάλακτος και τον 

προϊόντων του είναι απαραίτητο να δοθεί η απαιτούµενη προσοχή σε αυτά τα 

τρόφιµα. Για αποφυγή των συµπτωµάτων της δυσανεξίας στη γλυκόζη προ-

τείνεται η κατανάλωση  γάλακτος και γαλακτοκοµικών προϊόντων µε χαµηλά 

λιπαρά (αν δεν υπάρχουν σοβαρά συµπτώµατα), καθώς και η κατανάλωση 

προϊόντων µειωµένης λακτόζης (γάλατα που έχουν υποστεί επεξεργασία και 

περιέχουν 70% λιγότερη λακτόζη)  ή χωρίς λακτόζη. Ακόµα συνιστάται η χρή-

ση ταµπλέτων λακτάσης, πριν την κατανάλωση προϊόντων γάλακτος, καθώς 

και τυρί και γιαούρτι που όπως προαναφέρεται δεν περιέχουν λακτόζη. [12] 

Άτοµα που αποφεύγουν ολοκληρωτικά την κατανάλωση γαλακτοκοµικών 

προϊόντων, γεγονός που συνιστάται να αποφεύγεται, θα πρέπει να λαµβά-

νουν συµπληρώµατα ασβεστίου, καθώς τα συγκεκριµένα τρόφιµα είναι η κύ-

ρια πηγή ασβεστίου, κύριο συστατικό στην ανάπτυξη του ανθρώπινου σκελε-

τού και παίζει καθοριστικό ρόλο στην πρόληψη της οστεοπόρωσης. Η λακτό-

ζη είναι ένα συχνό πρόσθετο τροφίµων που προσδίδει γεύση και περιέχεται 

σε τρόφιµα που δεν ανήκουν στα γαλακτοκοµικά προϊόντα και για αυτό το λό-

γο θα πρέπει να δίδεται ιδιαίτερη προσοχή στις ετικέτες των τροφίµων. Τέτοια 

τρόφιµα είναι να βιοµηχανοποιηµένα κρέατα όπως τα λουκάνικα και τα αλλα-

ντικά, η µαργαρίνη, τα δηµητριακά, τα αποξηραµένα φρούτα και τα προπαρα-

σκευασµένα γεύµατα. [13] 

 

Γαλακτοκοµικά  προϊόντα Περιεκτικότητα σε 
λακτόζη 

Γιαούρτι µε χαµηλά λιπαρά, 240 ml 5 g 

Γάλα µε χαµηλά  λιπαρά, 240 ml 11 g 

Ελβετικό τυρί,  28 g 1 g 
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Παγωτό, 120 ml 6 g 

Τυρί Cottage , 120 ml 2–3 g 
Πίνακας 1 

 
 
 
2. ∆υσανεξία στη σακχαρόζη ή σουκρόζη (sucrose intolerance ή Con-

genital Sucrase - Isomaltase Deficiency) [14, 15] 

Η δυσανεξία στη σακχαρόζη ή πιο κοινά η ανεπάρκεια σουκράσης – ισο-

µαλτάσης κληρονοµείται από αυτοσωµικό γονίδιο και είναι εντερική διαταρα-

χή. Ορίζεται ως την αδυναµία διάσπασης της σακχαρόζης και της µαλτόζης, 

από την ανεπάρκεια ή την µειωµένη δραστικότητα των ενζύµων σουκράσης ή 

ισοµαλτάσης, βασικών συστατικών µιας γλυκοπρωτεΐνης που καλείται σου-

κράση- ισοµαλτάση (SI) , σε φρουκτόζη και γλυκόζη. 

Η µετάλλαξη του γονίδιου που είναι υπεύθυνο για την παραγωγή της γλυ-

κοπρωτεΐνης σουκράσης-ισοµαλτάσης είναι η αιτία αυτής της διαταραχής. Το 

γονίδιο SI δίνει εντολές για την παραγωγή του ενζύµου σουκράση- ισοµαλτά-

ση. Αυτό είναι ένα ένζυµο που βρίσκεται στο λεπτό έντερο και είναι υπεύθυνο 

για την διάσπαση της σουκρόζης και της µαλτόζης σε απλά σάκχαρα τα οποία 

απορροφούνται από το λεπτό έντερο. Η µετάλλαξη αυτή µεταβάλλει τη δοµή, 

διαταράσσει την παραγωγή και εξασθενεί την λειτουργία της σουκράσης- ισο-

µαλτάσης. [16]   

Η συγκεκριµένη διαταραχή συνήθως γίνεται εµφανής από τη στιγµή που 

ένα βρέφος απογαλακτίζεται και αρχίζει να καταναλώνει φρούτα, χυµούς και 

δηµητριακά. Τα κλινικά συµπτώµατα είναι κοιλιακό άλγος, φούσκωµα, διάρ-

ροια και παραγωγή αερίων. Αυτά τα συµπτώµατα µπορεί να οδηγήσουν στον 

υποσιτισµό µε αποτέλεσµα την απώλεια βάρους ή ακόµα και καθυστερηµένη 

σωµατική ανάπτυξη του βρέφους. 

ΣΟΥΚΡΑΣΗ: Η σουκράση είναι ένζυµο που καταλύει την υδρόλυση της 

σουκρόζης σε φρουκτόζη και γλυκόζη.  

ΙΣΟΜΑΛΤΑΣΗ: Η ισοµαλτάση είναι ένα ένζυµο που σπάει τους δεσµούς 

των σακχαριτών, οι οποίοι δεν µπορούν να διασπαστούν από την αµυλάση ή 

την µαλτάση.  
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ΣΟΥΚΡΑΣΗ-ΙΣΟΜΑΛΤΑΣΗ (SI): Πρόκειται για πρωτεΐνη του εντερικού 

βλεννογόνου, υπεύθυνη για το µεταβολισµό της διαιτητικής σακχαρόζης και 

των τελικών προϊόντων πέψης αµύλου. Θεωρείται ότι µερικοί άνθρωποι µε 

αυτήν την διαταραχή µπορούν να καταναλώσουν το άµυλο χωρίς να γίνουν 

συµπτωµατικοί κυρίως εξαιτίας του γεγονότος ότι η  ενζυµική δραστικότητα 

της ισοµαλτάσης ποικίλλει ανάλογα  µε το είδος της µεταλλαγής του γονιδίου 

της ισοµαλτάσης που φέρει ο κάθε ασθενής. [17] 

 
Εικόνα 3: Αναπαράσταση της σουκρόζης. 

Πηγη: http://www.chm.bris.ac.uk/motm/glucose/glucosec.htm 

 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (∆υσανεξία στη σακχαρόζη ή σουκρόζη) 
Οι διατροφικές συνέπειες της νόσου είναι η δυσαπορρόφηση των υδαταν-

θράκων, ηλεκτρολυτικές διαταραχές και τελικά ανεπιθύµητη απώλεια βάρους 

µέχρι και υποσιτισµός. Οι διατροφικές συστάσεις που δίνονται σε αυτή τη νό-

σο, είναι η αποφυγή κατανάλωσης τροφίµων που περιέχουν σακχαρόζη. Γενι-

κά δεν συνίσταται η κατανάλωση αµυλούχων τροφών κατά το πρώτο έτος της 

ζωής. Επίσης η χορήγηση σακροσιδάσης [Sacrosidaise (Sucraid)] αυξάνει 

σηµαντικά την ανοχή του οργανισµού στη σουκρόζη. Η σακροσιδάση είναι ένα 

υγρό που παράγεται από Saccharomyces cerevisiae και φαίνεται να περιορί-

ζει τα συµπτώµατα της διάρροιας, το κοιλιακό άλγος και όλα τα συµπτώµατα 

την διαταραχής αυτής µε αποτέλεσµα να επιτρέπεται η λογική κατανάλωση 

υδατανθράκων [18].  

 

3. ∆υσανεξία στη φρουκτόζη (hereditary fructose intolerance) [19, 20] 

Η δυσανεξία στη φρουκτόζη είναι µια κληρονοµική µεταβολική διαταραχή 

που κληρονοµείται µε αυτοσωµικό επικρατή χαρακτήρα. Τα συµπτώµατα της 

παρουσιάστηκαν για πρώτη φορά το 1956 και η συχνότητα εµφάνισης της εί-

ναι 1 στις 20000 γεννήσεις. [21, 22]   
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Αυτή η διαταραχή οφείλεται στην αδυναµία παραγωγής ενός ενζύµου, της 

φωσφορικής-1-φρουκτόζης αλδολάσης, (fructose 1-phosphate aldolase) στο 

έντερο, στο ήπαρ και στους νεφρούς, που διασπά τη φρουκτόζη. O µεταβολι-

σµός της φρουκτόζης γίνεται στο ήπαρ σε γλυκόζη ή πιο συχνά σε κάποιο 

προϊόν του µεταβολισµού της γλυκόζης και συντελεί στο σχηµατισµό του γλυ-

κογόνου. Στο ήπαρ µε την παρουσία του ενζύµου φρουκτοκινάση µετατρέπε-

ται σε φωσφορική-1-φρουκτόζη η οποία στη συνέχεια διασπάται σε γλυκε-

ραλδεΰδη και διυδροξυ-ακετόνη, αυτές είναι δυνατό να χρησιµοποιηθούν από 

τους ιστούς σαν πηγή ενέργειας. [23]  

Σε αυτή τη διαταραχή η φωσφορική-1-φρουκτόζη εµποδίζεται από την αλ-

δολάση B µε αποτέλεσµα να µην µπορεί να διασπαστεί η φρουκτόζη στα πα-

ραπάνω παράγωγά της. Αυτό έχει σαν αποτέλεσµα την αύξηση της συγκέ-

ντρωσης της φρουκτόζης στο αίµα και την ελάχιστη παραγωγή γλυκογόνου 

µέσω αυτού του µεταβολικού µονοπατιού. [24Σφάλµα! Το αρχείο προέλευ-
σης της αναφοράς δεν βρέθηκε.] 

Τα παραπάνω οδηγούν σε υπογλυκαιµία, ηπατοµεγαλία και υπερουρικαι-

µία µε τελικό στάδιο την νεφρική ανεπάρκεια. [25] 

Στο συγκεκριµένο µεταβολικό µονοπάτι η 1-φωσφορικη φρουκτόζη παρου-

σία της αλδολάσης Β µετατρέπεται  σε D-γλυκεριναλδευδη και φωσφολυλιω-

µένη διυδροξυκετόνη. Οι δυο αυτές τριόζες µπορούν είτε να εισέλθουν απευ-

θείας στο γλυκολυτικό είτε στο γλυκονεογεννητικό µονοπάτι είτε στο µονοπάτι 

σύνθεσης γλυκογόνου. 

ΦΡΟΥΚΤΟΖΗ: Η φρουκτόζη είναι ένας υδατοδιαλυτός µονοσακχαρίτης 

που βρίσκεται σε πολλά τρόφιµα. Η φρουκτόζη θεωρείται ο γλυκύτερος µονο-

σακχαρίτης που βρίσκεται ελεύθερος στη φύση. Μεταφέρεται από τους  γλυ-

κοµεταφορείς 2 (GLUT 2) στο ήπαρ όπου εκεί γίνεται ο µεταβολισµός της. Ο 

µεταβολισµός της φρουκτόζης δεν εξαρτάται από την ινσουλίνη και έτσι µπο-

ρεί να χρησιµοποιηθεί από άτοµα που είναι ευαίσθητα στη γλυκόζη. [26, 27] 
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Εικόνα 4: Μεταβολισµός γλυκογόνου στην πορεία της γλυκόζης. 

Πηγή: http://en.wikipedia.org/wiki/Fructolysis 

 
 

Είναι αρκετά σηµαντικό να αναφερθεί µια ακόµη µεταβολική διαταραχή 

στον µεταβολισµό της φρουκτόζης. Σε αυτή την διαταραχή που ονοµάζεται 

δυσαπορρόφηση της φρουκτόζης (Fructose malabsorption) δεν υπάρχει πρό-

βληµα µε κάποιο ένζυµο αλλά µε  την ανεπαρκή ικανότητα µεταφοράς της 

φρουκτόζης. Στα φυσιολογικά άτοµα η φρουκτόζη µεταφέρεται από κάποιους 

ειδικούς µεταφορείς (GLUT-5) που βρίσκονται στα βλεννογόνα κύτταρα του 

λεπτού εντέρου. Πρόβληµα παρουσιάζεται όταν η λειτουργία του µεταφορέα 

αυτού είναι ανεπαρκής µε αποτέλεσµα την αύξηση της φρουκτόζης κατά µή-

κος ολόκληρου του εντέρου που οδηγεί σε προβλήµατα του γαστρικού σωλή-

να. [28] 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (∆υσανεξία στη φρουκτόζη) 

Η πρόληψη και η θεραπεία της παραπάνω ασθένειας απαιτεί µια διατροφή 

ελλιπή σε τρόφιµα που περιέχουν φρουκτόζη, σορβιτόλη και σουκρόζη. Η 

σορβιτόλη είναι φυσικό σάκχαρο που βρίσκεται σε διάφορα φρούτα. Χρησι-

µοποιείται ως σταθεροποιητικό, γλυκαντική ουσία και συστατικό διόγκωσης σε 

πολλά προϊόντα αρτοποιίας και ζαχαροπλαστικής. Η σορβιτόλη απορροφάται 
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µερικώς και µεταβολίζεται ως φρουκτόζη από το ανθρώπινο οργανισµό γι’ αυ-

τό θα πρέπει να δίνεται ιδιαίτερη προσοχή. [29, 30] 

Η σουκρόζη µεταβολίζεται σε φρουκτόζη και γλυκόζη. Τα νεογέννητα δεν 

εµφανίζουν συµπτώµατα ως τη στιγµή που θα εισέλθουν τρόφιµα πλούσια σε 

φρουκτόζη, στη διατροφή τους. Πρέπει να περιοριστούν κυρίως οι υδατάν-

θρακες καθώς και τα τρόφιµα που περιέχουν επιπρόσθετα φρουκτόζη. Τρό-

φιµα που πρέπει να αποφεύγονται γιατί περιέχουν υψηλά ποσοστά φρουκτό-

ζης είναι τα φρούτα, τα φυσικά γλυκά προϊόντα, τα όσπρια καθώς και το µέλι. 

Ακόµα, προϊόντα που περιέχουν υψηλά ποσά σερβιτόλης είναι τα µήλα, τα 

σταφύλια, τα αχλάδια, οι φράουλες, τα βερίκοκα, τα ροδάκινα καθώς και όλοι 

οι χυµοί που προέρχονται από τα παραπάνω φρούτα. Ιδιαίτερη, όµως, προ-

σοχή πρέπει να δίνεται στις ετικέτες τροφίµων καθώς η φρουκτόζη όπως και η 

σορβιτόλη έχουν διάφορες χρήσεις στα προϊόντα αρτοποιίας και ζαχαροπλα-

στικής. [31] 
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Παρακάτω παρουσιάζεται ένας πίνακας µε τα τρόφιµα που µπορούν να κα-

ταναλωθούν ή που δεν επιτρέπεται η κατανάλωση τους: 

ΚΑΤΗΓΟΡΙΑ 
ΤΡΟΦΙΜΟΥ 

ΤΡΟΦΕΣ ΠΟΥ ΕΠΙΤΡΕΠΟΝΤΑΙ ΤΡΟΦΕΣ ΠΑΠΑΓΟΡΕΥΟΝΤΑΙ 

Κρέας 
Κόκκινο κρέας, χοιρινό, κοτόπουλο, γαλο-

πούλα 
Όλα τα τρόφιµα που περιέχουν σάκχαρα 

∆ηµητριακά Όλα όσα δεν περιέχουν ζάχαρη ή φρουκτόζη 
∆ηµητριακά µε προσθήκη ζάχαρης, φρου-

κτόζης ή σορβιτόλης 

Φρούτα Κανένα 
Όλα τα φρούτα, οι χυµοί φρούτων και τα 

προϊόντα που περιέχουν φρούτα 

Λίπος 
Βούτυρο. Μαργαρίνη, λάδι, σπιτική µαγιονέ-

ζα, ντρέσινγκ σαλάτας χωρίς ζάχαρη 

Μαγιονέζα, µουστάρδα και ντρέσινγκ µε 

προσθήκη ζάχαρης 

Αυγά Όλα τα είδη Κανένα 

Γάλα Όλα τα είδη 
Γάλατα και γαλακτοκοµικά προϊόντα µε 

προσθήκη ζάχαρης 

Ξηροί καρποί Όλα τα είδη 

Καραµελωµένοι ξηροί καρποί ή ξηροί καρ-

ποί που παρασκευάζονται µε ζάχαρη 

φρουκτόζη ή σορβιτόλη 

Ψωµί 
Όλα τα είδη ψωµιού που δεν περιέχουν ζά-

χαρη, φρουκτόζη ή σορβιτόλη ως συστατικό 

Όλα τα είδη  γλυκών ψωµιών ή τα είδη που 

παρασκευάζονται µε ζάχαρη, φρουκτόζη ή 

σορβιτόλη 

Πατάτες Λευκές πατάτες Γλυκοπατάτες 

Ζυµαρικά και 

σούπες 

Μακαρόνια, σπαγγέτι, ρύζι και σούπες µε ζυ-

µαρικά 

Ζυµαρικά που περιέχουν λαχανικά που 

απαγορεύονται 

Ψαριά Όλα τα φρέσκα ψάρια Ψάρια επεξεργασµένα µε ζάχαρη 

Επιδόρπια Γιαούρτι, κέικ και παγωτά χωρίς ζάχαρη 
Όλα τα επιδόρπια που περιέχουν ζάχαρη, 

φρουκτόζη ή σορβιτόλη 

Τυριά Όλα τα είδη Κανένα 

Λαχανικά 

Σπαράγγι, αγκινάρα, πιπεριά, µαρούλι, σπα-

νάκι, σέλινο, ρίζες, βολβοί µε εξαίρεση το κα-

ρότο 

Καρότο, ντοµάτα, καλαµπόκι, επεξεργα-

σµένα λαχανικά µε προσθήκη ζάχαρης 

Άλλα είδη 

Καφές, τσάι και σούπες από λαχανικά που 
επιτρέπονται, αναψυκτικά διαίτης που περιέ-
χουν τεχνητές γλυκαντικές ουσίες, κακάο, 

αλάτι, πιπέρι και άλλα µπαχαρικά 

Κέτσαπ, σάλτσες που περιέχουν ζάχαρη, 
αναψυκτικά, µέλι, ζελατίνη, µαρµελάδα, σι-

ρόπια, κονσερβοποιηµένα 

Πίνακας 2 
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ΦΡΟΥΤΑ        

Μήλο 13,8 10,4 5,9 2,4 2,1 2,5 19,9 

Βερίκοκο 11,1 9,2 0,9 2,5 5,9 0,7 63,5 

Μπανάνα 22,8 12,2 4,9 5,0 2,4 1,0 20,0 

Σταφύλι 18,1 15,5 8,1 7,2 0,2 1,1 1,0 

Ροδάκινο 9,5 8,4 1,5 2,0 4,8 0,9 56,7 

Ανανάς 13,1 9,9 2,1 1,7 6,0 1,2 60,8 

Αχλάδι 15,5 9,8 6,2 2,8 0,8 2,1 8,0 

ΛΑΧΑΝΙΚΑ        

Παντζάρια 9,6 6,8 0,1 0,1 6,5 1,0 96,2 

Καρότο 9,6 4,7 0,6 0,6 3,6 1,0 70,0 

Καλαµπόκι 19,0 3,2 0,5 0,5 2,1 1,0 64,0 

Κόκκινο 6,0 4,2 2,3 1,9 0,0 1,2 0,0 

Πιπεριά γλυκιά  5,0      

Κρεµµύδι 7,6 5,0 2,0 2,3 0,7 0,9 14,3 

Πατάτα 20,1 4,2 0,7 1,0 2,5 0,9 60,3 

 27,9 0,5 Tr Tr tr Na Tr 

Σακχαροκά-

λαµο 
 13-18 0,2-1,0 0,2-1,0 11-16 1,0 100 

Ζάχα-

ρη τεύτλων 
 17-18 0,1-0,5 0,1-0,5 16-17 1,0 100 

Πίνακας 3
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4. Κυαµισµός ή ανεπάρκεια της αφυδρογονάσης της 6-φωσφορικής γλυκό-
ζης (favism or glucose-6-phosphate dehydrogenase deficiency) 

Ο κυαµισµός είναι µια κληρονοµική µεταβολική διαταραχή από την οποία 

φαίνεται να πάσχουν πάνω από 400 εκατοµµύρια άνθρωποι παγκοσµίως. 

