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ΠΕΡΙΛΗΨΗ 

 

 

Πολλές ασθένειες και διαταραχές σχετίζονται µε την κακή διατροφή µε την 

έννοια της έλλειψης σηµαντικών θρεπτικών συστατικών, της ανισσόροπης 

κατανάλωσης µακροθρεπτικών συστατικών, ή ακόµα και τις τοξικές συγκεντρώσεις 

διαφόρων τροφίµων. Σε παγκόσµιο επίπεδο, η παχυσαρκία έχει αυξηθεί από 28,8% 

σε 36,9% στους άνδρες και από 29,8% σε 38,0% στις γυναίκες κατά τη διάρκεια των 

τελευταίων 33 ετών. Η υπερβολική συσσώρευση του λίπους στο σώµα συνδέεται µε 

διάφορους κινδύνους για την υγεία, οι περισσότεροι από τους οποίους συνδέονται µε 

αυξηµένη θνησιµότητα. 

Η   επιστήµη της ∆ιατροφογενετιτκής  ερευνά τον τρόπο µε τον  οποίο 

αλληλεπιδρά ο οργανισµός µας στα διάφορα θρεπτικά συστατικά, ανάλογα µε το 

γονιδιακό υπόβαθρο που διαθέτει, έτσι µπορούµε να χορηγήσουµε  στο άτοµο αυτό 

µετέπειτα εξατοµικευµένη διατροφή ανάλογα µε το αν είναι υγιής ή νοσεί. 

Ιδιαίτερα στα παιδιά η παχυσαρκία έχει λάβει τεράστιες διαστάσεις  τα 

τελευταία 30 χρόνια και είναι µια ασθένεια που εµφανίζεται κυρίως στον δυτικό 

κόσµο, καθώς έχει υιοθετηθεί ένας ανθυγιεινός τρόπος ζωής.  

Οι διατροφικές συνήθειες συγκαταλέγονται µεταξύ των παραγόντων που 

επηρεάζουν την υγεία ενός ανθρώπου. Είτε µέσω της πρόσληψης συγκεκριµένων 

θρεπτικών συστατικών ή µέσω της προσήλωσης σε διατροφικά πρότυπα, όπως η 

Μεσογειακή διατροφή, η οποία καλύπτει τις διατροφικές ανάγκες του γενικού 

πληθυσµού και αποτελεί ένα πλάνο διατροφής που προστατεύει από την εµφάνιση 

χρόνιων νόσων όπως τα καρδιαγγειακά νοσήµατα και ο διαβήτης.  

Εξετάζοντας την ελληνική βιβλιογραφία διαπιστώνεται η έλλειψη 

ερευνητικών δεδοµένων για τη ∆ιατροφογενετική. Η παρούσα πτυχιακή εργασία έχει 

ως σκοπό να παρουσιάσει: 

ι) µελέτες που έχουν λάβει χώρα για τη σχέση γονιδίων και παχυσαρκίας 

(αλλά και ασθενειών που έχουν άµεση συσχέτιση µε αυτήν) δίνοντας έµφαση στην 

παιδική παχυσαρκία  

ιι) στοιχεία για την αντίδραση του οργανισµού στα διάφορα θρεπτικά 

συστατικά ανάλογα µε το γονιδιακό υπόβαθρο που διαθέτει το άτοµο και  

ιιι) παρεµβάσεις που µπορούν να γίνουν γνωρίζοντας πλέον το γονιδιακό 

προφίλ του ασθενούς. 

Η µεθοδολογική προσέγγιση βασίστηκε στη βιβλιογραφική ανασκόπηση στην 

οποία συµπεριλήφθηκα µόνο επιδηµιολογικές µελέτες. 

Από την βιβλιογραφική ανασκόπηση αυτή, πρόεκυψαν διάφορα γονίδια που 

εµπλέκονται στην κατάσταση της υγείας ενός ατόµου ανάλογα µε τις διατροφικές του 

συνήθειες, καθώς επίσης και οι εξατοµικευµένες συστάσεις που µπορεί να λάβει το 

άτοµο ανάλογα µε το γονιδιακό του υπόβαθρο που διαθέτει.     

 

 

   

Λέξεις-Κλειδιά: 

∆ιατροφογενετική, FTO, TCF7L2, AGT, APOE, COLIA1, AMY1, Εξατοµικευµένη 

διατροφή 
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ABSTRACT 

 

Many diseases and disorders associated with poor diet in the sense of a lack of 

important nutrients, the imbalance consumption of macronutrients, or even toxic 

concentrations of various foods. Globally, obesity has increased from 28.8% to 36.9% 

for men and from 29.8% to 38.0% for women over the last 33 years. The excessive 

accumulation of fat in the body is associated with several health risks, most of which 

are associated with increased mortality. 

The science of  Nutrigenomics explores how our bodies interact in various nutrients, 

depending on the genetic background to it, so we can grant that person subsequently 

individualized diet depending on whether they are healthy or sick. 

Especially children obesity has taken a heavy toll in the last 30 years and is a 

disease that occurs mainly in the western world, and has adopted an unhealthy 

lifestyle. 

Eating habits are among the factors that affect the health of a man. Either 

through ingestion of specific nutrients or through adherence to dietary patterns, like 

the Mediterranean diet, which meets the nutritional needs of the population and is a 

diet plan that protects against the development of chronic diseases such as 

cardiovascular disease and diabetes. 