Εµφανίζεται κυρίως στους άντρες, ενώ οι γυναίκες αποτελούν συνήθως υγιείς 

φορείς [32].  

Κληρονοµείται µε το χρωµόσωµα Χ και κυρίως χαρακτηρίζεται από οξείες 

αιµολυτικές κρίσεις έπειτα από την λήψη κάποιων φαρµάκων ή κατανάλωσης 

συγκεκριµένων οσπρίων. Ο κυαµισµός είναι µια µορφή µακροκυτταρικής α-

ναιµίας, που οφείλεται στην καταστροφή των ερυθρών αιµοσφαιρίων (αιµόλυ-

ση). Αυτό προκαλείται από ανεπάρκεια της αφυδρογονάσης της 6- φωσφορι-

κής γλυκόζης (G6PD). Το G6PD είναι ένα ένζυµο που καταλύει το πρώτο βή-

µα στον οξειδωτικό κλάδο της πορείας των φωσφορικών πεντοζών, ώστε να 

παραχθεί NADPH, µετατρέποντας την 6-φωσφορική γλυκόζη σε 6-

φωσφογλυκόνο-δ-λακτόνη. Η παραγωγή του NADPH είναι σηµαντική γιατί ε-

ξαιτίας του η γλουταθειόνη διατηρείται στη ανοιγµένη της µορφή (µορφή στην 

οποία πρέπει να βρίσκεται για να µην παρατηρείται αιµόλυση των ερυθρών 

αιµοσφαιρίων)  και έτσι εξουδετερώνονται ελεύθερες ρίζες οι οποίες σε δια-

φορετική περίπτωση (αν δηλαδή η γλουταθειόνη ήταν στην οξειδωµένη της 

µορφή) θα προκαλούσαν σηµαντικές κυτταρικές βλάβες (βλέπε πιο κάτω είκ.). 

[33, Σφάλµα! Το αρχείο προέλευσης της αναφοράς δεν βρέθηκε.] 
 

 
Εικόνα 5: µεταβολικό µονοπάτι της αφυδρογονάσης της 6- φωσφορικής γλυκόζης (G6PD). 

Πηγή: http://web2.airmail.net/uthman/hemolytic_anemia/hemolytic_anemia.html 
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Όταν απουσιάζει από τον οργανισµό η G6PD µπορεί να παρουσιαστεί ί-

κτερος, µαυρισµένα ούρα, µείωση των ποσοτήτων των αιµοσφαιρίων στο αί-

µα καθώς και οξείες αιµολυτικές κρίσεις που µπορεί να οδηγήσουν µέχρι και 

σε θάνατο. Βέβαια αυτό γίνεται µετά από έκθεση στη γύρη ορισµένων φυτών 

ή την κατανάλωση συγκεκριµένων οσπρίων ή  την λήψη ορισµένων φαρµά-

κων, όπως αντιελονοσιακά και σουλφαµίδες. [34] 

 

 
Εικόνα 6: Το µονοπάτι των φωσφορικών πεντοζών και η παραγωγή γλουταθειόνης 

Πηγή: http://july.fixedreference.org/en/20040724/wikipedia/Glucose-6-phosphate_dehydrogenase_deficiency 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Κυαµισµός) 

Ο κυαµισµός επιτρέπει µια φυσιολογική ζωή, αρκεί να αποφεύγονται οι έ-

νοχες ουσίες. Το πιο σηµαντικό µέτρο είναι η αποφυγή φαρµάκων και τροφών 

που προκαλούν αιµόλυση. Τέτοια τρόφιµα είναι τα κουκιά. Η παρουσία της 

βικίνης (µη ενζυµικός οξειδωτικός παράγοντας) που είναι ένας γλυκοζίτης πυ-

ριµιδίνης των κουκιών, οδηγεί στην παραγωγή υπεροξειδίων, αντιδραστικών 

ενώσεων οξυγόνου, που µπορούν να καταστρέψουν µεµβράνες των ερυθρών 

αιµοσφαιρίων καθώς και άλλα βιοµόρια [35].  

Επίσης επιβάλλεται η µεγάλη κατανάλωση τροφίµων πλούσια σε φολικό 

οξύ γιατί βοηθάει στην παραγωγή ερυθροκυττάρων. [36] 
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5. Γαλακτοζαιµία 

Η γαλακτοζαιµία είναι ένα σχετικά σπάνιο κληρονοµικό µεταβολικό νόσηµα 

κληρονοµούµενο µε τον αυτοσωµικό υπολειπόµενο χαρακτήρα. Συναντάται 

σε πολύ µικρό ποσοστό αφού εµφανίζεται κατά 1 στις 30 - 60.000 γεννήσεις. 

[37]  

Είναι αποτέλεσµα ανεπάρκειας ενός από τρία πιθανά ένζυµα που σχετίζο-

νται µε τον µεταβολισµό της γαλακτόζης και για αυτό  δεν πρέπει να συγχέεται 

µε την δυσανεξία στην λακτόζη. Τα πιθανά αυτά ένζυµα είναι η γαλακτόζη-1-

φωσφατο-ουριδιλ-τρανσφεράση galactose-1-phosphate uridyl transferase 

(classic galactosemia), η γαλακτοκινάση (galactokinase deficiency) και η UDP 

galactose epimerase (galactose epimerase deficiency). [38] 

Η κλασική γαλακτοζαιµία οφείλεται σε µια ανωµαλία στον µεταβολισµό της 

γαλακτόζης σε γλυκόζη εξαιτίας της έλλειψης ενός, από τα απαραίτητα για αυ-

τές τις ενέργειες, ένζυµο, την ουριδυλοτρανσφεράση της 1- φωσφορικής γα-

λακτόζης. Η ενζυµική ανεπάρκεια έχει ως συνέπεια την συσσώρευση της γα-

λακτόζης ή της 1 φωσφορικής γαλακτόζης galactose-1-phosphatase στους 

ιστούς. Η συσσώρευση της galactose-1-phosphatase στο ενδοκυτταρικό υγρό 

θεωρείται υπαίτια για την κλασική γαλακτοζαιµία. Τα συµπτώµατα της είναι η 

υπογλυκαιµία, εµέτους, διάρροια, ηπατοσπληνοµεγαλία, καταρράκτης, λή-

θαργος. Όσοι καταφέρουν να επιβιώσουν χωρίς δίαιτα εµφανίζουν διανοητική 

καθυστέρηση, υπογλυκαιµία, ηπατική κίρρωση, υπέρταση και ασκίτη. [39]  

ΓΑΛΑΚΤΟΖΗ: Με το όνοµα γαλακτόζη, (galactose), καλείται ένας υδατάν-

θρακας, µονοσακχαρίτης που σπάνια απαντάται ελεύθερος στη φύση, και που 

ενώνεται µε τη γλυκόζη προκειµένου να σχηµατίσει τη λακτόζη. Η γαλακτόζη 

παράγεται από τη διάσπαση της λακτόζης από πεπτικά ένζυµα. [40] 
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Εικόνα 7: Εξέλιξη της γαλακτόζης σε άτοµα φυσιολογικά ή που πάσχουν από γαλακτοζαιµία  

Πηγή: http://www.newbornscreening.info/Parents/otherdisorders/Galactosemia.html 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Γαλακτοζαιµία) 

Για την αντιµετώπιση της γαλακτοζαιµίας απαιτείται αλλαγή διατροφικής 

συµπεριφοράς. Ισχύουν οι ίδιες διατροφικές οδηγίες όπως και στην δυσανεξία 

στη λακτόζη αφού όταν αυτή µεταβολίζεται δίνει µόρια γλυκόζης και γαλακτό-

ζης. Απαιτείται και σε αυτή την περίπτωση η αποφυγή κατανάλωσης γάλακτος 

και γαλακτοκοµικών προϊόντων καθώς και τροφών που περιέχουν λακτόζη ή 

εναλλακτικά κατανάλωση προϊόντων µειωµένης ή ελεύθερης λακτόζης. [38] 

Στα συµπτωµατικά βρέφη δίνονται υποκατάστατα γάλακτος µε βάση τη σό-

για επειδή περιέχουν άλλους απλούς υδατάνθρακες όπως µαλτόζη. Προσοχή 

πρέπει να δίνεται στα φρούτα και στα λαχανικά, τα οποία περιέχουν αξιόλογα 

ποσά γαλακτόζης και πρέπει να λαµβάνονται σε περιορισµένες ποσότητες. 

Πιο συγκεκριµένα πρέπει να αποφεύγονται τα καρπούζια, οι ντοµάτες, οι 
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χουρµάδες και οι καυτερές πιπεριές γιατί περιέχουν πολύ υψηλή συγκέντρω-

σης γαλακτόζης. [41] 

Γενικά τα άτοµα µε αυτού του είδους τις µεταβολικές διαταραχές θα πρέπει 

να δίνουν προσοχή πάντα στις ετικέτες των τροφίµων. 

 

Τρόφιµα που περιέχουν ποσότητες γαλακτόζης και δεν επιτρέπονται 

Βούτυρο Βουτυρόγαλα 

Ασβέστιο καζεϊνικού Καζείνη 

Άπαχο γάλα Κρέµα 

Σκόνη γάλακτος/ πρωτεϊνη γαλακτος Garbanzo φασόλια 

  

Υδρολυµένη πρωτεΐνη από καζεΐνη ή ορό γάλακτος 

Γαλακταλβουµίνη Λακτόζη 

Γάλα και γαλακτικά στερεά Σοκολατούχο γάλα 

Άπαχη σκόνη γάλακτος  & στερεά Τυρί 

Εντόσθια κρέατος Σερµπέτι 

Καζεϊνικό νάτριο Sour cream 

Ξινόγαλα Γιαούρτι 

 Παγωτό 

Η περιεκτικότητα σε γαλακτόζη ορισµένων από αυτά 
τα τρόφιµα παρέχεται ως αναφοράς για εσάς 

 

Item Mg Γαλακτόζη/100 ml 

Αγελαδινό γάλα 227 

Μητρικό γάλα 350 

Infant formula: 

Αποµονωµένη πρωτεΐνη σόγιας 1.5 

Υδρόλυµα καζεΐνης 6-7.5 

Ολοκληρωµένη καζεΐνη 184 

Τυρί cheddar 38-48 

Φρούτα και λαχανικά <0.5-35 

Legumes, cooked: 

Garbanzo 444 
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Baby lima 175 

Νεφρό 153 

Φακές 116 

Σόγια 44 

Φασόλια Pinto 43 
Πίνακας 4 

 
ΣΦΑΛΜΑΤΑ ΣΤΟΝ ΜΕΤΑΒΟΛΙΣΜΟ ΤΩΝ ΠΡΩΤΕΙΝΩΝ 
 

Οι διαταραχές στον µεταβολισµό των αµινοξέων, των βασικών συστατικών 

των πρωτεϊνών, αποτελούν ένα σύνολο κληρονοµικών µεταβολικών διαταρα-

χών στις οποίες κάποιο από τα βασικά αµινοξέα της εκάστοτε ασθένειας, δεν 

µπορεί να διασπαστεί. Αυτό έχει ως αποτέλεσµα την συσσώρευση τοξικών 

µορίων στον οργανισµό εξαιτίας της έλλειψης των απαραίτητων ενζύµων που 

παίζουν καθοριστικό ρόλο στην διάσπασή τους.  

 

1. ∆υσανεξία στη γλουτένη ή κοιλιοκάκη (glouten intolerance, celiac 
disease) [42, 43] 

Η κοιλιοκάκη (επίσης γνωστή ως εντεροπάθεια ευαίσθητη στη γλουτένη ή 

δυσανεξία γλουτένης) είναι µια παθολογική κατάσταση του λεπτού εντέρου, 

προερχόµενη από µια σύνθετη ανοσολογική απάντηση που προκαλείται από 

τη γλουτένη. Συγκεκριµένα η κοιλιοκάκη είναι ένα σύνδροµο δυσαπορρόφη-

σης, που προκαλείται από την γλιαδίνη, η οποία αποτελεί ένα πρωτεϊνικό 

τµήµα της γλουτένης. [44Σφάλµα! Το αρχείο προέλευσης της αναφοράς 
δεν βρέθηκε.] 

Οι αρχικές εκτιµήσεις για την συχνότητα εµφάνισης της νόσου ήταν περί-

που 1 στα 5000 άτοµα, όµως νέες µελέτες αποδεικνύουν ότι περίπου 1 στους 

2 ανθρώπους στις Ηνωµένες Πολιτείες πάσχει από την ασθένεια δίχως να έ-

χει διαγνωστεί. [45] 

Τα συµπτώµατα είναι ποικίλα και µπορεί να σχετίζονται µε γαστρεντερικά 

ευρήµατα, όπως διάρροια, ευερεθιστότητα και ενοχλήσεις του εντέρου, ανορε-

ξία, δυσανεξία στη λακτόζη ή λιγότερο πιθανό είναι να σχετίζονται µε µη γα-
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στρεντερικά ευρήµατα όπως ηµικρανίες, αναιµία, κατάθλιψη, οστεοπόρωση 

κ.α., κάνοντας δύσκολη την διάγνωση της ασθένειας. [46]  

ΓΛΟΥΤΕΝΗ: Η γλουτένη είναι µια αποθηκευτική πρωτεΐνη και ειδικότερα 

µίγµα πρωτεϊνών που βρίσκεται στο σιτάρι και σε άλλα δηµητριακά, όπως η 

σίκαλη, το κριθάρι και η βρώµη. [14] 

Στην κοιλιοκάκη, η γλουτένη στα τρόφιµα οδηγεί σε καταστροφή του βλεν-

νογόνου του εντέρου, η  οποία µε τη σειρά της εµποδίζει τη σωστή πέψη και 

απορρόφηση των θρεπτικών συστατικών στον οργανισµό. Το αποτέλεσµα 

είναι ουσιαστικά χρόνιος υποσιτισµός µε ανεπάρκεια θερµίδων και απαραίτη-

των θρεπτικών ουσιών, όπως πρωτεΐνες, βιταµίνες και ανόργανα στοιχεία. 

[47] 

ΓΛΙΑ∆ΙΝΗ: Η γλιαδίνη αποτελεί ένα πρωτεϊνικό τµήµα της γλουτένης. Αυτή 

απαντάται σχεδόν σε όλα τα δηµητριακά, εκτός από το ρύζι και το καλαµπόκι. 

Η κοιλιοκάκη δεν αποτελεί αλλεργία. Μια αλλεργική αντίδραση εµφανίζεται 

όταν το ανοσοποιητικό σύστηµα του σώµατος παράγει αντισώµατα απέναντι 

σε µια φυσιολογικά αβλαβή ουσία από τα τρόφιµα ή το περιβάλλον, την οποία 

αντιµετωπίζει σαν να ήταν παθογόνος. Τα κλασικά συµπτώµατα της κοιλιοκά-

κης, η οποία δεν έχει ακόµα αντιµετωπισθεί, σχετίζονται µε τη δυσαπορρόφη-

ση της τροφής, που οδηγεί σε διάρροια, κράµπες του εντέρου και φούσκωµα, 

και µε υποσιτισµό ο οποίος προκαλεί, µεταξύ άλλων, απώλεια βάρους στους 

ενήλικες, προβλήµατα ανάπτυξης στα παιδιά, αναιµία και ασθένειες των ο-

στών. [48, 49] 

 
Εικόνα 8: Σχηµατική αναπαράσταση της παθοφυσιολογίας των αντιδράσεων υπερευαισθησίας 

(τύπου 1 αλλεργία) στο έντερο 



 28

Πηγή: http://www.glutensensitivity.net/VojdaniDiagrams.htm 
 

∆ιατροφικές συστάσεις (∆υσανεξία στη γλουτένη) 

Όταν οι άνθρωποι µε κοιλιοκάκη ακολουθούν µια δίαιτα ελεύθερη γλουτέ-

νης, ο βλεννογόνος του εντέρου βαθµιαία επιδιορθώνεται και επανέρχεται η 

φυσιολογική λειτουργία. [47] 

Τα αποτελέσµατα µπορούν  να αλλάξουν τη ζωή πολλών ανθρώπων, δε-

δοµένου ότι ο οργανισµός θεραπεύεται και τα συµπτώµατα εξαφανίζονται. Η 

γλουτένη βρίσκεται στο σιτάρι, στη σίκαλη, στο κριθάρι και στη βρώµη, συστα-

τικά που χρησιµοποιούνται για την παρασκευή πολλών καθηµερινών τροφί-

µων, όπως το ψωµί, τα δηµητριακά πρωινού, τα ζυµαρικά, η πίτσα, οι διάφο-

ρες ζύµες, το κέικ και τα µπισκότα. ∆εν πρόκειται, όµως, για τόσο απλό θέµα, 

καθώς τα σιτηρά που περιέχουν γλουτένη χρησιµοποιούνται επίσης ως συ-

στατικά στα αλεύρια και τις σάλτσες και βρίσκονται σε µερικά προϊόντα κρέα-

τος, όπως τα λουκάνικα και τα µπιφτέκια. Το ρύζι, οι πατάτες και το καλαµπό-

κι δεν περιέχουν γλουτένη και υπάρχουν πολλά ειδικά ελεύθερα γλουτένης 

προϊόντα που είναι τώρα διαθέσιµα για τους ανθρώπους µε κοιλιοκάκη. Το να 

ακολουθήσεις µια δίαιτα ελεύθερη γλουτένης µπορεί να είναι χρονοβόρο και 

ενοχλητικό, αλλά υπάρχουν πολλοί διαθέσιµοι τρόποι αντιµετώπισης για τους 

ανθρώπους που έχει διαγνωστεί ότι έχουν κοιλιοκάκη. Ένας επιστήµονας δι-

αιτολόγος θα βοηθήσει να προσδιοριστούν τα κατάλληλα τρόφιµα και να δη-

µιουργηθεί µια εύγευστη, ισορροπηµένη δίαιτα, η οποία να συνάδει µε τον 

τρόπο ζωής του ατόµου. Υπάρχουν, επίσης, κατάλογοι που περιέχουν ενηµε-

ρωµένες πληροφορίες για τα προϊόντα του εµπορίου που είναι ελεύθερα 

γλουτένης και µπορούν να περιληφθούν ακίνδυνα στο διαιτολόγιο ενός πά-

σχοντα. ∆εν είναι ακόµα γνωστό για ποιο λόγο ορισµένοι άνθρωποι ανα-

πτύσσουν κοιλιοκάκη, αλλά φαίνεται ότι υπάρχει κάποιο οικογενειακό υπόβα-

θρο. Αυτή τη στιγµή, η µόνη συνιστώµενη προληπτική δράση είναι να απο-

φεύγεται η εισαγωγή τροφίµων που περιέχουν σιτάρι στη δίαιτα ενός µωρού 

τουλάχιστον για τους έξι πρώτους µήνες ζωής. [50, 51] 

Συµπερασµατικά η δίαιτα που ακολουθείται για την θεραπεία της νόσου, 

αποκλείει όλα τα δηµητριακά που περιέχουν γλουτένη (σιτάρι, βρώµη, κριθά-

ρι, σίκαλη). Αντιθέτως µπορεί να χρησιµοποιηθεί αλεύρι από καλαµπόκι, ρύζι, 

πατάτες, σόγια ή σιτάλευρο των οποίων έχει αφαιρεθεί η γλουτένη. Συνεπώς 
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κύριος στόχος της δίαιτας και µοναδική θεραπεία του προβλήµατος είναι η 

µόνιµη αποµάκρυνση της γλουτένης. [51]  

Στην περίπτωση αυτή, η ζωή και ο τρόπος διατροφής πρέπει να αλλάξει ρι-

ζικά. Το ψωµί, τα µακαρόνια, τα µπισκότα ή τα κορν-φλέικς που ένας µέσος 

άνθρωπός τα καταναλώνει άφοβα αποµακρύνονται από το διαιτολόγιο ή του-

λάχιστον αντικαθίστανται µε άλλα επιτρεπόµενα. [45] 

Οι πάσχοντες θα πρέπει να είναι ιδιαίτερα προσεκτικοί και να διαβάζουν τις 

ετικέτες τροφίµων, καθώς τα προϊόντα των απαγορευµένων δηµητριακών εί-

ναι ιδιαίτερα διαδεδοµένα, αλλά και η προσθήκη τους σε προπαρασκευασµέ-

να τρόφιµα, πολύ συχνή. [52]  

Τέλος οι πάσχοντες αλλά και οι οικογένειές τους χρειάζονται συνεχή εν-

θάρρυνση και ψυχική ενδυνάµωση. Θα πρέπει όλη στην οικογένεια να είναι 

πολύ προσεκτικοί και σχολαστικοί κατά την αγορά των τροφίµων, καθώς και 

στην επιλογή των κατάλληλων γευµάτων σε εξωτερικούς χώρους, όπως εστι-

ατόρια κ.α.  

 

 
Εικόνα 9: Έντερο ατόµου σε κοιλιοκάκη 

Πηγή: http://pumachaussures.net/wfs/symptoms%20of%20celiac%20disease%20in%20babies.html 

 

 

ΕΠΙΤΡΕΠΟΜΕΝΕΣ ΤΡΟΦΕΣ: 
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Γάλα και γαλακτοκοµικά προϊόντα χωρίς προσµίξεις, φρέσκο, εβαπορέ, σε 

σκόνη, συµπυκνωµένο, πλήρες ή αποβουτυρωµένο, κρέµες από γάλα, καλα-

µποκάλευρο ή ριζάλευρο, γιαούρτι, άσπρα τυριά, κρεµµώδη cottage cheese. 

Όλων των ειδών φρέσκα ή κατεψυγµένα κρέατα, πουλερικά, ψάρια, και σε 

κονσέρβα, αυγά. Ψωµί, φρυγανιές, κράκερς κτλ. παρασκευασµένα από ελεύ-

θερα γλουτένης άλευρα (καλαµποκάλευρο, ρυζάλευρο, πατατάλευρο, αλεύρι 

από σόγια). Πατάτες, γλυκοπατάτες, ρύζι, καλαµπόκι, χυλός από καλαµπόκι. 

[45] 

Όλα τα φρέσκα, κατεψυγµένα ή σε κονσέρβα λαχανικά (χωρίς σάλτσα), κα-

θώς και όλα τα όσπρια. Όλα τα φρέσκα φρούτα, κατεψυγµένα ή σε κονσέρβα 

και οι χυµοί τους. Λάδι, βούτυρο, µαργαρίνη, φυστικοβούτυρο, µπέικον, ελιές. 

Καφές, τσάι, αναψυκτικά, κακάο, αφού αναγνωριστεί η ετικέτα τους. Ζελέ, µέ-

λι, µαρµελάδα, ζάχαρη, σοκολάτα, παγωτά (προσοχή στην ετικέτα των τροφί-

µων για την σύνθεση τους) Πουτίγκα ρυζιού, πουτίγκα καλαµποκιού ή κέικ 

παρασκευασµένα από τα επιτρεπόµενα αλεύρια. Σάλτσες παρασκευασµένες 

από κρέµα γάλακτος, αλεύρι καλαµποκιού ή άλλα επιτρεπόµενα ειδικά αλεύ-

ρια χωρίς γλουτένη. Αποσταγµένα αλκοολούχα ποτά και κρασί. Γνήσια µπα-

χαρικά και αρώµατα, αλάτι, µουστάρδα από σκόνη, ξύδι, πιπέρι, πιπεριές. 

[49, 52] 

 

ΑΠΑΓΟΡΕΥΜΕΝΕΣ ΤΡΟΦΕΣ 

Κρέµες που περιέχουν αλεύρι, κορν-

φλάουρ, ροφήµατα σοκολάτας. Ορισµέ-

να τυριά που περιέχουν µαστίχα βρώµης 

ως συστατικό τους. Κατεργασµένα κρέα-

τα που περιέχουν σιτάρι, κριθάρι, βρώµη 

ή σίκαλη. Αλλαντικά άγνωστης σύστα-

σης. Κανονικό ψωµί από σιτάρι ή σίκα-

λη, καθώς και οτιδήποτε περιέχει άλευρο 

από τα απαγορευµένα πχ κουλουράκια, φρυγανιές, κέικ, σάντουιτς, τοστ. Μα-

καρόνια, σπαγγέτι, φιδές, χυλοπίτες, κριθαράκι και άλλες πάστες ζυµαρικών. 

∆ηµητριακά εµπορίου που περιέχουν γλουτένη. Λαχανικά σε κονσέρβα µε 

σάλτσα, φασόλια σε κονσέρβα, έτοιµες σαλάτες. Κατεργασµένα φρούτα µε 

προϊόντα που περιέχουν γλουτένη. Όλα τα είδη εµπορίου τύπου snack (γαρι-
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δάκια κ.τ.λ.). Μπύρα, τζίν, ουίσκι, βότκα, λευκό ξύδι (πάντα πρέπει να ελέγχε-

τε την ετικέτα). Σούπες εµπορίου, επιδόρπια και γλυκά εµπορίου (καραµέλες) 

που συνήθως περιέχουν σαν συστατικό τους γλουτένη. Ορισµένα µπαχαρικά 

και καρυκεύµατα κατεργασµένα, έτοιµες σάλτσες, οι σάλτσες των κονσερβών. 

[49, 52] 

 

2. Οµοκυστεινουρία (homocystinuria) 

Η οµοκυστεινουρία είναι µια κληρονοµική µεταβολική διαταραχή στον µετα-

βολισµό της µεθειονίνης που µεταφέρεται µε αυτοσωµικό υπολειπόµενο χα-

ρακτήρα. Ο επιπολασµός της νόσου στον γενικό πληθυσµό κυµαίνεται περί-

που σε 1:200000 µε 1:335000 άτοµα. Μεγαλύτερη συχνότητα εµφάνισης της 

νόσου παρουσιάζεται σε κάποιες χώρες της Β. Ευρώπης µε επιπολασµό 

1:30000 κατά µέσο όρο. [53] 

Η κύρια αιτία εµφάνισης της συγκεκριµένης νόσου είναι η ανεπάρκεια του 

ενζύµου συνθάση β της κυσταθειονίνης [cystathionine β-synthase (CBS)]. Αυ-

τό έχει ως αποτέλεσµα την παρεµπόδιση της ολοκλήρωσης του µεταβολικού 

µονοπατιού της µεθειονίνης σε κυστεΐνη µε αποτέλεσµα την αύξηση της οµο-

κυστεΐνης και µεθειονίνης στον ορό του αίµατος και στα ούρα. [54] 

Τα κύρια κλινικά χαρακτηριστικά είναι η πρώιµη αθηροσκλήρωση καθώς 

και η στεφανιαία νόσος, οι διαταραχές στο ΚΝΣ, στο συνδετικό ιστό και η 

πνευµατική καθυστέρηση. Η διάγνωση της γίνεται από την αύξηση των τιµών 

της οµοκυστεΐνης στο πλάσµα ή στα ούρα. Ο κύριος στόχος για την αντιµε-

τώπιση της είναι η µείωση της συγκέντρωσης της οµοκυστεΐνης στο σώµα. 

[55] 

ΟΜΟΚΥΣΤΕΙΝΗ: Η οµοκυστεΐνη είναι ένα θειούχο αµινοξύ, σχηµατιζόµενο 

κατά τον µεταβολισµό της µεθειονίνης της προσλαµβανόµενης µε τις πρωτεΐ-

νες της τροφής. [56] 

Ο µεταβολισµός της οµοκυστεΐνης, ακολουθεί δύο οδούς: αυτή της επανα-

µεθυλίωσης, στην οποία δρουν τα ένζυµα συνθετάση της µεθειονίνης (MS) και 

MTHFR και συµµετέχουν το φολικό οξύ και η βιταµίνη Β12, και εκείνη της δια-

θείωσης, µε την δράση των ενζύµων CBS και τη συµµετοχή της βιταµίνης Β6.  
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∆ιατροφικές συστάσεις (Οµοκυστεινουρία) 

Η αντιµετώπιση της οµοκυστεϊνουρίας στοχεύει στην µείωση των επιπέδων 

της οµοκυστεΐνης. Αρχικά προκειµένου να επιτευχθεί ο στόχος, καθιερώθηκε 

µια δίαιτα φτωχή σε µεθειονίνη, γεγονός εξαιρετικά δύσκολο να υλοποιηθεί. 

Με επιπλέον έρευνες επικράτησε ένας αποτελεσµατικότερος και πιο εφικτός 

τρόπος για την αντιµετώπιση της ασθένειας, ενισχύοντας per os τους ασθενείς 

µε τα απαιτούµενα µικροθρεπτικά συστατικά. [54, 57, 58] 

Αυτός ο τρόπος αντιµετώπισης διαβαθµίζεται ανάλογα µε την βαρύτητα της 

ασθένειας και την ανταπόκριση του πάσχοντος ατόµου σε τρία βασικά στάδια: 

την αυξηµένη πρόσληψη τροφών πλούσιων σε φολικό οξύ, τον εµπλουτισµό 

των τροφών µε βιταµίνες καθώς και µε την επιπλέον εξωτερική χορήγηση φο-

λικού οξέος, Β12, Β6 µεµονωµένα ή συνδυαστικά. [58, 59] 

Τροφές πλούσιες σε βιταµίνη Β12: αυτή η βιταµίνη απαντάται κυρίως στα 

ζωικής προέλευσης προϊόντα όπως στο γάλα, συκώτι, αυγά, µοσχάρι, κοτό-

πουλο, ψάρια.  

Τροφές πλούσιες σε βιταµίνη Β6: µοσχάρι, συκώτι, αυγά, δηµητριακά και 

όσπρια.  

Τροφές πλούσιες σε φολικό οξύ: µοσχάρι, συκώτι, αυγά, δηµητριακά και 

όσπρια.   

 

 
Εικόνα 10: Μεταβολικό µονοπάτι της µεθειονίνης 
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Πηγή: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1524/ 

 

3. Αλκαπτονουρία (alkaptonuria) [59, 60] 

Η συχνότητα εµφάνισης της νόσου στον γενικό πληθυσµό είναι περίπου 

1:100000 και 1:250000 άτοµα. Συχνότερη εµφάνιση της νόσου παρουσιάζεται 

στην Σλοβακία που έχει επίπτωση 1:19000 άτοµα. [61] 

Η αλκαπτονουρία είναι µια κληρονοµική ανωµαλία του µεταβολισµού των 

αµινοξέων και µεταβιβάζεται ως ένα αυτοσωµικό υπολειπόµενο χαρακτηριστι-

κό. Η ανωµαλία αυτή προκαλείται από την έλλειψη της οξειδάσης του οµογε-

ντισικού, ένα ένζυµο το οποίο βοηθάει στην µετατροπή του οµογεντισικού ο-

ξέος (homogentisic acid (HGA)) κατά την αποικοδόµηση της φαινυλαλανίνης 

και της τυροσίνης. [62] 

Αυτό έχει ως αποτέλεσµα τη συσσώρευση και απέκκριση του οµογεντισι-

κού οξέος στα ούρα σε µία ένωση η οποία µοιάζει µε την µελανίνη (τα ούρα 

µαυρίζουν λόγω της οξείδωσής του). Κάποια ακόµα χαρακτηριστικά της αλ-

καπτονουρίας είναι η ωχρόνωση, ένας µαύρο-µπλε χρωµατισµός του συνδε-

τικού ιστού που προκαλείται από την συσσώρευση του HGA και των προϊό-

ντων οξείδωσής του, καθώς και η αρθρίτιδα. [63] 

Τα συµπτώµατα σε άτοµα που πάσχουν από την συγκεκριµένη νόσο είναι 

µαύρος χρωµατισµός των ούρων, δερµατικοί και σκελετικοί χρωµατισµοί κα-

θώς και πόνοι στις αρθρώσεις. [64]  

 
Εικόνα 11: Μεταβολικό µονοπάτι της φαινυλαλανίνης 

Πηγή: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1454/ 
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Παρατηρώντας το παραπάνω σχήµα φαίνονται όλα τα ένζυµα και οι διοξυ-

γονάσες που λαµβάνουν χώρα στην αποικοδόµηση της φαινυλαλανίνης και 

της τυροσίνης και πως η έλλειψη του ενζύµου που καταλύει τη διάσπαση του 

οµογεσιντικού οξέος επηρεάζει αυτές τις αντιδράσεις.  

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Αλκαπτονουρία) 

∆εν υπάρχει θεραπεία που να έχει αποδειχθεί για την πρόληψη ή αντιµε-

τώπιση της αλκαπτονουρίας. Οι γενικές συστάσεις που δίνονται βάσει της 

παθοφυσιολογίας της ασθένειας για µείωση της παραγωγής HGA, είναι δίαιτα 

φτωχή σε φαινυλαλανίνη και τυροσίνη αλλά χωρίς αυστηρό περιορισµό τους 

διότι µπορεί να προκαλέσουν ανεπιθύµητα αποτελέσµατα πολλές φορές κρί-

σιµα για τον οργανισµό. [62]  

Επιπλέον, οι υψηλές δόσης βιταµίνης C µειώνουν το σκούρο χρώµα στα 

ούρα χωρίς όµως να λαµβάνει µέρος στον µεταβολικό µονοπάτι της τυροσί-

νης-φαινυλαλανίνης. [62] 

 

4. Φαινυλκετονουρία (phenylketonuria) [65, 66] 

Η επίπτωση της φαινυλοκετονουρίας είναι 1 περίπου στα 20000 νεογνά. 

[67] 

Η φαινυλκετονουρία (PKU) µπορεί να ορισθεί ως µια µεταβολική διαταραχή 

που κληρονοµείται από αυτοσωµικό υπολειπόµενο γονίδιο. Οφείλεται στην 

ανικανότητα του ήπατος να παράγει ένα ένζυµο, την υδροξυλάση της φαινυ-

λαλανίνης, που µεταβολίζει τη φαινυλαλανίνη σε τυροσίνη. Στα φυσιολογικά 

άτοµα τα τρία τέταρτα της φαινυλαλανίνης µετατρέπονται σε τυροσίνη και το 

ένα τέταρτο ενσωµατώνεται στις πρωτεΐνες.  Στα άτοµα που πάσχουν από 

την συγκεκριµένη ασθένεια η έλλειψη του ενζύµου υδροξυλάσης της φαινυλα-

λανίνης, έχει ως αποτέλεσµα την υψηλή συγκέντρωση της φαινυλαλανίνης 

στο αίµα και στον εγκέφαλο διότι η κύρια πορεία εκροής της παρεµποδίζεται. 