Looking at Greek literature shows a lack of research data on Nutrigenomics. 

This thesis aims to present: 

i) studies that have taken place in the relationship of genes and obesity (and 

diseases that have direct relation with it) with an emphasis on childhood obesity 

ii) information on the body's response to different nutrients depending on the 

genetic background has a man and 

iii) interventions can be made more aware of the genetic profile of the patient. 

The methodological approach was based on the literature review which 

included only epidemiological studies. 

From this literature review revealed several genes involved in the health status 

of an individual according to his eating habits, as well as personalized 

recommendations may take the individual as its gene base. 

 

Keywords: 

Nutrigenomics, FTO, TCF7L2, AGT, APOE, COLIA1, AMY1, Personalized 

Nutrition 
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Εισαγωγή 
 

 
Η διατροφή είναι σαφές πως µαζί µε διάφορους εσωτερικούς και 

εξωτερικούς παράγοντες έχει ένα σηµαντικό ρόλο στην εξέλιξη της υγείας 
ενός ατόµου. Τα τελευταία 30 χρόνια η αύξηση της παχυσαρκίας έχει λάβει 
τεράστιες διστάσεις σε χώρες κυρίως του δυτικού πολιτισµού, ως συνέπεια  
του ανθυγιεινού τρόπου ζωής που έχει υιοθετηθεί. 

 
Αυτό καθιστά την παχυσαρκία ασθένεια ως προάγγελο διαφόρων 

νοσηµάτων, τα οποία είναι εξέλιξη αυτής, είτε συνυπάρχουν µε αυτή, όπως ο 
σακχαρώδης διαβήτης τύπου 2, η υπέρταση αλλά και τα καρδιαγγειακά. 
Ασθένειες που έχουν σηµαντικό ρόλο στην εξέλιξη της υγείας του ατόµου, και 
σε κάποιες χώρες αποτελούν µια από τις κυριότερες αιτίες θνησιµότητας.  

Σε παγκόσµιο επίπεδο διάφορες στρατηγικές υγείας έχουν ξεκινήσει 
από φορείς δηµόσιας υγείας, ώστε να µειώσουν την τάση των πληθυσµών να 
υιοθετούν  νέα ανθυγιεινά πρότυπα διατροφής. Στόχος των προαγωγών 
υγείας είναι τα άτοµα να διατηρούν ένα φυσιολογικό ∆ΜΣ, ενώ προσπαθούν 
παράλληλα να πετύχουν την πρόληψη των ασθενειών αυτών. 

   
Η εξέλιξη διαφόρων επιστηµονικών κλάδων έχει βοηθήσει σηµαντικά 

την προσπάθεια αυτή, όπως και ο τοµέας της γενετικής. Με την εξέλιξη της 
τεχνολογίας είναι πλέον ευκολότερο και πληρέστερο να αναλυθεί ο γονότυπος  
του κάθε ατόµου, και µέσα από την ανάλυση αυτή να δοθούν εξατοµικευµένες 
διατροφές ανάλογα µε την  φαινότυπο του κάθε ατόµου. 

 
Συνέπεια αυτών των εξελίξεων είναι ότι η διατροφή και η γενετική 

µπορούν να λειτουργήσουν συνδυαστικά για την προάσπιση της υγείας του 
ατόµου. 

Στην ακόλουθη πτυχιακή εργασία γίνεται αναφορά διαφόρων 
ασθενειών και των γονιδίων, µε τους πολυµορφισµούς τους, που προάγουν 
τις ασθένειες αυτές, αλλά και το πώς επηρεάζουν τη σχέση αυτή τα διάφορα 
θρεπτικά συστατικά που καταναλώνει ένα άτοµο.     

Επίσης,  παρουσιάζονται διατροφικές συστάσεις για τους διάφορους 
πολυµορφισµούς και τις ασθένειες που αφορούν, µέσα από µελέτες που 
έχουν λάβει χώρα σε παγκόσµιο επίπεδο.   
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Α ∆ιατροφογενετική και παχυσαρκία (µε έµφαση στην παιδική 
παχυσαρκία) 

 

Α) Γονίδια και προδιάθεση σε παχυσαρκία αλλά και σε ασθένειες που 
επηρεάζονται από τη διατροφή (διαβήτης τύπου 2 υπέρταση, καρδιαγγειακά, 
οστεοπόρωση) τόσο σε ενήλικες όσο και σε παιδιά. 
 

Τα θρεπτικά συστατικά επάγουν αλλαγές στο προφίλ της γονιδιακής 

έκφρασης επηρεάζοντας µεταγραφικούς και µετα-µεταγραφικούς µηχανισµούς 

[1]. Επίσης µπορούν να επάγουν παροδικές ή µόνιµες µεταβολές στα γενετικά 

σήµατα που ρυθµίζουν την έκφραση των γονιδίων που εµπλέκονται σε 

µεταβολικές διεργασίες και άλλα βιολογικά δίκτυα, τα οποία θα µπορούν να 

είναι ένας από τους παράγοντες που ενδεχοµένως να συµβάλουν σε 

παθολογικές καταστάσεις όπως η παχυσαρκία, η αντίσταση στην ινσουλίνη, ο 

διαβήτης τύπου 2, ο καρκίνος, οι νευρολογικές και καρδιαγγειακές παθήσεις, 

νευροεκφυλιστικά νοσήµατα, και τα αυτοάνοσα νοσήµατα [2,3,4,5,6,7]. 

Τα τελευταία χρόνια, ζούµε µια επανάσταση στον τοµέα της γενετικής. 

Η ανάπτυξη νέων τεχνολογιών, όπως η αλληλουχία επόµενης γενιάς (NGS) 

επέτρεψαν να ανιχνευθούν λεπτοµερέστερα (υψηλή κάλυψη, όπου η κάλυψη 

είναι ο αριθµός που αντιπροσωπεύει ένα δεδοµένο νουκλεοτίδιο στην 

αλληλουχία) νέες γενετικές τροποποιήσεις όπως οι 5-hydroxymethylcytosine 

(5-HMC), 5-formylcytosine (5-FC) και 5-carboxycytosine (5-CAC) στο 

γονιδιωµατικό DNA [8], ή το Ν (6) -methyladenosine (N6mA) σε RNA [9]. 

Επιπλέον, νέες ευαίσθητες µέθοδοι έχουν αναπτυχθεί για την ανάλυση 

διαφορετικών  τύπων δειγµάτων [βιοψιών, δηλαδή από µυ ή λιπώδη ιστό, 

χαµηλές ποσότητες DNA δείγµατος εισόδου, δείγµατα εγκλεισµένα σε 

παραφίνη, τα οποία είναι σταθεροποιηµένα µε φορµαλίνη (FFPE), ολόκληρο 

το περιφερικό αίµα, τα ούρα, το σάλιο και το πλάσµα ή ορός] [10]. 

 

Η συνεχής εξέλιξη δυο νέων επιστηµονικών πεδίων της 

∆ιατροφογενετικής και της ∆ιατροφογενωµικής, µε ξεχωριστές προσεγγίσεις 

για τη διαλεύκανση της αλληλεπίδρασης µεταξύ της διατροφής και των 

γονιδίων, αλλά µε κοινό απώτερο στόχο τη βελτιστοποίηση της υγείας µέσω 

της εξατοµικευµένης διατροφής, παρέχουν πληροφορίες για να ξεκαθαρίσουν 

τη σύνθετη σχέση µεταξύ διατροφής, γενετικών πολυµορφισµών, και του 

βιολογικού συστήµατος ως προς το σύνολο του. Έτσι, λοιπόν, γίνεται 
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αντιληπτό ότι µιλάµε για τις δύο όψεις του ίδιου νοµίσµατος. ∆ιατροφογενετική 

νοείται η επιστήµη που ερευνά τον τρόπο µε τον οποίο αντιδρά ο οργανισµός 

µας στα διάφορα θρεπτικά συστατικά ανάλογα µε το γονιδιακό υπόβαθρο που 

διαθέτει. Ο απώτερος σκοπός της γονιδιακής διατροφής είναι να βελτιώσει την 

υγεία του ατόµου αλλά και να προλαµβάνει ασθένειες που έχουν σχέση µε τη 

διατροφή [11]. 

 

Η βλάβη στο γονιδίωµα θεωρείται µια βασική αιτία αναπτυξιακών και 

εκφυλιστικών ασθενειών. Αρκετά µικροθρεπτικά συστατικά διαδραµατίζουν 

σηµαντικό ρόλο στην προστασία έναντι της βλάβης του DNA, γεγονός που 

δηµιουργείται µέσω ενδογενών και εξωγενών παραγόντων δρώντας ως 

παράγοντας ή υποστρώµα για ένζυµα που αποτοξινώνουν τοξίνες καθώς και 

για ένζυµα που εµπλέκονται στην επιδιόρθωση του DNA, στη µεθυλίωση, και 

τη σύνθεση. Επιπλέον, η ανεπάρκεια ή περίσσεια µικροθρεπτικών 

συστατικών µπορεί να τροποποιήσει τη σταθερότητα του γονιδίου, το οποίο 

σαν αποτέλεσµα µπορεί να εξαρτάται από την αλληλεπίδραση θρεπτικών 

συστατικών και γονιδίου, τα οποία επηρεάζονται από τον γονότυπο. Αυτές οι 

παρατηρήσεις έχουν οδηγήσει στην αναδυόµενη επιστήµη της 

διατροφογενετικής, η οποία βασίζεται στην αρχή ότι η ζηµία του DNA είναι µια 

βασική αιτία µιας ασθένειας που µπορεί να διαγνωστεί και να εµποδιστεί 

διατροφικά [12].  
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Α1) Γονίδια και Παχυσαρκία 

 

 

Η παχυσαρκία επηρεάζει περισσότερους από 500 εκατοµµύρια 

ανθρώπους παγκοσµίως και συµβάλλει στο διαβήτη 2, τις καρδιαγγειακές 

διαταραχές και στον καρκίνο [13]. 

Ο δείκτης µάζας σώµατος (∆ΜΣ) έχει µια ισχυρή γενετική συνιστώσα 

µε 40 έως 80% κληρονοµικότητα και αφορά διάφορα γονίδια στον υποθάλαµο 

που σχετίζονται µε την έκφραση και εκπλήρωση της όρεξης [14,15]. Το 

ισχυρότερο γονιδιακό σήµα βρίσκεται στα ιντρόνια 1 και 2 του γονιδίου FTO 

[16,17], αυτή η περιοχή περιέχει 89 κοινές παραλλαγές. 