[68, 69] 

Όταν τα επίπεδα της φαινυλαλανίνης αυξηθούν πάνω από τα φυσιολογικά, 

τότε αυτή γίνεται τοξική για τον οργανισµό αφού µετατρέπεται από το συκώτι 

σε µια σειρά (τοξικών) ενώσεων που είναι γνωστές ως φαινυλοκετόνες και οι 
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οποίες εκκρίνονται στα ούρα. Ένα από τα κυριότερα συµπτώµατα είναι η πα-

ρεµπόδιση της φυσιολογικής ανάπτυξης και λειτουργίας των κυττάρων του 

εγκεφάλου, µε συνέπεια τη διανοητική καθυστέρηση. Η φαινυλκετονουρία 

µπορεί να ανιχνευθεί µε τεστ αίµατος κατά τη γέννηση του νεογνού, το οποίο 

είναι τεστ ρουτίνας. [70] 

ΦΑΙΝΥΛΑΛΑΝΙΝΗ: Η φαινυλαλανίνη είναι ένα από τα 20 αµινοξέα του αν-

θρώπινου οργανισµού, που χρησιµοποιείται βιοχηµικά από τις πρωτεΐνες για 

την σύνθεση του DNA. Οι άνθρωποι δεν µπορούν να συνθέσουν τη φαινυλα-

λανίνη, και έτσι είναι απαραίτητο συστατικό της καθηµερινής διατροφής µας, 

χωρίς την οποία το σώµα δεν µπορεί να λειτουργήσει. [71] 

 

 
Εικόνα 12: Εξέλιξη του µεταβολισµού της φαινυλαλανίνης σε υγιή ή µη υγιή άτοµα  

Πηγή: http://www.newbornscreening.info/Parents/aminoaciddisorders/PKU.html 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Φαινυλκετονουρία) 

Η πιο κοινή µορφή θεραπείας για τα άτοµα που πάσχουν από φαινυλκετο-

νουρία είναι η σωστή διατροφή. Τα άτοµα αυτά από τη βρεφική ηλικία δεν 

πρέπει να προσλαµβάνουν µε την τροφή τους µεγάλες ποσότητες φαινυλαλα-

νίνης. Οι τυπικές δίαιτες των ατόµων που πάσχουν από φαινυλκετονουρία 
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πρέπει να περιλαµβάνουν πολύ µικρές ποσότητες φαινυλαλανίνης και υψηλές 

ποσότητες των άλλων αµινοξέων και κυρίως της τυροσίνης. Οι ποσότητες της 

επιτρεπόµενης φαινυλαλανίνης σε αυτά τα άτοµα µπορούν να αυξάνονται 

σταδιακά, καθώς το παιδί µεγαλώνει. Το παιδί στην πρώτη δεκαετία της ζωής 

του πρέπει να λαµβάνει 200-500 mgr/day φαινυλαλανίνης και 25-85 

mgr/kg/day τυροσίνης. [72] 

Εποµένως, στη δίαιτα αυτών των ατόµων επιτρέπονται θρεπτικά συστατικά 

όπως υδατάνθρακες, λίπη, βιταµίνες και ανόργανα συστατικά. Επίσης τρόφι-

µα µε µέτριες ποσότητες πρωτεϊνών, όπως οι πατάτες, καθώς και τρόφιµα µε 

χαµηλές ποσότητες πρωτεϊνών, όπως τα φρούτα, τα λαχανικά ή κατηγορίες 

ψωµιών µε χαµηλή ποσότητα πρωτεϊνών. Αντίθετα απαιτείται περιορισµός ή 

αποχή από τρόφιµα µε υψηλά ποσοστά πρωτεϊνών, όπως είναι το κρέας, το 

ψάρι, το κοτόπουλο, τα αυγά, τα καρύδια, τα κουκιά, τα φασόλια, το γάλα και 

άλλα γαλακτοκοµικά προϊόντα. Επίσης τρόφιµα που περιέχουν ως πρόσθετο 

την φαινυλαλανίνη είτε άµεσα είτε έµµεσα µέσω ασπαρτάµης. Πολλά προϊό-

ντα χωρίς ζάχαρη ή light προϊόντα περιέχουν την ασπαρτάµη ως γλυκαντική 

ουσία. Η ασπαρτάµη είναι διπεπτίδιο, αποτελείται από τα αµινοξέα ασπαρτικό 

οξύ και φαινυλαλανίνη  σε ποσοστό περίπου 40%. Τα προϊόντα µε ασπαρτά-

µη θέτουν έτσι σε κίνδυνο τους ασθενείς µε PKU . Όλα στα προϊόντα που πε-

ριέχουν ασπαρτάµη πρέπει να αναγράφεται ότι "περιέχει πηγή φαινυλαλανί-

νης". ∆εδοµένου ότι οι ασθενείς µε PKU ξέρουν γενικά ποια προϊόντα περιέ-

χουν τη συγκεκριµένη πρωτεΐνη, η σήµανση δεν είναι απαραίτητο για αυτά τα 

προϊόντα. Μόνο στα προϊόντα όπως η τσίχλες, που κανονικά δεν περιέχουν 

καµία πρωτεΐνη αλλά περιέχουν ασπαρτάµη πρέπει να αναγράφεται στη συ-

σκευασία. [68, 72] 

 

5. Σύνδροµο Lowe (lowe’s syndrome) [73, 74] 

Το σύνδροµο Lowe είναι µια σπάνια, φυλοσύνδετα κληρονοµούµενη διατα-

ραχή, που χαρακτηρίζεται από συγγενή καταρράκτη, νεφρική δυσλειτουργία 

και βλάβες του κεντρικού νευρικού συστήµατος. Εµφανίζεται στον γενικό πλη-

θυσµό σε συχνότητα ίση µε 1:500000 άτοµα. [75Σφάλµα! Το αρχείο προέ-
λευσης της αναφοράς δεν βρέθηκε.] 
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Η ασθένεια οφείλεται σε έλλειψη µιας  φωσφατάσης  και κατά συνέπεια στη 

µη απόφωσφορυλίωση της  φωσφατιδυλοσιτόλης .Εποµένως το µοριο συσ-

σώρεύεται και συσσώρευση αυτού οδηγεί σε καταστροφή του κυτταροσκελε-

τού των κυττάρων. Πιθανόν αυτό να εξηγεί την κλινική εικόνα των ατόµων που 

γεννιούνται µε αυτή την ασθένεια. [75,76] 

 Τα συµπτώµατα της νόσου είναι ποικίλες διαταραχές στο φακό του οφ-

θαλµού και στην λειτουργία των νεφρών και του εγκεφάλου. Η συµµετοχή του 

κεντρικού νευρικού συστήµατος (ΚΝΣ) είναι έκδηλη από την γέννηση. Επι-

πλέον η κινητική, σωµατική και νοητική ανάπτυξη καθυστερεί. Η υποτονία που 

δηµιουργείται εξαιτίας της µειωµένης λειτουργίας του ΚΝΣ µπορεί να οδηγήσει 

σε δυσκολίες στη σίτιση, γαστροοισοφαγική παλινδρόµηση και κατά συνέπεια 

σε φτωχή σωµατική ανάπτυξη. [77] 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Σύνδροµο Lowe) 

Ειδική θεραπεία για το σύνδροµο Lowe δεν υπάρχει. Η αντιµετώπιση των 

ασθενών είναι υποστηρικτική και εξατοµικευµένη, συνήθως από ένα σύνολο 

εξειδικευµένων ιατρών για τις επί µέρους ασθένειες. Το κατάλληλο υπερθερ-

µιδικό διαιτολόγιο βάση των αναγκών του ασθενή θα συνεισφέρει στην αύξη-

ση του προσδόκιµου ζωής.  

 

6. Νόσος Lesch-Nyhan (lesch-nyhan syndrome) [78, 79] 

To σύνδροµο Lesch-Nyhan είναι γενετικό µεταβολικό νόσηµα στον µεταβο-

λισµό των πουρινών οφειλόµενο σε µεταλλάξεις του γονιδίου της υποξανθινο-

γουανινο-φωσφοριβοσυλτρανσφεράσης (Hypoxanthine-guanine phosphoribo-

syltransferase (HPRT)) στο χρωµόσωµα Χ. [80, 81] 

Η επίπτωση του συνδρόµου Lesch-Nyhan ανέρχεται σε 1/380.000. Παρα-

τηρείται σε ίση περίπου συχνότητα στις περισσότερες εθνικές οµάδες και α-

παντάται σχεδόν αποκλειστικά στους άνδρες και σπάνια στις γυναίκες. [81] 

Οφείλεται σε ανεπάρκεια της HPRT, η οποία καταλύει την µετατροπή της 

υποξανθίνης σε µονοφωσφορική ινοσίνη (ινοσινικό οξύ, IMP) και της γουανί-

νης, σε µονοφωσφορική γουανίνη (γουανιλικό οξύ, GMP). [80, 82] 

Η HPRT παίζει σηµαντικό ρόλο στην ανακύκλωση των βάσεων των πουρι-

νών, της υποξανθίνης και της γουανίνης, στις δεξαµενές των νουκλεοτιδίων 
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της πουρίνης. Σε ασθενείς µε ανεπάρκεια της ΗPRT, οι πουρινικές αυτές βά-

σεις δεν ανακυκλώνονται, αλλά αντίθετα αποδοµούνται και απεκκρίνονται τε-

λικά σαν ουρικό οξύ. Η απώλεια των πουρινών αντισταθµίζεται µε αύξηση του 

ρυθµού της σύνθεσης των πουρινών. [81] 

Η αδυναµία ανακύκλωσης των πουρινών σε συνδυασµό µε την αυξηµένη 

σύνθεσή τους οδηγεί σε υπερπαραγωγή ουρικού οξέος. Η αυξηµένη παρα-

γωγή του ουρικού οξέος οδηγεί σε επίµονη υπερουριχαιµία, προκαλώντας ο-

ξεία ουρική αρθρίτιδα και νεφρολιθίαση [82, 83]. 

Οι νεφροί απαντούν στην υπερουριχαιµία αυξάνοντας την απέκκριση του 

ουρικού οξέος από τα ούρα η οποία συνοδεύεται από αυξηµένο κίνδυνο σχη-

µατισµού ουρολίθων, οι οποίοι παρεµποδίζουν την αποβολή των ούρων και 

αυξάνουν τον κίνδυνο αιµατουρίας και ουρολοιµώξεων. [83, 84]  

 

 
Εικόνα 13: Μεταβολικό µονοπάτι της PRPP 

Πηγή: http://connect.in.com/lesch-nyhan-syndrome/photos-1134815-1181356-653-947a68eb2e422142.html 
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∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος Lesch-Nyhan) 

Πρέπει να αποφεύγονται τα τρόφιµα που περιέχουν πουρίνες.  

Αυτά µπορεί να είναι: 

Αυγοτάραχο ρέγγας, ταραµοσαλάτα, κρέας µικρών ζώων (κατσικάκι, αρνά-

κι, µοσχαράκι), εντόσθια ζώων (πάγκρεας, νεφρά, συκώτι), µπύρα (µαγιά), 

εκχύλισµα (σάλτσα) κρέατος, σαρδέλες, µαρίδες, καρδιά προβάτου, ρέγγες,  

µύδια, καπνιστά κρέατα, θαλασσινά µαλάκια (σουπιές, χταπόδια,  καλαµαρά-

κια,  κλπ),  µπακαλιάρος,  κολιός,  σολοµός,  σκουµπρί,  πέστροφα,  τα  προ-

ϊόντα  κυνηγίου  (χήνα,  πέρδικα,  φασιανός,  περιστέρι,  γαλοπούλα). [85]  

Επίσης βλάπτουν τα εξής τρόφιµα και ενέργειες: 

• Η παχυσαρκία και η πολυφαγία. Χρειάζεται δίαιτα αδυνατίσµατος σε 

παχύσαρκους. Η παχυσαρκία αποτελεί προδιαθεσικό παράγοντα για 

υποτροπές κρίσης ουρικής αρθρίτιδας. 

• Η αφυδάτωση. Χρειάζονται πολλά νερά. Περίπου 4-5 λίτρα νερού την 

ηµέρα. 

• Η καταπόνηση. Χρειάζεται αποφυγή βαδίσµατος όταν υπάρχουν κρί-

σεις ουρικής αρθρίτιδας. 

• Η κατανάλωση αλκοολικών ποτών και µπαχαρικών. 

• Το απότοµο αδυνάτισµα χωρίς λήψη επαρκούς ποσότητας υγρών. 

 

Επιτρέπονται τα εξής τρόφιµα: 

Ο καφές, τα αναψυκτικά, το τσάι, το χαµοµήλι, κακάο, φρούτα, χυµοί φρού-

των, λαχανικά, ντοµάτα, όσπρια, µανιτάρια, µεγάλα ψάρια, κοτόπουλο, πάπια, 

αποβουτυρωµένα γαλακτερά, ξηροί καρποί, αυγά, τα πολλά νερά. [85] 
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7. Νόσος µε οσµή ούρων σαν σιρόπι σφενδάµου (maple syrup urine 
disease) [86] 

Η νόσος αυτή για πρώτη φορά περιγράφτηκε το 1957 και η συχνότητα που 

εµφανίζεται διεθνώς είναι 1:185.000 γεννήσεις. [87] 

Είναι µια αρκετά σπάνια µεταβολική διαταραχή και κληρονοµείται µε αυτο-

σωµικό υπολειπόµενο χαρακτήρα. Η νόσος µε οσµή ούρων σαν σιρόπι σφεν-

δάµου είναι µια από τις διαταραχές του µεταβολισµού των διακλαδισµένων 

αµινοξέων λευκίνη, ισολευκίνη και βαλίνη και οφείλεται στην µειωµένη λει-

τουργικότητα του ενζυµικού συστήµατος της α- κετοοξικής αφυδρογονάσης 

(branched-chain alpha-keto acid dehydrogenase complex (BCKDH), οδηγώ-

ντας σε αύξηση της συγκέντρωσης των τριών διακλαδισµένων αµινοξέων και 

των κετοξέων τους στον οργανισµό. [88] 

Το πρώτο βήµα του µεταβολισµού τους , η τρανσαµίνωση  γίνονται κανονι-

κά. Το πρόβληµα παρουσιάζεται στο δεύτερο βήµα, στην οξειδωτική αποκαρ-

βοξυλίωση που δεν πραγµατοποιείται επαρκώς. Βρέφη που γεννιούνται µε 

την συγκεκριµένη ασθένεια δείχνουν υγιή για αυτό τον λόγο αν δεν γίνει έ-

γκαιρα η διάγνωση της, χωρίς θεραπεία το άτοµο θα υποστεί σοβαρές εγκε-

φαλικές βλάβες και πιθανόν να καταλήξει µέσα στις πρώτες 20 µέρες της γέν-

νησης του. Οι εγκεφαλικές βλάβες πιθανόν να προκαλούνται από τη συγκέ-

ντρωση των τριών αµινοξέων και των κετοξέων τους σε τοξικά επίπεδα στο 

πλάσµα και το εγκεφαλονωτιαίο υγρό. [89] 

Κύριο χαρακτηριστικό για την αναγνώριση της νόσου στα βρέφη είναι η ι-

διαίτερη γλυκιά οσµή των ούρων και τα συµπτώµατα της είναι έµετος, λήθαρ-

γος, υποτονία, παγκρεατίτιδα και νευρολογικά προβλήµατα.  
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Εικόνα 14: Λειτουργικότητα του ενζυµικού συστήµατος της α- κετοοξικής αφυδρογονάσης σε 

υγιή ή µη υγιή άτοµα 

Πηγή: http://www.newbornscreening.info/tools/GraphicsLib.html 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος µε οσµή ούρων σαν σιρόπι σφενδά-

µου) 
Επειδή η νόσος µε οσµή ούρων σαν σιρόπι σφενδάµου οδηγεί συνήθως σε 

νοητική και φυσική καθυστέρηση πρέπει ο ασθενής να τεθεί σε ένα σωστό δι-

αιτολόγιο χαµηλό σε βαλίνη, ισολευκίνη και λευκίνη. [90] 

 

 

 

∆ΙΑΤΑΡΑΧΕΣ ΣΤΟΝ ΜΕΤΑΒΟΛΙΣΜΟ ΤΩΝ ΛΙΠΙ∆ΙΩΝ 
 
Οι διαταραχές στην οξείδωση των λιπαρών οξέων [fatty acid oxidation 

disorders (FAOD)] αποτελούν ένα σύνολο διαταραχών στις οποίες δεν µπορεί 

να πραγµατοποιηθεί η διάσπαση των λιπαρών οξέων έτσι ώστε να παρέχουν 

στον οργανισµό ενέργεια. Τα λιπαρά οξέα αποτελούνται από αλυσίδες ανθρά-

κων σε διάφορα µήκη. Τυπικά, διακρίνονται σε µακριάς αλύσου 12-18 άτοµα 

άνθρακα, µέτριας αλύσου 6-10 άτοµα άνθρακα και µικράς αλύσου λιπαρά ο-

ξέα 2-4 άτοµα άνθρακα. Η διάσπαση των λιπαρών οξέων πραγµατοποιείται 

στο µιτοχόνδριο (µιτοχονδριακή οξείδωση). Τα λιπαρά οξέα είναι η βασική 
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πηγή ενέργειας της καρδιάς και των µυών κατά την διάρκεια νηστείας ή µετα-

βολικού στρες, καθώς και κατά τη διάρκεια κάποιας ασθένειας. 

 

1. Αδρενολευκοδυστροφία (adrenoleukodystrophy) [91, 92] 

Η φυλοσύνδετη αδρενολευκοδυστροφία (Χ-linked ALD) είναι µια σπάνια 

κληρονοµική ασθένεια και ανήκει στην ευρύτερη οµάδα γενετικών διαταραχών 

που ονοµάζονται λευκοδυστροφίες. Κληρονοµείται µε το φυλοσύνδετο υπο-

λειπόµενο χαρακτήρα και η συχνότητά της ανέρχεται σε 1/20.000-1/50.000 

άτοµα στο γενικό πληθυσµό. [93] 

Η αδρενολευκοδυστροφία κληρονοµείται από τους γονείς µέσω ενός Χ γο-

νίδιο, γι αυτόν το λόγο επηρεάζονται κυρίως αγόρια.  