Η µάζα λίπους και το γονίδιο παχυσαρκίας (FTO) αναγνωρίζεται 

σήµερα ως ένα από τους πιο ισχυρούς προγνωστικούς δείκτες της 

πολυγονιδιακής παχυσαρκίας [18], σε γονιδιακό επίπεδο ισχυρότεροι 

πολυµορφισµοί του FTO που σχετίζονται µε το βάρος βρέθηκαν να είναι οι 

ακόλουθοι : 

� rs9939609 [20],  

� rs9930506 [21],  

� rs1421085,  

� rs17817449,  

� και rs1121980 [19]. 
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Στα αλληλόµορφα που αναφέρθησαν αυτό που παρουσιάζεται να έχει 

την ισχυρότερη σχέση µε τον ∆ΜΣ και την παχυσαρκία είναι το FTO 

rs9939609, καθότι, σε µελέτη από 19.424 λευκούς ευρωπαίους ενήλικες και 

σε 10.172 λευκούς έφηβους ευρωπαίους, συσχετίστηκε το γονίδιο FTO µε την 

αύξηση του ∆ΜΣ. 

  

Σε όλες τις µελέτες που αφορούσαν τον πληθυσµό ενηλίκων, βρέθηκε 

ότι ο διαβήτης τύπου 2 που σχετίζεται µε ένα αλληλόµορφο του rs9939609 

(συχνότητα 39%) συσχετίστηκε και µε αυξηµένο ∆ΜΣ, καθώς επίσης, και σε 

κάθε µελέτη οι φορείς των αλληλόµορφων Α είχαν υψηλότερο ∆ΜΣ από τα 

άτοµα που είχαν διαφορετικά αλληλόµορφα. Σε άτοµα που παρατηρούνταν 

κάθε επιπλέον αντίγραφο του rs9939609 A συσχετίζονταν και µε αύξηση του 

∆ΜΣ.[22] 

 

Η παιδική παχυσαρκία αυξάνεται επίσης µε ταχείς ρυθµούς σε όλο τον 

κόσµο και αποτελεί αιτία σηµαντικής ανησυχίας [23]. Για τον προσδιορισµό 

της ηλικίας κατά την οποία η ένωση του FTO rs9939609 συσχετίζεται µε 

αύξηση του ∆ΜΣ, αναλύθηκαν δύο µεγάλες ηλικιακές κλάσεις, για τις οποίες 

τα κατάλληλα στοιχεία ήταν διαθέσιµα από τη γέννηση µέχρι την πρώιµη 

εφηβεία. Αυτές περιλάµβαναν 7477 έφηβους απ’ το Ηνωµένο Βασίλειο από 

µια διαχρονική µελέτη γονέων και παιδιών (ALSPAC), που περιελάµβαναν 

ανθρωποµετρικές µετρήσεις κατά τη γέννηση αλλά και στις ηλικίες 7, 8, 9, 10, 

και 11 ετών και 4320 παιδιών από τη Βόρεια Φινλανδία (NFBC1966), όπου το 

ύψος και το βάρος ήταν διαθέσιµο για 14 χρόνια. Το αλληλόµορφο rs9939609 

Α δεν συσχετίστηκε µε το βάρος γέννησης ή το δείκτη παχυσαρκίας, κατά τη 

γέννηση σε κάποια οµάδα. Σε έφηβους από την µελέτη ALSPAC, κάθε 

αντίγραφο του αλληλόµορφου rs9939609 Α σχετιζόταν µε αύξηση του ∆ΜΣ 

κατά 0,08 µονάδες Z-score στην ηλικία των 7 και διατηρήθηκε µέχρι την πιο 

πρόσφατη αξιολόγηση σε ηλικία 11 ετών, κατά την οποία η αύξηση ανά 

αλληλόµορφο ήταν 0,12 µονάδες Z-score. Σε όλες τις ηλικίες, το 

αλληλόµορφο Α συσχετίστηκε µε αυξηµένο κίνδυνο της παιδικής 

παχυσαρκίας. Στη φινλανδική οµάδα, κάθε αντίγραφο του αλληλόµορφου 
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rs9939609 Α σχετίζεται µε αύξηση του ∆ΜΣ κατά 0,05 µονάδες Z-score στην 

ηλικία των 14 ετών.  

Συµπεραίνουµε, εποµένως, ότι το SNP rs9939609 του FTO δεν 

συνδέεται µε αλλαγές στην ανάπτυξη του εµβρύου, αλλά συνδέεται µε τις 

αλλαγές στο ∆ΜΣ και την παχυσαρκία στα παιδιά από την ηλικία των 7 ετών, 

αλλαγές που επιµένουν στην προεφηβική περίοδο και έπειτα [22]. 

Επιπλέον, µεταξύ των αλληλόµορφων ΑΑ και ΤΤ παρατηρήθηκε µια 

απόκλιση όσον αφορά την ορµόνη γκρελίνη, που ρυθµίζει την όρεξη αλλά και 

το πότε θα φάµε [24]. Η γκρελίνη, η οποία παράγεται κυρίως από το στοµάχι, 

προκαλεί υπερφαγία, µειώνοντας παράλληλα την ενεργειακή δαπάνη [25]. Ως 

εκ τούτου, η γκρελίνη, µε γνώµονα τη µετατόπιση του ενεργειακού ισοζυγίου 

προς τις θετικές τιµές, θα µπορούσε να συσχετισθεί  για την αύξηση του 

βάρους στους φορείς του αλληλόµορφο γονιδίου rs9939609 Α. Ωστόσο, αυτή 

η παρατήρηση ότι δηλαδή το γονίδιο FTO συνδέεται µε τον µεταβολισµό 

γκρελίνης βασίζεται σε ένα µικρό δείγµα νέων ανδρών. Επιπλέον, µόνο οι 

οµόζυγοι φορείς του αλληλόµορφου rs9939609 Α ή rs9939609 Τ 

συµπεριλήφθηκαν στη µελέτη [24]. 

Ωστόσο, το 50% περίπου του γενικού πληθυσµού φέρει µόνο ένα αντίγραφο 

του γονιδίου FTO που είναι υπεύθυνο για εµφάνιση παχυσαρκίας µε 

γονότυπο rs9939609 Α [24]. Έτσι, η διαπίστωση ότι το γονίδιο FTO συνδέεται 

µε το µεταβολισµό της γκρελίνης απαιτεί περαιτέρω επικύρωση σε µελέτες 

που αφορούν µεγαλύτερα δείγµατα, καθώς και τη χρήση όλων των 

διαθέσιµων τριών γονότυπων (δηλαδή, ΑΑ, ΑΤ / ΤΑ και ΤΤ). Τα ευρήµατά  

δείχνουν ότι το FTO ρυθµίζει την ενδοκρινική ισορροπία µεταξύ της γκρελίνης, 

την ορµόνη πείνας, έναντι της λεπτίνης που είναι µια ορµόνη που προέρχεται 

κυρίως από τον υποδόριο λιπώδη ιστό και οδηγεί σε χαµηλότερη πρόσληψη 

τροφής [26]. Επιπλέον, µειώνει την ενεργοποίηση του εγκεφάλου στις 

περιοχές που συνδέονται µε την πείνα (π.χ. νησίδα), ενώ ενισχύει την 

ενεργοποίηση σε περιοχές που συνδέονται µε την αναστολή και τον κορεσµό 

(π.χ. προµετωπιαίο φλοιό) [27].  

 

Σε πρόσφατη µελέτη σε 985 ηλικιωµένα άτοµα, εκ των οποίων το 50% 

ήταν γυναίκες, που ανήκαν στην ηλικία των 70 χρόνων, µετρήθηκαν τα 

επίπεδα γκρελίνης και λεπτίνης στο πλάσµα µετά από ολονύκτια νηστεία. Τα 
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άτοµα αυτά ελέχθησαν επίσης για το γονίδιο FTO και το αλληλλόµορφο 

rs17817449 στο οποίο είχαµε τα εξής αποτελέσµατα:  

� ΑΑ, n = 345 [35%]  

� AC / CA, n = 481 [48,8%]  

� CC, n = 159 [16,1%]. 

Οι αναλύσεις συµπεριελάµβαναν επίσης στοιχεία για το φύλο, το ∆ΜΣ, 

το επίπεδο φυσικής δραστηριότητας κατά δήλωση και τη γλυκόζη νηστείας. 

 Θετική σχέση βρέθηκε µεταξύ του αριθµού των αλληλόµορφων του 

FTO C για κίνδυνο παχυσαρκίας και των επιπέδων γκρελίνης πλάσµατος(P = 

0.005: σχετική διαφορά µεταξύ της γκρελίνης στο πλάσµα µε CC και ΑΑ 

φορείς = ~ 9%). Ενώ αντίθετα, τα επίπεδα του κορεσµού που ενισχύονται από 

την ορµόνη λεπτίνη συνδέονται αντιστρόφως µε τον αριθµό των 

αλληλόµορφων C κινδύνου για παχυσαρκία (Ρ = 0.001: σχετική διαφορά 

λεπτίνης ορού µεταξύ CC και ΑΑ µεταφορείς = ~ 11%). Αυτές οι σχέσεις 

βρέθηκαν επίσης και κατά τον έλεγχο της περιµέτρου µέσης. Τα ευρήµατα της 

µελέτης υποδηλώνουν ότι το γονίδιο FTO µπορεί να διευκολύνει την αύξηση 

του σωµατικού βάρους σε ανθρώπους µε τη µετατόπιση του ορµονικού 

συστήµατος από την ορµόνη λεπτίνη προς την ορµόνη πείνας, τη γκρελίνη 

[28]. 

 
 
 
Α2) Παιδική Παχυσαρκία και γονίδια 
 

Ιδιαίτερα στα παιδιά η παχυσαρκία έχει λάβει τεράστιες διαστάσεις τα 

τελευταία 30 χρόνια και είναι µια ασθένεια που εµφανίζεται κυρίως στον δυτικό 

κόσµο, καθώς έχει υιοθετηθεί ένας ανθυγιεινός τρόπος ζωής. 

Ως παιδική παχυσαρκία ορίζεται ένας δείκτη µάζας σώµατος (∆ΜΣ) 

πάνω από το 95οεκατοστηµόριο των δεδοµένων αναφοράς για  παιδιά και 

εφήβους µε βάση την ηλικία και το φύλο, ενώ µε φυσιολογικό  ∆ΜΣ ορίζονται 

αυτοί που όσοι βρίσκονται από το 15ο έως και το 85ο εκατοστηµόριο [29]. 