Από βιοχηµική άποψη, η νόσος χαρακτηρίζεται από υψηλά επίπεδα των 

λιπαρών οξέων στο πλάσµα. Στην περίπτωση αυτή υπάρχει µετάλλαξη στο 

γονίδιο που εµπλέκεται στην διάσπαση των λιπαρών οξέων πολύ µακράς α-

λύσου (Very Long-Chain Fatty Acids - VLCFAs), τα οποία, λόγω διαταραχής 

στη β-οξείδωσή τους εντός των υπεροξειδοσωµάτων, συγκεντρώνονται σε 

διάφορους ιστούς (εγκέφαλος, νωτιαίος µυελός, φλοιός επινεφριδίων, όρχεις, 

ήπαρ). [94] 

Τα µόρια λίπους συσσωρεύονται, φράσσουν κύτταρα και βλάπτουν κύττα-

ρα του εγκεφάλου και του νωτιαίου µυελού. Σιγά σιγά καταστρέφει τη µυελίνη, 

ένα πολύπλοκο ιστό από νευρωνικά λιπαρά που µονώνει πολλά νεύρα στο 

κεντρικό και περιφερικό νευρικό σύστηµα. Χωρίς λειτουργική µυελίνη, ο ασθε-

νής οδηγείται σταδιακά σε παράλυση µε αποτέλεσµα την πρόκληση κλινικών 

εκδηλώσεων, όπως, προοδευτική καταστροφή της λευκής εγκεφαλικής ουσίας 

και του φλοιού των επινεφριδίων οδηγώντας τον ασθενή σε θάνατο. [95] 
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Εικόνα 15: Τρόπος κληρονόµησης της ALD 

Πηγή: http://www.x-ald.nl/francais/faits-francais/ 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Αδρενολευκοδυστροφία) [106, 107, 108] 

∆υστυχώς ακόµα δεν υπάρχει ολοκληρωµένη θεραπεία. Στις µέρες µας δο-

κιµάζονται µερικές µέθοδοι που φαίνεται να καθυστερούν την επιδείνωση της 

ασθένειας. Μία µέθοδος είναι η χρήση του «Λαδιού του Λορέντζο» φτιαγµένο 

από ελαιόλαδο και κραµβέλαιο, σε συνδυασµό µε δίαιτα µε χαµηλά λιπαρά. 

[93] 

Αν το λάδι χρησιµοποιηθεί νωρίς από αγόρια που πάσχουν από ALD αλλά 

δεν παρουσιάζουν συµπτώµατα, υπάρχει όφελος για την πρόληψη της ALD. 

Οι ερευνητές ακόµη προσπαθούν να καταλάβουν την περιπλοκότητα των 

σχέσεων ανάµεσα στα λίπη του σώ-

µατος και πώς το λάδι του Λορέντζο 

µπορεί να χρησιµοποιηθεί περεταίρω 

[94, 96]. 

Μια δεύτερη θεραπεία είναι η µεταµόσχευση µυελού των οστών. Η ιδέα εί-

ναι να αντικατασταθούν τα κύτταρα 

που έχουν ένα ελαττωµατικό γονίδιο 

ALD µε τα κύτταρα που έχουν ένα 

φυσιολογικό γονίδιο ALD και θα δι-

ασπάσουν τα λίπη. Αυτό µπορεί να 

επιτευχθεί και µε τη χρήση βλαστο-

κυττάρων.  

 

Εικόνα 16:Η ALD καταστρέφει εγκεφαλικά και νεφρι-
κά κύτταρα 

Πηγή: http://findmeacure.com/2011/02/03/adrenoleukodystrophy/ 
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ΓΙΑ ΤΗΝ ΙΣΤΟΡΙΑ… 

 

Ο Λορέντζο ήταν ένα παιδί που σε ηλικία 6 ετών 

διαγνώσθηκε να πάσχει από ALD. Οι γιατροί είχαν 

προβλέψει το θάνατό του µέσα στα επόµενα 2 χρό-

νια. Όµως οι γονείς του, αρνούµενοι να δεχθούν ότι 

δεν υπάρχει θεραπεία, µελέτησαν την ασθένεια και 

προσπάθησαν να ανακαλύψουν οι ίδιοι κάποιο 

φάρµακο, χωρίς να έχουν ιδιαίτερες ιατρικές γνώσεις. 

Το ζευγάρι ανακάλυψε ένα λάδι που προέρχεται από 

ελιά και κράµβη και παρ΄ ότι δεν ανέστρεψε την 

κατάσταση της υγείας του γιου του, βοήθησε στο να περιοριστούν τα συ-

µπτώµατα. Ο Λορέντζο τελικά πέθανε µια µέρα πριν κλείσει τα 30 του χρόνια, 

από µια µορφή πνευµονίας αφότου κόλλησε τροφή στους πνεύµονές του. 

Το λάδι είναι ένας συνδυασµός από ένα µείγµα 4 - 1 σε ερουκικό οξύ και 

ελαϊκό οξύ, που προέρχονται από το κραµβέλαιο και ελαιόλαδο, αντίστοιχα.  

 

 

 

 

2. Έλλειψη της αφυδρογονάσης του 3-υδροξυακετυλοσυνενζύµου Α 
µακράς αλύσου (Long chain 3-hydroxyacyl-coenzyme A 
dehydrogenase deficiency - LCHADD) [97] 

Η LCHADD είναι µια σπάνια µεταβολική διαταραχή στην οξείδωση των λι-

παρών οξέων που κληρονοµείται µε αυτοσωµικό υπολειπόµενο χαρακτήρα. 

[97] 

Η συχνότητα εµφάνισης  της νόσου είναι 1:240 στην Φιλανδία σε αντίθεση 

µε τις Ηνωµένες Πολιτείες που είναι µια άγνωστη νόσος. [98] 

Η αφυδρογονάση του 3-υδροξυακετυλοσυνενζύµου Α µακράς αλύσου 

(LCHAD) είναι ένα από τα τρία µιτοχονδριακά ένζυµα που συνθέτουν την 

trifunctional πρωτείνη της µιτοχονδριακής µεµβράνης και καταλύει το τρίτο 

στάδιο της οξείδωσης των λιπαρών οξέων µακράς αλύσου για την παραγωγή 

ενέργειας. Η TFP είναι µια µιτοχονδριακή πρωτείνη αποτελούµενη από 3 δια-
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φορετικά ένζυµα, απαραίτητα για την διάσπαση λιπαρών οξέων για την παρα-

γωγή ενέργειας µε διάφορες µεταβολικές λειτουργίες. Τα ένζυµα αυτά είναι  

Long-chain 3-hydroxy acyl-coenzyme A dehydrogenase (LCHAD), 2-enoyl 

coenzyme A (CoA) hydratase (LCEH) and long-chain 3-ketoacyl CoA thiolase 

(LCKT). [99] 

 Η LCHAD διασπά λιπαρά οξέα µήκους 12-18 ατόµων άνθρακα. H ανε-

πάρκεια της LCHAD (LCHADD) οφείλεται στην µετάλλαξη ενός µέρους του 

γονιδίου της tri-functional protein (TFP) µε αποτέλεσµα την έλλειψη ή την µει-

ωµένη δραστηριότητα του ενζύµου. Αυτή η µετάλλαξη οδηγεί σε ανεπαρκή 

επίπεδα του ενζύµου LCHAD µε αποτέλεσµα τα λιπαρά οξέα µακράς αλύσου 

που εισάγονται στον οργανισµό από τις τροφές, αλλά και το σωµατικό λίπος 

να µην µπορούν να µεταβολιστούν. Ως εκ τούτου αυτά τα λιπαρά οξέα δεν µε-

τατρέπονται σε ενέργεια οδηγώντας σε χαρακτηριστικά συµπτώµατα αυτής 

της διαταραχής όπως ο λήθαργος και η υπογλυκαιµία. Επιπλέον εξαιτίας της 

ανεπαρκή λειτουργίας του ενζύµου LCHAD πιθανή είναι η συσσώρευση των 

λιπαρών οξέων στους ιστούς προκαλώντας σοβαρές βλάβες και επιπλοκές 

στο ήπαρ, την καρδιά, και τους µύες. [99] 
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Εικόνα 17: Η πορεία της αφυδρογονάση του 3-υδροξυακετυλοσυνενζύµου Α µακράς αλύσου σε 

φυσιολογικά ή µη άτοµα 

Πηγή: http://www.newbornscreening.info/tools/GraphicsLib.html 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Έλλειψη της αφυδρογονάσης του 3-

υδροξυακετυλοσυνενζύµου Α µακράς αλύσου) 

Η βασική διατροφική οδηγία περιλαµβάνει διατροφή χαµηλής περιεκτικότη-

τας σε λιπαρά, πλούσια σε υδατάνθρακες και περιορισµένη πρόσληψη λιπα-

ρών οξέων µακράς αλύσου (10% της συνολικής ενέργειας). [98] 

Επιπρόσθετα η χρήση φυτικών ελαίων ως µέρος του 10% συνολική πρόσ-

ληψη λιπαρών οξέων µακράς αλύσου, παρέχει στον οργανισµό τα απαραίτη-

τα λιπαρά οξέα (π.χ., το λινελαϊκό οξύ, λινολενικό οξύ) και προλαµβάνει ασθέ-

νειες του αµφιβληστροειδούς, περιφερική νευροπάθεια, τον περιορισµό της 

ανάπτυξης, και δερµατίτιδα. Επίσης είναι απαραίτητη η συµπλήρωση της δια-

τροφής µε πολυβιταµίνες και ανόργανα άλατα που να περιλαµβάνουν όλες τις 

λιποδιαλυτές βιταµίνες. [98, 100] 

Συνίσταται η κατανάλωση άψητων καλαµποκιών και καλαµποκάλευρου κα-

τά την κατάκλιση για την αποφυγή πρωινής υπογλυκαιµίας έπειτα από ολονύ-
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κτια νηστεία. Τέλος επειδή η συχνότητα εµφάνισης της παχυσαρκίας και του 

υπερβολικού βάρους αυξάνεται στα παιδιά αυτή την διαταραχή, µια δίαιτα 

υψηλότερης περιεκτικότητα σε πρωτεΐνες και χαµηλότερη σε υδατάνθρακες 

µπορεί να βοηθήσει στην µείωση της συνολικής ενεργειακής πρόσληψης και 

της διατήρησης της καλής σωµατικής υγείας. [100, 101]  

 

 
Εικόνα 18: Βιοχηµικό µονοπάτι της LCHAD 

Πηγη: http://en.wikipedia.org/wiki/File:LCHAD_deficiency.jpg 
 
 

3. Έλλειψη της αφυδρογονάσης του 3-υδροξυακετυλοσυνενζύµου Α 
µέσης αλύσου (Medium-chain acyl-coenzyme A dehydrogenase defi-
ciency-MCADD) [102] 

Η MCADD είναι η πιο συχνά διαγιγνωσκόµενη κληρονοµική διαταραχή 

στον µεταβολισµό των λιπαρών οξέων, µε επιπολασµό 1:15000 άτοµα στις 

Ηνωµένες Πολιτείες. [103] 

Κληρονοµείται µε αυτοσωµικό υπολειπόµενο χαρακτήρα και µία έγκαιρη 

διάγνωση πιθανόν να προλάβει τον αιφνίδιο θάνατο δεδοµένου ότι εµφανίζε-

ται συνήθως κατά το πρώτο έτος της ζωής. [104] 

Στην MCADD ο οργανισµός αδυνατεί να µετατρέψει τα λιπαρά οξέα σε ε-

νέργεια, ιδίως σε περιόδους νηστείας µε αποτέλεσµα εµφάνισης ποικίλων συ-
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µπτωµάτων όπως λήθαργος, υπογλυκαιµία και σοβαρές επιπλοκές στο ήπαρ, 

στους πνεύµονες και στον εγκέφαλο. [105] 

  Η αφυδρογονάσης του 3-υδροξυακετυλοσυνενζύµου Α µέσης αλύσου 

(MCAD) είναι ένα από τα ένζυµα που λαµβάνουν χώρα κατά το µονοπάτι της 

β-οξείδωσης των λιπαρών οξέων. Το µονοπάτι αυτό αποτελείται από τέσσε-

ρεις διαδοχικές αντιδράσεις καταλύοντας ποικίλα ένζυµα, παράγοντας στο τέ-

λος κάθε κύκλου ένα µόριο  acetyl-CoA και ένα µόριο acyl-CoA µε δύο λιγότε-

ρους άνθρακες. Η µετάλλαξη στο γονίδιο της MCAD οδηγεί σε έλλειψη του 

ενζύµου στο κύτταρο µε αποτέλεσµα την µη ολοκληρωµένη διάσπαση των 

λιπαρών οξέων. Η συσσώρευση του ενζύµου προκαλεί τα προαναφερόµενα 

συµπτώµατα. [104, 105] 

 

 
Εικόνα 19: Η πορεία της αφυδρογονάση του 3-υδροξυακετυλοσυνενζύµου Α µέσης αλύσου σε 

φυσιολογικά ή µη άτοµα 

Πηγη: http://www.newbornscreening.info/tools/GraphicsLib.html 
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∆ιατροφικές συστάσεις (Έλλειψη της αφυδρογονάσης του 3-

υδροξυακετυλοσυνενζύµου Α µέσης αλύσου) 

Η θεραπεία βασίζεται στην διατροφή αποτρέποντας τον ασθενή να παρα-

µένει σε παρατεταµένη νηστεία. Είναι απαραίτητα µικρά και συχνά γεύµατα 

χαµηλά σε λιπαρά. Η χορήγηση καρνιτίνης βοηθάει στην πλήρη ή µερική εξά-

λειψη των επεισοδίων της νόσου. [106] 

 

 
Εικόνα 20: Μιτοχονδριακή οξείδωση 

Πηγή: http://dels-old.nas.edu/ilar_n/ilarjournal/43_2/Fatty.shtml 

 

4. Έλλειψη της αφυδρογονάσης του ακετυλοσυνενζύµου Α µικρής α-
λύσου (Short-chain acyl-coenzyme A dehydrogenase deficiency - 
SCAD) [107] 

Η Έλλειψη της αφυδρογονάσης του ακετυλοσυνενζύµου Α µικρής αλύσου 

είναι µια σπάνια κληρονοµική διαταραχή στον µεταβολισµό των λιπαρών οξέ-

ων. Κληρονοµείται µε αυτοσωµικό υπολειπόµενο χαρακτήρα και ο επιπολα-

σµός της νόσου είναι 1:40000 άτοµα. Τα κλινικά χαρακτηριστικά είναι υποτο-

νία, αναπτυξιακή καθυστέρηση, σπασµοί, µικροκεφαλία, λήθαργος, σκολίωση, 

και, τέλος, ένας συνδυασµός υπογλυκαιµίας, έµετο, µειωµένη σίτιση, όπου 

δηµιουργούν αναπτυξιακά προβλήµατα. Η SCADD οφείλεται στην µετάλλαξη 

ενός γονιδίου που οδηγεί σε ανεπαρκή επίπεδα του ενζύµου αφυδρογονάση 

του ακετυλοσυνενζύµου Α µικρής αλύσου. Τα µειωµένα επίπεδα του ενζύµου 

εµποδίζουν την περαιτέρω διάσπαση και επεξεργασία των λιπαρών οξέων 
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στο µιτοχόνδριο µε αποτέλεσµα τα συµπτώµατα που χαρακτηρίζουν την κλι-

νική εικόνα της νόσου. [108] 

Το SCAD είναι ένα ένζυµο που είναι υπεύθυνο για την οξείδω-

ση(διάσπαση) των λιπαρών οξέων µικράς αλύσου και καταλύει το πρώτο βή-

µα στον κύκλο των β- οξειδώσεων διασπώντας λιπαρά οξέα µήκους αλυσίδας 

από 4-8 άνθρακες. [108, 109] 

Εξαιτίας της έλλειψης του ενζύµου στην συγκεκριµένη ασθένεια, εποµένως 

και της αδυναµίας οξείδωσης των λιπαρών οξέων παρατηρείται συσσώρευση 

αυτών στους ιστούς του ήπατος και των µυών. 

 

 
Εικόνα 21: Μιτοχονδριακή β-οξείδωση των λιπαρών οξέων 

Πηγή: http://colombiamedica.univalle.edu.co/Vol41No3/html/v41n3a5.html 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Έλλειψη της αφυδρογονάσης του ακετυλο-

συνενζύµου Α µικρής αλύσου) 

Η θεραπεία βασίζεται στην διατροφή αποτρέποντας τον ασθενή να παρα-

µένει σε παρατεταµένη νηστεία. Είναι απαραίτητα τα µικρά και συχνά γεύµατα 

χαµηλά σε λιπαρά και αυξηµένα σε υδατάνθρακες. Μια προσεκτική διατροφή 

µπορεί να οδηγήσει σε ύφεση των συµπτωµάτων και παγιοποίηση της κατά-

στασης αλλά έρευνες έχουν δείξει ότι είναι ανεξάρτητα από την διατροφή υ-

πάρχει πιθανότητα να µην υπάρχει βελτίωση. [109] 
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5. Ανεπάρκεια της τρανσλοκάσης της καρνιτίνης (Carnitine-
acylcarnitine translocase deficiency) [110] 

Η ανεπάρκεια της τρανσλοκάσης της καρνιτίνης παρουσιάζεται σαν µια 

από τις σπανιότερες διαταραχές στον µεταβολισµό των λιπιδίων µιας και οι 

αναφορές που υπάρχουν είναι ελάχιστες, περίπου 30 περιστατικά. [111] 

Κληρονοµείται µε αυτοσωµικό υπολειπόµενο χαρακτήρα ανεξάρτητα από 

το φύλο.  

Η πλειοψηφία των ατόµων µε CACT παρουσιάζουν κατά την γέννηση πε-

ριόδους υπογλυκαιµίας, υψηλά επίπεδα αµµωνίας ,µυϊκή ατονία καθώς, ηπα-

τικά και καρδιακά προβλήµατα. Αυτά τα συµπτώµατα µπορούν να εξελιχθούν 

µε τέτοιο τρόπο, ώστε να προκαλέσουν καρδιακή ανεπάρκεια, κώµα, εγκεφα-

λικές βλάβες, µέχρι και θάνατο.  

Η τρανσλοκάση της καρνιτίνης αποτελεί µέρος του συστήµατος µεταφοράς 

λιπαρών οξέων που βρίσκονται στην µιτοχονδριακή µεµβράνη. Είναι απαραί-

τητη για την µεταφορά του ακετθλοσυνενζιµο µε την καρνιτινι στην µητρα του 

µιτοχονδριου ετσι ώστε να οξειδωθει και να δοσει ενεργεια.  