Σε µελέτη, εξετάστηκε η συσχέτιση µεταξύ του αλληλόµορφου 

rs9939609, του σωµατικού βάρους και του δείκτη µάζας σώµατος (∆ΜΣ) σε 

οµάδα 2.726 νεαρών µαθητών της Σκωτίας µε ηλικιακό εύρος από 4 έως 10 

έτη, µετρήθηκαν επίσης ως προς το ύψος και το βάρος. Από τον πληθυσµό 
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των εφήβων µια υποοµάδα των 97 ατόµων εξετάστηκε επίσης και για 

συσχέτιση του εν λόγω αλληλόµορφου µε την παχυσαρκία, την κατανάλωση 

ενέργειας, καθώς και την πρόσληψη τροφής. 

 

Συνολικά στην οµάδα µελέτης αλλά και στην υποοµάδα, το 

αλληλόµορφο rs9939609 Α συσχετίστηκε µε το αυξηµένο βάρος (P = 0,003 

και P = 0,049, αντίστοιχα) και το δείκτης µάζας σώµατος (P = 0,003 και P = 

0,03, αντίστοιχα). Στην υποοµάδα το αλληλόµορφο Α συσχετίστηκε επίσης µε 

αυξηµένη µάζα λίπους (Ρ = 0,01), αλλά όχι µε άλιπη µάζα. Το αλληλόµορφο Α 

συσχετίστηκε µε αυξηµένη πρόσληψη ενέργειας (Ρ = 0,006), ανεξαρτήτως του 

βάρους σώµατος. Σε αντίθεση, µε την ποσότητα τροφής που καταναλώνουν 

τα παιδιά που έφεραν το αλληλόµορφο Α ήταν παρόµοια µε εκείνη των 

παιδιών που δεν έφεραν το αλληλόµορφο (Ρ = 0,82) . 

Συµπερασµατικά, λοιπόν, η παραλλαγή του γονιδίου FTO που 

προσδίδει µια προδιάθεση για παχυσαρκία δεν φαίνεται να εµπλέκεται στην 

ρύθµιση των δαπανών ενέργειας, αλλά µπορεί να έχει ένα ρόλο στον έλεγχο 

της πρόσληψης τροφής και την επιλογή των τροφίµων, γεγονός που 

υποδηλώνει µια συσχέτιση µε έναν υπερφαγικό φαινότυπο ή την προτίµηση 

για πυκνά ενεργειακά τρόφιµα [30]. 

 

 Συµφώνα µε την τελευταία παραδοχή, δηλαδή την εµπλοκή του 

αλληλόµορφου rs9939609 Α στην πρόσληψη τροφής και επιλογής των 

τροφίµων σε παιδία, µια άλλη µελέτη πιο πρόσφατη σχετικά έρχεται να 

επιβεβαιώσει την παραδοχή αυτή. 

Επειδή το γονίδιο FTO εκφράζεται σε υποθαλαµικές περιοχές που είναι 

σηµαντικές για την όρεξη, ο γονότυπος του FTO µπορεί να επηρεάσει το 

ενεργειακό ισοζύγιο µέσα από τη διατροφική συµπεριφορά [31]. Η απώλεια 

του ελέγχου στην κατανάλωση φαγητού είναι µια συµπεριφορά που συνήθως 

αναφέρεται από τους υπέρβαρους νέους και έχει ως επακόλουθο την αύξηση 

του σωµατικού βάρους στους εφήβους [32]. 

Πραγµατοποιήθηκε συνέντευξη σε 289 παιδιά από 6 έως 19 ετών που 

έφεραν το αλληλόµορφο rs9939609 , τα οποία υποβλήθηκαν και σε µετρήσεις 

σύνθεσης σώµατος, και ερωτήθηκαν εάν παρουσιάζουν απώλεια ελέγχου στο 

φαγητό ή όχι. Μια υποοµάδα 190 ατόµων συµµετείχε σε ένα δοκιµαστικό 
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µεσηµεριανό γεύµα, το γεύµα σχεδιάστηκε µε σκοπό να παρατηρηθεί εάν θα 

παρουσιαστεί κάποιο επεισόδιο απώλειας ελέγχου. Τα άτοµα µε γονότυπους 

ΑΑ µε/ή AT συγκεντρώθηκαν για να συγκριθούν µε εκείνα του γονότυπου ΤΤ. 

Συµπερασµατικά από τη µελέτη φάνηκε ότι οι έφηβοι µε ένα ή δύο 

αλληλόµορφα του γονιδίου FTO rs9939609 για κίνδυνο παχυσαρκίας 

ανέφεραν συχνότερα απώλεια ελέγχου στη διατροφή και επέλεξαν τροφές 

υψηλότερης περιεκτικότητας σε λίπος από το γεύµα που σχεδιάστηκε. Άρα 

λοιπόν τόσο η απώλεια ελέγχου αλλά και η συχνή επιλογή τροφίµων υψηλής 

ενεργειακής πυκνότητας, που είναι και εύγευστα τρόφιµα, µπορεί να είναι 

µηχανισµοί µέσω των οποίων το αλληλόµορφο γονίδιο κινδύνου παχυσαρκίας  

οδηγεί σε υπερβολικό βάρος σώµατος [33]. 

Το αλληλόµορφο Α έχει συνδεθεί µε το αυξανόµενο βάρος σώµατος, 

ενώ παράλληλα καµία επίδραση στη µείωση του βάρους δεν έχει 

παρατηρηθεί κατά την διάρκεια προγραµµάτων απώλειας βάρους, και έτσι 

γεννάται το ερώτηµα εάν ο γονότυπος ΑΑ παρεµποδίζει τον ασθενή να 

διατηρήσει το βάρος του µετά από κάποιο πρόγραµµα [34]. 

 

Τα προγράµµατα παρέµβασης στον τρόπο ζωής µπορεί να οδηγήσουν 

σε σηµαντική απώλεια βάρους. Ωστόσο, η πιθανότητα της επαναπρόσληψης 

βάρους είναι αρκετά υψηλή [35]. Έτσι, αυτό καθιστά την διατήρηση του 

βάρους έναν κρίσιµο ρόλο για τους παχύσαρκους ανθρώπους.  

Η γενετική προδιάθεση είναι ένας σηµαντικός παράγοντας στην 

παθογένεση της παχυσαρκίας [36]. Εκτιµάται ότι η διακύµανση του 40 µε 70% 

του δείκτη µάζας σώµατος (∆ΜΣ) µπορεί να εξηγηθεί από άµεσους ή 

έµµεσους γενετικούς παράγοντες [37]. Μελέτες δείχνουν ότι το γονίδιο FTO 

εκφράζεται σε πολλούς ιστούς µε την υψηλότερη έκφραση στον υποθάλαµο 

[38]. Λόγω αυτής της έκφρασης, προκύπτει και η παραδοχή ότι το γονίδιο 

FTO µπορεί να έχει ένα σηµαντικό ρόλο στη ρύθµιση της όρεξης και του 

ελέγχου του σωµατικού βάρους. Όπως προαναφέρθηκε, πρόσφατα στοιχεία 

αποδεικνύουν ότι οι οµόζυγοι φορείς για το αλληλόµορφο Α του rs9939609 

έχουν υψηλότερη έκφραση του γονιδίου FTO από φορείς του γονότυπου TT, 

καταδεικνύοντας ότι η παχυσαρκία οφείλεται σε αυξηµένη έκφραση του 

γονιδίου FTO, επιβεβαιώνοντας την υπόθεση ότι η αυξηµένη έκφραση του 

γονιδίου FTO σε περιοχές του εγκεφάλου που εµπλέκονται στην οµοιόσταση 
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της ενέργειας θα µπορούσε να είναι ο µηχανισµός για τον οποίο η παραλλαγή 

του γονιδίου FTO ασκεί την επίδρασή της επί της παχυσαρκίας [39]. 

 

Πρόσφατα στοιχεία δείχνουν ότι το αλληλόµορφο Α δεν ασκεί καµία 

επίδραση στην απώλεια βάρους, [40, 41, 42] αλλά εξακολουθεί να παραµένει 

ασαφές αν αυτό επηρεάζει τη διατήρηση του βάρους. Σε µελέτη 

συµπεριλήφθηκαν 193 παχύσαρκα άτοµα ηλικίας µεταξύ 18 έως 72 ετών, οι 

εκ των οποίων 129 ήταν γυναίκες. Οι 64 άντρες είχαν αρχικό σωµατικό βάρος: 

122,4 ± 22,3 kg, και αρχικό ∆ΜΣ: 41.8 ± 6.7 kg m-2). Τα άτοµα αυτά 

παρακολούθησαν ένα πρόγραµµα µείωσης βάρους που χωρίστηκε σε δύο 

φάσεις: µία περίοδο µείωσης του βάρους µε δίαιτα για 12 εβδοµάδες, και 

έπειτα η φάση συντήρησης του βάρους για 40 εβδοµάδες. Το αποτέλεσµα 

ήταν ,ότι όπως είναι γνωστό, τα άτοµα που είχαν υψηλότερο βάρος σώµατος 

συσχετίστηκαν µε τον γονότυπο ΑΑ του rs9939609, πράγµα το οποίο 

επηρέασε την επιτυχία της σταθεροποίησης του βάρους σώµατος. Κατά 

συνέπεια, λοιπόν, οι φορείς του γονότυπου ΑΑ που φαίνεται να έχουν τα 

υψηλότερα επίπεδα παχυσαρκίας για να έχουν καλύτερα αποτελέσµατα στη 

µείωση του βάρους θα πρέπει να γίνει αντιληπτό να δώσουν έµφαση στο 

στάδιο της συντήρησης του σωµατικού τους βάρους [34]. 

Η υπερβολική συσσώρευση του λίπους στο σώµα συνδέεται µε 

διαφόρους κινδύνους για την υγεία, οι περισσότεροι από τους οποίους 

συνδέονται µε αυξηµένη θνησιµότητα [43]. 