Η καρνιτίνη είναι ένα φυσικό συστατικό του κυττάρου το οποίο έχει έναν 

κυρίαρχο ρόλο σε ό,τι αφορά τη χρησιµοποίηση του υποστρώµατος των λιπι-

δίων. Θεωρείται πολύ αποτελεσµατική για την κινητοποίηση του λίπους (παί-

ζει τον πρωταρχικό ρόλο στη µεταφορά του από τις λιποαποθήκες στα µιτο-

χόνδρια, στη µεταφορά των διακλαδωµένης αλυσίδας αµινοξέων στα µυϊκά 

κύτταρα και στις διαδικασίες µυϊκής αποκατάστασης. [113] 

Η ανεπάρκεια της τρανσλοκάσης της καρνιτίνης οφείλεται στην µετάλλαξη 

ενός γονιδίου. Αυτό το γονίδιο είναι υπεύθυνο για την παραγωγή της πρωτεΐ-

νης τρανσλοκάσης της καρνιτίνης, που είναι απαραίτητη για την οξείδωση των 

λιπαρών οξέων, που πραγµατοποιείται στο µιτοχόνδριο του κυττάρου. Αυτή η 

πρωτεΐνη µεταφέρει τα λιπαρά οξέα µέσα στα µιτοχόνδρια, αφού πρώτα αυτά, 

ενωθούν µε την καρνιτίνη. Έπειτα από τις απαιτούµενες οξειδώσεις που λαµ-

βάνουν χώρα µέσα στο κύτταρο, παράγεται ενέργεια. Έλλειψη ή ανεπάρκεια 

της συγκεκριµένης πρωτεΐνης οδηγεί σε έλλειψη του µεταφορέα, άρα σε µειω-

µένη παραγωγή ενέργειας, προκαλώντας στον οργανισµό τα συµπτώµατα 

που προαναφέρονται. [111] 
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Εικόνα 22: Η πορεία της τρανσλοκάσης της καρνιτίνης σε υγιή και µη υγιή άτοµα 

Πηγή: http://www.newbornscreening.info/Parents/fattyaciddisorders/Carnitine.html 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Ανεπάρκεια της τρανσλοκάσης της καρνιτί-

νης) 

Στόχος της θεραπείας είναι η αντιµετώπιση της υπογλυκαιµίας και η πρό-

ληψη της λιπόλυσης.  Η θεραπεία αποτελείται από µια διατροφή πλούσια σε 

υδατάνθρακες, χαµηλή περιεκτικότητα σε λιπαρά (τα περισσότερα από τα 

οποία θα πρέπει να είναι λιπαρά µέσης αλύσου), και καρνιτίνης. Αυτή η θε-

ραπεία βελτιώνει το προφίλ της ασθένειας και προλαµβάνεται η εκδήλωση 

των συµπτωµάτων της υπογλυκαιµίας και της αρρυθµίας. [112] 

Η υψηλότερη συγκέντρωση καρνιτίνης βρίσκεται στο κόκκινο κρέας και στα 

γαλακτοκοµικά προϊόντα. Άλλες φυσικές πηγές καρνιτίνης είναι οι ξηροί καρ-

ποί και οι σπόροι (π.χ. κολοκυθόσπορος, ηλιόσπορος, σουσάµι), τα όσπρια 

(φασόλια, µπιζέλια, φακές, φιστίκια), τα λαχανικά (αγκινάρες, σπαράγγια, 

µπρόκολο, λαχανάκια Βρυξελλών, πράσινα λάχανων, το σκόρδο, χόρτα, 

µπάµιες, µαϊντανός, κατσαρό λάχανο), τα φρούτα (βερίκοκα, µπανάνες), δη-

µητριακά ( καλαµπόκι, αλεύρι βρώµης, το πίτουρο ρυζιού, σίκαλης, ολικής α-
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λέσεως, πίτουρο σιταριού, φύτρο σιταριού) και άλλα εναλλακτικά και πολύ υ-

γιεινά τρόφιµα όπως η γύρη µελισσών και µαγιά µπύρας. [113] 

 

 
Εικόνα 23: Πορεία του ακετυλοσυνενζύµου Α 

Πηγή: http://www.thefullwiki.org/Carnitine 

 

Προϊόν Ποσότητα Καρνιτίνη 

Μπιφτέκι 100 g 95 mg 

Βοδινό κρέας 100 g 94 mg 

Χοιρινό 100 g 27.7 mg 

Μπέικον 100 g 23.3 mg 

Tempeh 100 g 19.5 mg 

Μπακαλιάρος 100 g 5.6 mg 

Στήθος κοτόπουλο 100 g 3.9 mg 

Αµερικάνικο τυρί 100 g 3.7 mg 

Παγωτό 100 ml 3.7 mg 

Πλήρες γάλα 100 ml 3.3 mg 

Αβοκάντο 1 µέτριο 2 mg 

Τυρί cottage 100 g 1.1 mg 

Ψωµί ολικής 100 g 0.36 mg 

Σπαράγγι 100 g 0.195 mg 
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Λευκό ψωµί 100 g 0.147 mg 

Ζυµαρικά 100 g 0.126 mg 

Φυστικοβούτυρο 100 g 0.083 mg 

Ρύζι (µαγειρεµένο) 100 g 0.0449 mg 

Αυγά 100 g 0.0121 mg 

Χυµός πορτοκάλι 100 ml 0.0019 mg 
Πίνακας 5 

 
ΜΕΤΑΛΛΑ – ΙΧΝΟΣΤΟΙΧΕΙΑ 
 

1. Νόσος Wilson (wilson’s disease) [114, 115] 

Η νόσος Wilson είναι µια σπάνια κληρονοµική νόσος, µε αυτοσωµατικό 

υπολειπόµενο πρότυπο κληρονοµικότητας και επιπολασµό παγκοσµίως 1 

ασθενείς/30.000 πληθυσµού. Παρουσιάζει ηπατικές, νευρολογικές, ψυχιατρι-

κές εκδηλώσεις και υψηλή θνητότητα. [116] 

Πρωτοπεριγράφηκε το 1912 από τον Kinnear Wilson, το όνοµα και του ο-

ποίου έλαβε, ως οικογενής θανατηφόρος νευρολογική νόσος, συνοδευόµενη 

από χρόνια ηπατοπάθεια που εξελίσσεται σε κίρρωση . Αργότερα βρέθηκε ο 

ρόλος της συσσώρευσης χαλκού στην παθογένεια της νόσου. [117] 

ΧΑΛΚΟΣ: Ο χαλκός είναι ένα σηµαντικό ιχνοστοιχείο, που περιέχεται σε 

πλήθος τροφών και συµµετέχει στη σύνθεση πολλών σηµαντικών ενζύµων 

και είναι απαραίτητο για τη δοµή και τη λειτουργία των οστών, του δέρµατος, 

της τρίχας, του αίµατος και του νευρικού συστήµατος. Με τη συνήθη διατρο-

φή, λαµβάνουµε 2 - 5 mg την ηµέρα, ενώ η συνιστώµενη ηµερήσια προσλαµ-

βανόµενη ποσότητα είναι 0,9 mg. 

Το ισοζύγιο του οργανισµού για το χαλκό είναι θετικό, απορροφάται από τα 

εντεροκύτταρα στο δωδεκαδάκτυλο και στο εγγύς λεπτό έντερο, µέσω της πυ-

λαίας φθάνει στο ήπαρ, το οποίο χρησιµοποιεί χαλκό για µεταβολικές ανάγκες 

και συντίθεται και εκκρίνεται σερουλοπλασµίνη, µια πρωτεΐνη που περιέχει 

χαλκό, και η περίσσεια χαλκού αποβάλλεται µε τη χολή. Στη νόσο του Wilson, 

ο πλεονάζων χαλκός δεν αποβάλλεται, αλλά συσσωρεύεται στο ήπαρ, αρχι-

κά, και στη  συνέχεια  και  σε  άλλους  ιστούς  (κεντρικό  νευρικό  σύστηµα, 

νεφροί, κερατοειδής). [117, 118] 
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Οφείλεται στη µετάλλαξη του γονιδίου που οδηγεί σε µειωµένη παραγωγή 

της κωδικοποιηµένης διαµεµβρανικής πρωτεΐνης µεταφοράς χαλκού στα ηπα-

τοκύτταρα . Η διαταραχή αυτή προκαλεί απορρύθµιση της µεταφοράς και α-

πόδοσης χαλκού, µε αποτέλεσµα ελαττωµένη απέκκριση χαλκού στη χολη-

φόρο οδό. Η τοξικότητα του χαλκού στα κύτταρα οφείλεται: στη γένεση ελευ-

θέρων ριζών-οξειδωτικό stress µιτοχονδρίων, υπεροξείδωση των λιπιδίων 

των µεµβρανών και του DΝA και σε αναστολή της πρωτεϊνοσύνθεσης. Οι κλι-

νικές εκδηλώσεις της νόσου είναι συνέπειες της συσσώρευσης χαλκού στο 

ήπαρ, στα βασικά γάγγλια, στους νεφρούς και τον κερατοειδή χιτώνα. [119, 

120] 

 

 
Εικόνα 24: Η πορεία του χαλκού 

Πηγή: http://www.nature.com/nrneurol/journal/v2/n9/fig_tab/ncpneuro0291_F1.html 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος Wilson) 

Η θεραπεία της νόσου δεν έχει ακόµα συγκεκριµενοποιηθεί. Θεραπευτικές 

στρατηγικές περιλαµβάνουν δίαιτα χαµηλή σε λιπαρά, για πρόληψη και αντι-

µετώπιση των κλινικών χαρακτηριστικών της νόσου, καθώς και ιδιαίτερη προ-

σοχή στην κατανάλωση χαλκού. [121] 
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Η περιεκτικότητα σε χαλκό στα τρόφιµα µπορεί να ποικίλει ανάλογα εξαρ-

τώµενα από διάφορους παράγοντες. Η περιεκτικότητα σε χαλκό και η θέση, 

του χώµατος στο οποίο τα τρόφιµα µεγάλωσαν ή η µέθοδος που χρησιµοποι-

ήθηκε για την επεξεργασία των τροφίµων, π.x µπορούν να έχουν επιπτώσεις 

στο πόσος χαλκός θα υπάρχει στα τρόφιµα όταν τρώγονται. Γενικά, η χαµηλή 

διατροφή χαλκού προορίζεται να περιορίσει τα τρόφιµα που είναι συνήθως 

υψηλά στο χαλκό, ειδικά κρέατα οργάνων, οστρακόδερµα, ξηρά φασόλια, µπι-

ζέλια, ολόκληρος σίτος και σοκολάτα. 

Το πόσιµο νερό πρέπει να αναλυθεί, επειδή µπορεί να περιέχει πάρα πολύ 

χαλκό. Εάν το νερό περιέχει περισσότερα από 100 µgr/L, τότε καλύτερα να 

χρησιµοποιηθεί εµφιαλωµένο χωρίς µεταλλικά άλατα.   

Το οινόπνευµα µπορεί να είναι επιβλαβές στο συκώτι όπου µπορεί ήδη να 

έχει βλάβες από την ασθένεια Wilson. 

Ιδιαίτερη προσοχή χρειάζεται να δίνουν οι ασθενείς στις ετικέτες των τροφί-

µων, µερικές έτοιµες τροφές αναγράφουν την περιεκτικότητα σε χαλκό. [122] 

Για τον καλύτερο έλεγχο της εισαγωγής χαλκού, συνίσταται η επιλογή µε-

σαίων µερίδων ή µεγεθών σερβιρίσµατος των τροφίµων.  

Επιπλέον για την αντιµετώπιση της νόσου συνηθίζεται η χορήγηση 

dimercaprol, penicillamine, potassium sulfide, and zinc. [121] 

 

 
Εικόνα 25: Εκδήλωση ασθένειας στους οφθαλµούς  

Πηγή: http://www.healthline.com/galeimage?contentId=gend_02_00381&id=gend_02_img0110 
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2. Νόσος του Menkes (Menkes disease) [123] 

Το σύνδροµο Menkes είναι ένα σπάνιο κληρονοµικό µεταβολικό νόσηµα 

κληρονοµούµενο µε φυλοσύνδετο χαρακτήρα που εµφανίζεται στους άντρες. 

Πρώτη φορά περιγράφτηκε το 1962 από τον Menkes και ο επιπολασµός την 

νόσου σήµερα είναι 1:100.000 γεννήσεις. [124, 125] 

Η νόσος Menkes  (MD) είναι µια νευροεκφυλιστική διαταραχή που οφείλεται 

στην ανεπάρκεια µιας ΑΤΡάσης υπεύθυνη για την µεταφορά του χαλκού και 

οδηγεί σε συσσώρευση χαλκού στα επιθηλιακά κύτταρα του εντέρου. Εξαιτίας 

της αδυναµίας µεταφοράς του χαλκού η νόσος χαρακτηρίζεται από ανεπάρ-

κεια χαλκού στον εγκέφαλο και σε ολόκληρο το σώµα. [125, 126, 130] 

Αυτό κατά κύριο λόγο µπορεί να προκαλέσει νευρολογικές δυσλειτουργίες 

και ανωµαλίες του συνδετικού ιστού, λόγω της ανεπαρκούς λειτουργίας των 

ενζυµικών συστήµατων όπου ο χαλκός αποτελεί κύριο συστατικό λειτουργίας 

όπως η ντοπαµίνη. [127, 131] 

ΧΑΛΚΟΣ: Ο χαλκός είναι ένα σηµαντικό ιχνοστοιχείο, που περιέχεται σε 

πλήθος τροφών και συµµετέχει στη σύνθεση πολλών σηµαντικών ενζύµων 

και είναι απαραίτητο για τη δοµή και τη λειτουργία των οστών, του δέρµατος, 

της τρίχας, του αίµατος και του νευρικού συστήµατος. Με τη συνήθη διατρο-

φή, λαµβάνουµε 2 - 5 mg την ηµέρα, ενώ η συνιστώµενη ηµερήσια προσλαµ-

βανόµενη ποσότητα είναι 0,9 mg.  

  Κλασικά κλινικά χαρακτηριστικά της ασθένειας Menkes είναι η διανοητική 

και σωµατική καθυστέρηση (έλλειψη κυτοχρωµικής οξειδάσης) και διάφορες 

εγκεφαλικές ανωµαλίες. [128] 

Ασθενείς µε MD είναι υποµελαγχρωστικοί, υποθερµικοί, έχουν διάφορες 

ανωµαλίες των οστών, ασθενή αγγειακά τοιχώµατα (παραµορφωµένες αρτη-

ρίες), ατέλειες στους συνδετικούς ιστούς και πεθαίνουν συνήθως από εγκεφα-

λικές ανωµαλίες. Η νοσηρότητα της νόσου Menkes είναι 1 περίπτωση σε πε-

ρίπου 50-250 χιλιάδες γεννήσεις. Αυτό οφείλεται στο γεγονός ότι η ανάπτυξη 

του εγκεφάλου είναι πολύ γρήγορη στο πρώτο έτος της ζωής και χρειάζεται 

περισσότερο χαλκό από τα διαθέσιµα ποσοστά στη νόσο Menkes. [129, 130] 

∆ιατροφικές συστάσεις (Menkes disease) 

Η θεραπέια που συνίσταται σε αυτή την νόσο είναι η προσπάθεια για αύ-

ξηση των επιπέδων χαλκού στο σώµα. Αυτό µπορεί να επιτευχθεί µε χορήγη-
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ση χαλκού από γαστροστοµία έτσι ώστε να αυξηθεί η θερµιδική πρόσληψη 

άρα και η προσλαµβανόµενη ποσότητα του χαλκού. Επιπλέον στόχος είναι να 

διατηρηθεί η συγκέντρωση χαλκού στον ορό εντός των φυσιολογικών ορίων 

(70-150 µg / dL), η προτεινόµενη δόση του χαλκού είναι: 

• Για παιδιά κάτω από την ηλικία ενός έτους: 250 µg (χορηγείται υπο-

δόρια- δύο φορές την ηµέρα) 

• Για παιδιά µεγαλύτερα από την ηλικία ενός έτους: 250 µg χορηγείται 

υποδορίως µία φορά την ηµέρα. [124] 

Μία ακόµη θεραπεία που έχει περιγραφεί είναι η χρήση copper histidine ι-

στιδίνη χαλκού που µπορεί να διορθώσει κάποια από τα νευρολογικά συ-

µπτώµατα. [129, 132] 

 

 
Εικόνα 26: Ανωµαλίες εγκεφαλικών κυττάρων σε άτοµα µε νόσο του Menkes 

Πηγή: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK22216/ 
 

 

ΓΛΥΚΟΓΟΝΩΣΕΙΣ 
  
Οι νόσοι αποθήκευσης του γλυκογόνου ή γλυκογονώσεις [Glycogen 

storage diseases (GSD)] είναι κληρονοµικές µεταβολικές διαταραχές στο µε-

ταβολισµό του γλυκογόνου. ∆ιαφορετικές ορµόνες συµπεριλαµβανοµένου της 

ινσουλίνης, της γλυκαγόνης και της κορτιζόλης, εµπλέκονται στη γλυκόλυση, 

στη γλυκονεογέννεση και στη σύνθεση του γλυκογόνου. Ο επιπολασµός για 

το σύνολο των νόσων εκτιµάται ότι είναι 1 άτοµο κάθε 20.000-43.000 γεννή-

σεις. Υπάρχουν πάνω από 12 τύποι και διακρίνονται βάση της έλλειψης ενζύ-

µου και του επηρεαζόµενου ιστού. Οι διαταραχές του γλυκογόνου µπορεί να 

οδηγήσουν σε εκφυλισµό του ήπατος ή των µυών. Ο τύπος Ι επηρεάζει το 
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ήπαρ, τα νεφρά και προκαλεί εντερικές διαταραχές. Ο τύπος II επηρεάζει κυ-

ρίως τους µύες, ο τύπος III το ήπαρ και τους µύες και οι τύποι IV,V το ήπαρ 

και τους µύες αντίστοιχα. [133] 

 

1. Νόσος Von Gierke τύπος Ι (von gierke’s disease) [134] 

Η πρώτη νόσος αποθήκευσης του γλυκογόνου ή Νόσος Von Gierke τύπος 

Ι (von gierke’s disease) (GSD I)  περιγράφτηκε το 1929 από τον Edgar von 

Gierke. [135] 

H (GSD I) είναι ένα εκ γενετής µεταβολικό σφάλµα στο µεταβολισµό των 

υδατανθράκων και κληρονοµείται µε αυτοσωµικό υπολειπόµενο χαρακτήρα, 

ενώ η επίπτωση εκτιµάται 1 στις 100.000 γεννήσεις. [136] 

Οφείλεται στην έλλειψη ή ανεπάρκεια της φωσφατάσης της 6- φωσφορικής 

γλυκόζης (G6Pase) από το ήπαρ εξαιτίας µετάλλαξης του γονιδίου που την 

κωδικοποιεί. Η ασθένεια αυτή, µπορεί επίσης να προκληθεί µε µία µετάλλαξη 

στο γονίδιο που κωδικοποιεί τον µεταφορέα της 6- φωσφορικής γλυκόζης. 

[137, 138] 

Φωσφατάσης της 6- φωσφορικής γλυκόζης:  Η φωσφατάση της 6- φωσφο-

ρικής γλυκόζης είναι ένα ένζυµο κλειδί, στην οµοιόσταση της γλυκόζης στο 

αίµα που καταλύει την υδρόλυση της 6- φωσφορικής γλυκόζης σε γλυκόζη 

στο τελικό στάδιο της γλυκονεογέννεσης και της γλυκογενόλυσης. [139, 140] 

 Η απουσία της φωσφατάσης της 6- φωσφορικής γλυκόζης προκαλεί σο-

βαρά κλινικά συµπτώµατα όπως υπογλυκαιµία, ηπατοµεγαλία, νεφροµεγαλία, 

υπερλιπιδαιµία, υπερουρικαιµία και υπερλακτασιδαιµία. Η κλινική εικόνα α-

σθενών που δεν έχουν λάβει την κατάλληλη αγωγή παρουσιάζει διογκωµένη 

κοιλιακή χώρα εξαιτίας της ηπατοµεγαλίας, στρογγυλό πρόσωπο, κοντό ανά-

στηµα και πιθανή αιµορραγία οφειλόµενη στη διαταραχή της λειτουργίας των 

αιµοπεταλίων. [141] 
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Εικόνα 27: Η πορεία της φωσφατάση της 6- φωσφορικής γλυκόζης 

 
 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος Von Gierke τύπος Ι) 

Η θεραπεία για την αντιµετώπιση των συµπτωµάτων της ασθένειας είναι 

εντατική διαιτητική αγωγή, µε στόχο τη διατήρηση της γλυκαιµίας και την κα-

ταστολή των άλλων συµπτωµάτων. [141] 

Η διατροφή για την διατήρηση της γλυκόζης σε φυσιολογικά επίπεδα συνί-

σταται να περιλαµβάνει συχνά και µικρά γεύµατα, καθώς και σνακ, πλούσια 

σε υδατάνθρακες κατά τη διάρκεια της ηµέρας και επιπλέον σίτιση προ ύ-

πνου. Κατά τη διάρκεια της νύχτας συνίσταται συνεχή ενδογαστρική έγχυση 

γλυκόζης µέσω ενός ρινογαστρικού σωλήνα ή γαστροστοµίας. Η προσλαµβα-



 61

νόµενη γλυκόζη θα πρέπει να είναι  8-10 mg / kg / min γλυκόζης σε ένα νήπιο 

και 6-8 mg / kg / min γλυκόζης σε ένα µεγαλύτερο παιδί. Αναλυτικότερα τα ά-

τοµα που πάσχουν από αυτή την ασθένεια η ηµερήσια πρόσληψη τους σε 

µάκρο και µικροθρεπτικά θα πρέπει να είναι: 60-70% υδατάνθρακες, 10-15% 

πρωτεΐνες βιολογικής αξίας και 10-15% λίπος. Επίσης θα πρέπει η διατροφή 

τους να εµπλουτιστεί µε ασβέστιο, βιταµίνη D και σίδηρο για την καλύτερη α-

νάπτυξη του οργανισµού. Το προσδόκιµο ζωής των ασθενών µε GSD έχει 

βελτιωθεί σηµαντικά, αν και µπορεί να συµβούν διάφορες επιπλοκές µε την 

αύξηση της ηλικίας. [142] 

 

2. Νόσος  Pompe τύπος ΙΙ (pompe’s disease) [143] 

Η δεύτερη νόσος αποθήκευσης γλυκογόνου ή Νόσος  Pompe τύπος ΙΙ 

(pompe’s disease) (GSDII) περιγράφτηκε για πρώτη φορά το 1932 από τον 

γερµανό Johannes Cassianus Pompe. Είναι µια σπάνια µεταβολική διαταρα-

χή και κληρονοµείται µε αυτοσωµικό υπολειπόµενο χαρακτήρα. [144] 

Ο επιπολασµός της νόσου ξεκινάει από 1:14.000 άτοµα στην Αφρική και 

την Αµερική έως 1:100.000 άτοµα στην Ευρώπη. [143] 

Η (GSDII) οφείλεται στην έλλειψη ενός λυσοσωµικού υδρολυτικού ενζύµου 

που ονοµάζεται γλυκοζιτάση α-1,4. Η έλλειψη αυτού του ενζύµου οδηγεί σε 

συσσώρευση του γλυκογόνου στα λυσοσώµατα, προκαλώντας λυσοσωµική 

διόγκωση σε πολλά όργανα και ιστούς, παρόλο που η πλειοψηφία των κλινι-

κών χαρακτηριστικών παρουσιάζεται στους καρδιακούς και σκελετικούς µύες. 

[145, 146] 

Η γλυκοζιτάση α-1,4 [acid alpha-glucosidase (GAA)]: είναι το λυσοσωµικό 

υδρολυτικό ένζυµο που είναι υπεύθυνο για την παραγωγή γλυκόζης από γλυ-

κογόνο  στο όξινο εσωτερικό περιβάλλον του λυσοσώµατος. [145, 147] 

Κλινικά η έναρξη της νόσου, στις πιο σοβαρές περιπτώσεις, γίνεται σε εµ-

βρυακό στάδιο και η καρδιακή και αναπνευστική ανεπάρκεια οδηγεί σε θάνατο 

µέσα στα δυο πρώτα έτη ζωής του. Στην ηπιότερη µορφή η προσβολή του 

καρδιακό µυ, βεβαίως και µυϊκή αδυναµία είναι το κύριο σύµπτωµα. [145] 

Τέλος η νόσος Pompe εντάσσεται και στις λυσοσωµικές διαταραχές εξαιτί-

ας των αλλοιώσεων που προκαλούνται στα λυσοσώµατα. [146] 
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Εικόνα 28: Αναπαράσταση κυττάρων στη νόσο Pompe 

Πηγή: http://quest.mda.org/article/pompe-disease-killer-yields-modern-medicine 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  Pompe τύπος ΙΙ) 
Γενικά η θεραπεία της νόσου είναι η αντιµετώπιση των συµπτωµάτων της 

για ένα καλύτερο βιοτικό επίπεδο. Μέχρι πρόσφατα δεν έχει υπάρξει κάποια 

συγκεκριµένη θεραπεία για τη νόσο, εκτός από υποστηρικτική περίθαλψη. 

[148] 

Πιο συγκεκριµένα, η αγωγή που συνίσταται είναι ειδική διατροφή και άθλη-

ση [Nutrition and exercise therapy (NET)]. Η ΝΕΤ είναι ένας συνδυασµός δίαι-

τας υψηλής περιεκτικότητας σε πρωτεΐνη, χαµηλής περιεκτικότητας σε υδα-

τάνθρακες και καθηµερινή αερόβια άσκηση. Αυτή η θεραπεία στοχεύει στην 

µείωση της συσσώρευσης του γλυκογόνου στους ιστούς, στην αύξηση της 

πρωτεινοσύνθεσης και την αύξηση των µυϊκών ινών. Έρευνες έχουν δείξει ότι 

ασθενείς που εφάρµοσαν πλήρως τη συγκεκριµένη θεραπεία, παρουσίασαν 

βελτίωση και βραδύτερο ρυθµό εκφύλισης των µυών. [145, 149] 

Επιπλέον µία ακόµα θεραπεία που πλέον συνηθίζεται είναι η θεραπεία εν-

ζυµικής αποκατάστασης [Enzyme replacement therapy (ERT)] µε α- αλγλου-

κοσιδάση που βοηθάει στην λειτουργία του καρδιακού µυ και παρατείνει το 

προσδόκιµο ζωής.  
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Εικόνα 29: λυσοσωµικές διαταραχές 

Πηγή: http://cornellbiochem.wikispaces.com/Pompe+Disease 

 

3. Νόσος  Cori τύπος ΙΙΙ (cori’s disease) [150] 

Η Τρίτη νόσος αποθήκευσης γλυκογόνου (Νόσος  Cori τύπος ΙΙΙ (cori’s 

disease)) είναι µια ακόµη διαταραχή στον µεταβολισµό του γλυκογόνου. Κλη-

ρονοµείται µε αυτοσωµικό υπολειπόµενο χαρακτήρα και ο επιπολασµός της 

νόσου εκτιµάται να είναι 1:100.000 άτοµα. [151] 

Η νόσος Cori οφείλεται στην µετάλλαξη κάποιου γονιδίου, που προκαλεί 

την έλλειψη  ενζύµου, το οποίο είναι υπεύθυνο για την ολοκλήρωση της διά-

σπασης του γλυκογόνου. [138] 

Αυτό το ένζυµο καλείται άµυλο-1,6-γλυκοζιτάση. Στη νόσο Cori κύριο χαρα-

κτηριστικό είναι η αυξηµένη ποσότητα γλυκογόνου που αποθηκεύεται στους 

καρδιακούς και σκελετικούς µύες, όπως και στο ήπαρ. Επιπλέον χαρακτηρι-

στικό της νόσου, είναι η δοµή του γλυκογόνου που παρουσιάζει µια ανωµαλία. 

[152,153] 

Άµυλο-1,6-γλυκοζιτάση: είναι ένα ένζυµο που έχει ως κύρια λειτουργία την 

κατάργηση των διακλαδώσεων του γλυκογόνου. [153Σφάλµα! Το αρχείο 
προέλευσης της αναφοράς δεν βρέθηκε.] 

Τα σηµαντικότερα κλινικά συµπτώµατα της νόσου που µπορεί να εκδηλω-

θούν κατά την παιδική ηλικία περιλαµβάνουν την υπογλυκαιµία ( που ενδεχο-
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µένως να βελτιωθεί µε την πάροδο των ετών), ηπατοµεγαλία µε αυξηµένες 

τρανσαµινάσες, την ηπατική δυσλειτουργία, υπερλιπιδαιµία, υπεριριχαιµία κα-

θώς και σκελετική και καρδιακή µυοπάθεια. [152, 154] 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  Cori τύπος ΙΙΙ) 

∆εν έχει αναφερθεί κάποια συγκεκριµένη θεραπεία για τη νόσο αυτή. Κατά 

κύριο λόγο η θεραπεία είναι η αντιµετώπιση των επί µέρους διαταραχών. Συ-

νίσταται διαµόρφωση των διατροφικών συνηθειών µε σκοπό να ρυθµιστεί η 

γλυκαιµία και να περιοριστεί η ηπατοµεγαλία. Αυτό επιτυγχάνεται µε συχνά 

γεύµατα πλούσια σε υδατάνθρακες (65-70%) κατά τη διάρκεια της ηµέρας και 

σίτιση µε ρινογαστρικό σωλήνα τις νυχτερινές ώρες, καθώς και µε συµπλη-

ρώµατα cornstrach. [157] 

Επιπλέον, για τους ασθενείς µε µυοπάθεια, εκτός από την διαχείριση της 

υπογλυκαιµίας, µια δίαιτα υψηλής πρωτεΐνης συστήνεται. [155, 156] 

 

4. Νόσος  Andersen τύπος IV (Andersen’s disease) [158Σφάλµα! Το αρ-

χείο προέλευσης της αναφοράς δεν βρέθηκε.] 

Η νόσος Andersen τύπος IV (Andersen’s disease) (GSD-IV) είναι µια σπά-

νια κληρονοµική διαταραχή κατά την αποθήκευση του γλυκογόνου. Είναι µια 

ασθένεια που κληρονοµείται µε αυτοσωµικό υπολειπόµενο χαρακτήρα. Προ-

καλείται από την ανεπάρκεια του ενζύµου σχηµατισµού διακλαδώσεων του 

γλυκογόνο, που έχει ως αποτέλεσµα την συσσώρευση πολυσακχαριτών, ό-

πως η αµυλοπηκτίνη, οδηγώντας σε οσµωτικό οίδηµα και κυτταρικό θάνατο. 

[159Σφάλµα! Το αρχείο προέλευσης της αναφοράς δεν βρέθηκε.] 
Τα κλινικά χαρακτηριστικά που παρουσιάζουν συνήθως οι ασθενείς της 

νόσου κατά τους πρώτους µήνες ζωής, είναι ηπατοσπληνοµεγαλία καθώς και 

προβλήµατα ανάπτυξης. Επιπρόσθετα, προοδευτική κίρρωση του ήπατος 

οδηγεί στον θάνατο συνήθως πριν την ηλικία των πέντε χρόνων. [160] 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  Andersen τύπος IV) 

∆εν έχει αναφερθεί κάποια συγκεκριµένη θεραπεία για τη νόσο αυτή. Κατά 

κύριο λόγο η θεραπεία είναι η αντιµετώπιση των επί µέρους διαταραχών. Συ-
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νίσταται διαµόρφωση των διατροφικών συνηθειών µε σκοπό να παρεµποδι-

στεί ο εκφυλισµός του ήπατος. [161] 

Γενικά άτοµα που έχουν την προδιάθεση ή έχουν υποστεί ηπατική βλάβη 

θα πρέπει να καταναλώνουν πάντα εύπεπτα τρόφιµα. 

Αλκοόλ και τρόφιµα πλούσια σε λιπαρά, πρέπει να αποφεύγονται αυστηρά. 

Επίσης, τρόφιµα αλµυρά και πλούσια σε νάτριο πρέπει να αποφεύγεται πλή-

ρως. Συνήθως το συκώτι διασπά τα λιπαρά οξέα και τα τρόφιµα µε χολή. ∆ε-

δοµένου ότι το ήπαρ δεν είναι σε θέση να παράγει χολή είναι καλύτερο να 

αποφεύγονται αυτά τα είδη τροφίµων. Επιπλέον, θα πρέπει να ακολουθούν τα 

πρότυπα µιας χορτοφαγικής δίαιτας, αλλά και η κατανάλωση κρέατος είναι 

απαραίτητη. Συνίσταται η κατανάλωση ψαριών που έχουν περισσότερα οφέλη 

για το συκώτι. Γενικώς η διατροφή θα πρέπει να είναι πλούσια σε φυτικές ίνες 

και χαµηλή σε λίπος. Πλήρη αποφυγή επεξεργασµένων τροφίµων που τεί-

νουν να είναι υψηλά σε νάτριο. Επίσης κατανάλωση φρούτων όπως καρπού-

ζι, πορτοκάλια, σταφύλια για να διαχειριστούν καλύτερα την κατάσταση. Ακό-

µα ως µέρος της διατροφή, συνίσταται η κατανάλωση µεγάλης ποσότητας νε-

ρού. [157] 

 

5. Νόσος  McArdle τύπος V (mcardle’s disease) [162] 

Η νόσος McArdle τύπος V (mcardle’s disease) (GSD V) είναι η πέµπτη κα-

τά σειρά νόσος αποθήκευσης γλυκογόνου και πρώτη φορά περιγράφτηκε το 

1951 από τον Dr. Brian McArdle. Κληρονοµείται σε αυτοσωµικό υπολειπόµε-

νο χαρακτήρα και η συχνότητα εµφάνισης της νόσου εκτιµάται περίπου 

1:100000 άτοµα. [163, 164] 

Η νόσος οφείλεται σε µια βλάβη στον µεταβολισµό του γλυκογόνου σχετικά 

µε τους µύες. Η αιτία που προκαλεί τη βλάβη αυτή είναι η ανεπαρκής δραστι-

κότητα της φωσφορυλάσης των µυών (µυοφωσφορυλάση - 

myophosphorylase). [138, Σφάλµα! Το αρχείο προέλευσης της αναφοράς 
δεν βρέθηκε.] 

Η µυοφωσφορυλάση είναι ο τύπος της φωσφορυλάσης του γλυκογόνου 

που βρίσκεται στους µύες. Συµµετέχει στη διάσπαση του γλυκογόνου σε γλυ-

κόζη για χρήση των µυών. [165] 
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Τα κύρια συµπτώµατα  περιλαµβάνουν την ανικανότητα του ασθενούς να 

εκτελεί δύσκολες, µυαλγία, πρόωρη κούραση, επώδυνες κράµπες, αδυναµία 

άσκησης µυών και µυοσφαιρινουρία. [163] 

Η µυοσφαιρινουρία (Myoglobinuria) είναι η κατάσταση όπου η µυοσφαιρίνη 

είναι παρούσα στα ούρα και µπορεί να είναι αποτέλεσµα σοβαρής βλάβης 

των µυών, ή ραβδοµυόλυσης (rhabdomyolysis), όπου τα κύτταρα των µυών 

διασπούνται, στέλνοντας το περιεχόµενό τους στην κυκλοφορία του αίµατος. 

[166] 

 

 
Εικόνα 30 Ο µεταβολισµός του γλυκογόνου σχετικά µε τους µύες 

Πηγή: http://mcardlesdisease.org/mcardles-disease-overview-facts/how-mcardles-disease-works-a-model/ 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  McArdle τύπος V) 

∆εν υπάρχουν αποδεικτικά στοιχεία για σηµαντικό όφελος αν γίνουν δια-

τροφικές αλλαγές σε ένα άτοµο που πάσχει από τη συγκεκριµένη νόσο. Γενι-

κώς συνίσταται να αποφεύγεται η έντονη ισοµετρική άσκηση και η µέγιστη αε-

ρόβια άσκηση, η οποία προκαλεί κράµπες και, ενδεχοµένως, µυοσφαιρινου-

ρία. Επίσης να αποφεύγεται και µια καθιστική ζωή. Συνίσταται, λοιπόν, µέτρια 
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αεροβική άσκηση για την βελτίωση του κυκλοφορικού συστήµατος. ∆ιατροφι-

κά η βιταµίνη Β6 φαίνεται να προσδίδει µεγαλύτερη αντοχή στην κόπωση, 

όπως και η κατανάλωση σακχαρόζης πριν από την άσκηση µειώνει τους καρ-

διακούς παλµούς και βελτιώνει την αντοχή στην άσκηση. [163] 

 

6. Νόσος  Hers τύπος VI (hers’s disease) [167] 

Το σύνδροµο Hers τύπος VI (hers’s disease) (GSD VΙ) είναι η έκτη κατά 

σειρά νόσος αποθήκευσης γλυκογόνου και πρώτη φορά περιγράφτηκε από 

τον Hers. Κληρονοµείται σε αυτοσωµικό υπολειπόµενο χαρακτήρα και η συ-

χνότητα εµφάνισης της νόσου εκτιµάται περίπου 1:100000 άτοµα. [168] 

Η νόσος οφείλεται σε µια βλάβη στον µεταβολισµό του γλυκογόνου σχετικά 

µε το ήπαρ. Η αιτία που προκαλεί τη βλάβη αυτή είναι η ανεπαρκής δραστικό-

τητα της φωσφορυλάσης του γλυκογόνου. [169] 

Φωσφορυλάσης του γλυκογόνου καταλύει τη διάσπαση του γλυκογόνου σε 

1-φωσφορική γλυκόζη. Η φωσφορυλάση είναι ζωτικής σηµασίας για την αξιο-

ποίηση του γλυκογόνου ως αποθηκευτική µορφή της γλυκόζης στο σύνολο 

σχεδόν των ζωικών κυττάρων. [170] 

Τα κλινικά χαρακτηριστικά της νόσου είναι ηπατοµεγαλία, καθυστέρηση 

σωµατικής και νοητικής ανάπτυξης, υπογλυκαιµία µετά από ολονύκτια νηστεί-

α, και ήπια υπογλυκαιµία µετά από παρατεταµένη νηστεία κατά τη διάρκεια 

της ηµέρας. [168] 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  Hers τύπος VI) 
∆εν υπάρχουν αποδεικτικά στοιχεία για σηµαντικό όφελος αν γίνουν δια-

τροφικές αλλαγές σε ένα άτοµο που πάσχει από τη συγκεκριµένη νόσο. Η θε-

ραπεία της νόσου περιλαµβάνει την αντιµετώπιση των επιµέρους ασθενειών 

που προκαλούνται από αυτήν, µε σκοπό την επιµήκυνση του προσδόκιµου 

ζωής των ασθενών. Προσοχή πρέπει να δοθεί στα υπογλυκαιµικά επεισόδια 

καταναλώνοντας µικρά και συχνά γεύµατα και ωµό καλαµπόκι µία έως τρεις 

φορές την ηµέρα. Με αυτόν τον τρόπο µπορεί να ρυθµιστεί η συγκέντρωση 

της γλυκόζης στο αίµα και να αποφευχθεί η κέτωση . Για εκείνους που δεν α-

ντιµετωπίζουν υπογλυκαιµικά επεισόδια, µια δόση καλαµποκιού πριν από τον 

ύπνο µπορεί να βελτιώσει την ενέργεια και ευεξία. [168] 
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ΓΟΝΙ∆ΙΑΚΕΣ ΜΕΤΑΛΛΑΞΕΙΣ ΠΟΥ ΕΥΘΥΝΟΝΤΑΙ ΓΙΑ ΤΗΝ ΕΜΦΑΝΙΣΗ 
ΤΗΣ ΠΑΧΥΣΑΡΚΙΑΣ 

 

1. Νόσος  Cohen (cohen’s syndrome) [171] 

Η νόσος Cohen (cohen’s syndrome) για πρώτη φορά περιγράφτηκε το 

1973 από τον Cohen και είναι µία από τις σπάνιες µεταβολικές διαταραχές 

που κληρονοµείται µε αυτοσωµικό υπολειπόµενο χαρακτήρα. Συνολικά έχουν 

γίνει πάνω από 100 αναφορές της νόσου κυρίως στις Σκανδιναβικές χώρες 

και ιδιαίτερα στη Φιλανδία. [172] 

Η εµφάνιση της νόσου προκύπτει από την µετάλλαξη ενός γονιδίου που 

επηρεάζει την νοητική και σωµατική ανάπτυξη.  

Τα κλινικά χαρακτηριστικά που παρουσιάζει η νόσος είναι παχυσαρκία, 

υποτονία, ψυχοκινητική καθυστέρηση, µικροκεφαλία και δυσµορφίες στο 

πρόσωπο, σοβαρή µυωπία σε αρκετά πρώιµο ηλικιακό στάδιο. [173, 174] 

 

 
Εικόνα 31 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  Cohen) 

Η θεραπεία της νόσου περιλαµβάνει την αντιµετώπιση των επιµέρους α-

σθενειών που προκαλούνται από αυτήν, µε σκοπό την επιµήκυνση του προσ-

δόκιµου ζωής των ασθενών. ∆εν υπάρχει κάποια συγκεκριµένη διατροφική 

αγωγή που να θεραπεύει τη νόσο. Εξαιτίας, όµως, της παχυσαρκίας συστήνε-
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ται µια ολιγοθερµιδική δίαιτα στοχεύοντας στη διατήρηση του βάρους σε φυ-

σιολογικά επίπεδα. Επίσης συνίσταται ψυχοκοινωνική υποστήριξη. [175] 

 

2. Νόσος  Prader- Willi (prader-willi syndrome) [176] 

Το σύνδροµο Prader Willi (PWS) αποτελεί τη συχνότερη γενετική  αιτία πα-

χυσαρκίας. Η πρώτη αναφορά έγινε το 1956 από τον Prader και είναι µια κλη-

ρονοµική διαταραχή που οφείλεται στην µετάλλαξη ενός γονιδίου. [177] 

Το PWS εµφανίζεται µε συχνότητα 1:10-15000 γεννήσεις, χαρακτηρίζεται  

από νεογνική υποτονία που προκαλεί διαταραχές στη σίτιση και την πρόσλη-

ψη βάρους ενώ µετά το  3ο-5ο έτος, εµφανίζεται βουλιµία, υπερφαγία και πα-

χυσαρκία. Παράλληλα σε ασθενείς µε PWS παρατηρούνται υπογοναδισµός, 

µικρά άκρα, χαρακτηριστικό προσωπείο µε µεγάλα αµυγδαλωτά µάτια µεγάλο 

φίλτρο και µικρό στόµα και ψυχοκινητική καθυστέρηση µε συχνά προβλήµατα 

λεκτικά αλλά και συµπεριφοράς. [178, 179] 

 

 
Εικόνα 32: Τρόπος κληρονόµησης της νόσου 

Πηγή: http://herkules.oulu.fi/isbn9514270274/html/x838.html 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  Prader- Willi) 
Η περισσότερο επιτυχηµένη αντιµετώπιση των προβληµάτων που σχετίζο-

νται µε το σύνδροµο Prader-Willi είναι βασισµένη στα πρότυπα της αλλαγής 

της διατροφικής συµπεριφοράς και αντιµετώπιση των επί µέρους ασθενειών. 

Σε γενικές γραµµές, η φαρµακευτική αγωγή δεν φαίνεται να είναι ιδιαίτερα επι-

τυχηµένη θεραπεία µε τα άτοµα αυτά.  
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Ορισµένες µελέτες θεωρούν ότι η χορήγηση αυξητικής ορµόνης βελτιώνει 

τη µορφολογία του σώµατος και του προσώπου στην παιδική αλλά και την 

ενήλικο ζωή, όπως επίσης και την κινητική ανάπτυξη στα βρέφη. Η υπερφαγία 

και η βουλιµία φαίνεται ότι οφείλεται σε έλλειψη της αίσθησης κορεσµού. Παρ' 

όλα αυτά, µε την κατάλληλη διαιτητική αντιµετώπιση, δηλαδή µια δίαιτα χαµη-

λής θερµιδικής πρόσληψης, η παχυσαρκία µπορεί να ελεγχθεί. [180, 181] 

 

3. Νόσος  Simpson- Golabi- Behmel (simpson-gobali-behmel syn-
drome) [182] 

Το σύνδροµο Simpson- Golabi- Behmel (simpson-gobali-behmel syn-

drome) περιγράφτηκε για πρώτη φορά το 1975. Είναι ένα σπάνιο κληρονοµι-

κό µεταβολικό νόσηµα που κληρονοµείται µε φυλοσύνδετο χαρακτήρα. Οφεί-

λεται στην µετάλλαξη ενός γονιδίου που είναι υπεύθυνο, έµµεσα, για τον έλεγ-

χο της ανάπτυξης του κυττάρου και την κυτταρική διαίρεση. Η κλινική εικόνα 

χαρακτηρίζεται από προ–και µεταγεννητική υπερανάπτυξη (γιγαντισµός), 

χονδροειδή εµφάνιση του προσώπου, µεγάλο στόµα, 

προδιάθεση νεοπλασίας σε έµβρυα και µια ποικιλία από σπλαχνικές 

και σκελετικές ανωµαλίες. Επίσης η ψυχοκινητική ανάπτυξη 

στο σύνδροµο είναι εξαιρετικά µεταβλητή, που κυµαίνεται από την κανονική 

νοηµοσύνη, τη µέτρια δυσλειτουργία, έως τη σοβαρή νοητική δυσλειτουργία 

που εµφανίζεται από τη γέννηση. [183, 184] 

 
Εικόνα 33: Μεταβολικό µονοπάτι της νόσου Simpson- Golabi- Behmel 

Πηγή: http://biograph.be/concept/graph/C1415193/C0796154 

 
∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  Simpson- Golabi- Behmel) 
Η περισσότερο επιτυχηµένη αντιµετώπιση των προβληµάτων που σχετίζο-

νται µε το σύνδροµο Simpson- Golabi- Behmel είναι βασισµένη στα πρότυπα 
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της αλλαγής της διατροφικής συµπεριφοράς για αντιµετώπιση των επί µέρους 

ασθενειών µε ειδικά διατροφικά πρότυπα. [185] 

 

4. Νόσος  Berdet- Biedl (berdet- biedl syndrome) [186] 

Η νόσος Berdet- Biedl (berdet- biedl syndrome) περιγράφτηκε για πρώτη 

φορά το 1920 από τους Bardet και Biedl. Είναι µία κληρονοµική µεταβολική 

διαταραχή  που µεταφέρεται µε αυτοσωµικό υπολειπόµενο χαρακτήρα και ο-

φείλεται στη µετάλλαξη ενός γονιδίου. [187] 

Η συχνότητα εµφάνισης της νόσου κυµαίνεται από 1:14.000 έως 1:16.000 

γεννήσεις στην Ευρώπη. [188] 

Η νόσος κλινικά χαρακτηρίζεται από παχυσαρκία, πολυδακτυλία, διανοητι-

κή δυσλειτουργία, υπογοναδισµό και νεφρική δυσλειτουργία, που είναι µία 

σηµαντική αιτία θνησιµότητας. Τα δευτερεύοντα κλινικά χαρακτηριστικά της 

νόσου περιλαµβάνουν διαταραχή της οµιλίας και της όρασης, Σακχαρώδη 

διαβήτη, καρδιαγγειακές διαταραχές καθώς και ηπατικά προβλήµατα. [189] 

 

 
Εικόνα 34: Αναπαράσταση µεταβολικού µονοπατιού της νόσου Berdet- Biedl 

Πηγή: http://www.jci.org/articles/view/37041/figure/2 

 

∆ιατροφικές συστάσεις (Νόσος  Berdet- Biedl) 
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Η περισσότερο επιτυχηµένη αντιµε-

τώπιση των προβληµάτων που σχετί-

ζονται µε το σύνδροµο Berdet- Biedl 

είναι βασισµένη στα πρότυπα της αλ-

λαγής της διατροφικής συµπεριφοράς 

για αντιµετώπιση της παχυσαρκίας και 

αντιµετώπιση των επί µέρους ασθε-

νειών µε ειδικά διατροφικά πρότυπα. 

[189] 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Εικόνα 35: Κλινικά χαρακτηριστικά της νόσου

Πηγή: http://dermatology.cdlib.org/141/case_presentations/bardet/karaman.html
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ΠΑΡΑΡΤΗΜΑ: 
 

Γονίδιο: Το γονίδιο είναι η βασική φυσική µονάδα κληρονοµικότητας στους 

ζωντανούς οργανισµούς η οποία και µεταβιβάζει πληροφορίες από το ένα 

κύτταρο σε άλλο και κατ’ επέκταση από τη µια γενιά στην άλλη. Τα γονίδια 

συνθέτουν το γονιδίωµα ενός οργανισµού, που αποτελείται από το DNA και το 

RNA, και κατευθύνουν τη φυσική ανάπτυξη και συµπεριφορά του οργανισµού. 

Γονιδίωµα: χαρακτηρίζεται το σύνολο του γενετικού υλικού (γονιδίων)  που 

βρίσκεται σε ένα κύτταρο ή φέρεται σε ένα άτοµο. Αποτελείται από το DNA και 

το RNA.  

Γονότυπος: καλείται το σύνολο των γονιδίων ενός οργανισµού, δηλαδή το 

σύνολο των αλληλοµόρφων που απαρτίζουν το DNA του. 

Φαινότυπος: είναι όλα τα µορφολογικά, παραγωγικά, ηθολογικά κλπ. χα-

ρακτηριστικά που εκδηλώνει ένας οργανισµός σε µία δεδοµένη στιγµή, δηλα-

δή το µέρος του γονοτύπου του οργανισµού το οποίο µπορούµε (άµεσα ή έµ-

µεσα) να παρατηρήσουµε. 

Μοριακή βιολογία: είναι ο κλάδος της βιολογίας που µελετά την δοµή και 

την έκφραση της γενετικής πληροφορίας σε µοριακό επίπεδο (τη λειτουργία 

δηλαδή των βιολογικών µακροµορίων των κυττάρων και την έκφραση τους), 

τη γενετική µηχανική και τη µοριακή διαγνωστική. 

Γονιδιακή έκφραση: χαρακτηρίζεται η διαδικασία εκείνη που προκαλεί τη 

µεταφορά κωδικοποιηµένων πληροφοριών (του γονιδίου) στο λειτουργικό 

προϊόν του γονιδίου (πρωτεΐνη ή RNA). Γενικά η έκφραση γονιδίων εξισώνεται 

µε τη διαδικασία της µεταγραφής και της µετάφρασης. 

Μεταγραφή: ονοµάζεται το πρώτο στάδιο της γονιδιακής έκφρασης και πε-

ριγράφει τη διαδικασία κατά την οποία δηµιουργείται ένα µόριο RNA, µε χρή-

ση µιας αλυσίδας του DNA ως πρότυπου, της οποίας είναι συµπληρωµατικό. 

Μετάφραση: ονοµάζονται το στάδιο της έκφρασης της γεννητικής πληρο-

φορίας κατά το οποίο δηµιουργείται η πολυπεπτιδική αλυσίδα µε βάση το 

mRNA. Η µετάφραση έπεται της µεταγραφής και προηγείται της αναδίπλωσης 

της πολυπεπτιδικής αλυσίδας. Όπως και το προηγούµενο στάδιο, η µετάφρα-

ση στηρίζεται στη συµπληρωµατικότητα των νουκλεϊκών οξέων και στη δηµι-

ουργία και διάσπαση των δεσµών υδρογόνου και τη δηµιουργία των πεπτιδι-

κών δεσµών. 
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Νουκλεοτίδια: είναι οργανικές ενώσεις, σύνθετα οργανικά µόρια, που σχη-

µατίζουν τη βασική µονάδα των νουκλεϊκών οξέων (DNA και RNA). 

Κληρονοµικότητα: είναι η ιδιότητα των ζωντανών οργανισµών να µεταβιβά-

ζουν όλα τα βιολογικά χαρακτηριστικά τους γνωρίσµατα (φυσιολογικά, βιοχη-

µικά, µορφολογικά, δοµικά, συµπεριφοράς κ.ά.) στους απογόνους τους. 

Η φυλοσύνδετη κληρονοµικότητα (ή αλλιώς Χ-συνδεδεµένη κληρονοµικότη-

τα): αναφέρεται σε γνωρίσµατα που κληρονοµούνται µόνο από τον έ-

να γονέα και συγκεκριµένα στα θηλαστικά από την µητέρα. Τα γονίδια που 

ελέγχουν τα συγκεκριµένα γνωρίσµατα λέγονται φυλοσύνδετα και βρίσκονται 

στο φυλετικό χρωµόσωµα "Χ". Η αιτία της φυλοσύνδετης κληρονοµικότητας 

είναι ότι δεν υπάρχει αντίστοιχη οµόλογη περιοχή του "Χ" χρωµοσώµατος 

στο "Υ" χρωµόσωµα (Το Υ χρωµόσωµα είναι µικρότερο), µε συνέπεια 

το "Χ" χρωµόσωµα να καθορίζει αποκλειστικά την κληρονοµικότητα αυτών 

των επιπλέον γονιδίων. ∆ηλαδή τα γονίδια αυτά δεν βρίσκονται σε ζεύγη σε 

έναν οργανισµό (όπως όλα τα υπόλοιπα γονίδια που ονοµάζο-

νται αυτοσωµικά) αλλά απαντούν µόνα τους. Υπάρχει και η αντίθετη περί-

πτωση, όπου κάποια γονίδια του "Υ" χρωµοσώµατος δεν υπάρχουν στο "Χ". 

Αυτά λέγονται ολανδρικά γονίδια και κληρονοµούνται µόνο από τον πατέρα. 

Για τα γονίδια που κληρονοµούνται αποκλειστικά από τον ένα γονέα 

(τα φυλοσύνδετα ή τα ολανδρικά) λέµε ότι βρίσκονται σε ηµιζυγωτία, ενώ τα 

γονίδια που κληρονοµούνται και από τους δύο γονείς (τα αυτοσωµικά) λέµε 

ότι βρίσκονται σε οµοζυγωτία (αν έχουν µεταξύ τους τον ίδιο αλληλόµορφο) 

και σε ετεροζυγωτία (αν έχουν µεταξύ τους διαφορετικό αλληλόµορφο). Γνώ-

στες περιπτώσεις φυλοσύνδετων γνωρισµάτων στον άνθρωπο είναι 

η αχρωµατοψία, η αιµοφιλία και άλλα. 

Πηγή: 

Καψαλάκης, Αθανάσιος; Ιωάννης-Ευάγγελος Μπουρµπουχάκης, Βασιλική 

Περάκη, Στέργιος Σαλαµαστράκης (17-7-2007). "Μοριακή Γενετική". Βιολογία 

Γενικής Παιδείας Τάξης Γενικού Λυκείου (2007 έκδοση). Αθήνα: Οργανισµός 

Εκδόσεων ∆ιδακτικών Βιβλίων, Παιδαγωγικό Ινστιτούτο. 
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