 

Α3) ∆ιαβήτης και Γονίδια 

 

Ένας απ αυτούς τους κινδύνους είναι και ο διαβήτης τύπου 2. Ο 

διαβήτης τύπου 2 (T2D) είναι µια νόσος που χαρακτηρίζεται από αντοχή στην 

ινσουλίνη και µειωµένη λειτουργία των β παγκρεατικών κυττάρων, και 

επηρεάζει πάνω από 170 εκατοµµύρια ανθρώπους παγκοσµίως [44]. Με τους 

συγγενείς πρώτου βαθµού να έχουν περίπου 3,5 φορές περισσότερο κίνδυνο 

να νοσήσουν σε σύγκριση µε τα άτοµα του γενικού πληθυσµού [45], 

κληρονοµικοί παράγοντες, σε συνδυασµό µε τον τρόπο ζωής και τους 

παράγοντες συµπεριφοράς, παίζουν σηµαντικό ρόλο στον προσδιορισµό του 

διαβήτη τύπου 2 [46]. Μέχρι σήµερα, έντονες προσπάθειες για τον εντοπισµό 
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γενετικών παραγόντων κινδύνου για το διαβήτη τύπου 2 είχαν περιορισµένη 

επιτυχία.  

Ο σακχαρώδης διαβήτης τύπου 2 προκύπτει από την αλληλεπίδραση 

περιβαλλοντικών παραγόντων σε συνδυασµό µε διάφορες γενετικές 

παραλλαγές, οι περισσότερες εκ των οποίων ήταν µέχρι τώρα άγνωστες. Έτσι 

κατέστη δυνατή µια συστηµατική έρευνα για τις γενετικές παραλλαγές. 

Αναπτύχθηκαν συστοιχίες υψηλής πυκνότητας που επέτρεψαν τον 

προσδιορισµό του γονοτύπου εκατοντάδων χιλιάδων πολυµορφισµών. 

Εξετάσθηκαν 392.935 πολυµορφισµοί µονού νουκλεοτιδίου σε µία οµάδα 

ελέγχου από τη Γαλλία. Καταγράφηκαν δείκτες µε την πιο σηµαντική διαφορά 

στην συχνότητα εµφάνισης των γονοτύπων µεταξύ των περιπτώσεων µε 

διαβήτη τύπου 2. Αυτό προσδιόρισε τέσσερις τόπους που περιέχουν 

παραλλαγές που µπορεί να εκδηλωθεί ο σακχαρώδης διαβήτης τύπου 2, 

εκτός από την επιβεβαίωση του γνωστού γονιδίου TCF7L2. Αυτοί οι 

γονιδιακοί τόποι περιλαµβάνουν έναν µη συνώνυµο πολυµορφισµό στον 

SLC30A8 µεταφορέα ψευδαργύρου, ο οποίος εκφράζεται αποκλειστικά στη 

παραγωγή ινσουλίνης που παράγεται από τα βήτα-κύτταρα, και µια 

ανισορροπία σύνδεσης µεταξύ των γονιδίων που δυνητικά εµπλέκονται στην 

ανάπτυξη ή τη λειτουργία των β-κυττάρων (IDE-KIF11-HHEX και EXT2-

ALX4). Οι συσχετίσεις αυτές αποτελούν ένα σηµαντικό δείκτη πρόβλεψης για 

εµφάνιση διαβήτη τύπου 2 [47]. 

 

 

Το γονίδιο TCF7L2 εµφανίζεται να είναι και σηµαντικός δείκτης για 

πρόγνωση διαβήτη κύησης, καθώς και οι δύο τύποι διαβήτη δηλαδή ο 

σακχαρώδης διαβήτης κύησης (Σ∆Κ) και ο διαβήτη τύπου 2 έχουν κοινά 

παθοφυσιολογικά χαρακτηριστικά, συµπεριλαµβανοµένου την δυσλειτουργία 

των β-κυττάρων και της αντίστασης στην ινσουλίνη.  

 

Σε µελέτη που έλαβε χώρα σε 148 γυναίκες από την Ελλάδα µε 

διαβήτη κύησης και 107 µη διαβητικές γυναίκες, διερευνήθηκε η σχέση µεταξύ 

Σ∆Κ και πέντε θέσεων ευαισθησίας, πρόσφατα προσδιορισµένων, για 

διαβήτη τύπου 2. Τα γονίδια που εξετάστηκαν ήταν το TCF7L2 (rs7903146 C / 

T), το γονίδιο PPARG, το γονίδιο KCNJ11, το γονίδιο IRS1 και το γονίδιο 
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FOXC2. Το αλληλόµορφο Τ του TCF7L2 rs7903146 (C / T) βρέθηκε να 

σχετίζεται σηµαντικά µε αυξηµένο κίνδυνο για Σ∆Κ. Επιπλέον, οι γονότυποι 

CT και TT εµφανίστηκαν σε αρκετές γυναίκες µε Σ∆Κ. Παροµοίως, και για την 

ανάλυση του πολυµορφισµού IRS1 G972R έδειξε ότι η συχνότητα του 

αλληλόµορφου Τ αυξήθηκε σε γυναίκες µε Σ∆Κ. Οι γονότυποι και οι 

συχνότητες εµφάνισης των άλλων πολυµορφισµών που µελετήθηκαν δεν 

εµφάνισαν στατιστικές διαφορές µεταξύ των δύο οµάδων ελέγχου. Κατά 

συνέπεια, τα αποτελέσµατα δείχνουν, ότι ο πολυµορφισµός ευαισθησίας για 

διαβήτη τύπου 2 του γονιδίου TCF7L2 (rs7903146 C/T), και ο πολυµορφισµός 

G972R του IRS1γονιδίου, φαίνονται να προδιαθέτουν σε Σ∆Κ στις γυναίκες 

από Ελλάδα [48]. 

 

Πρόσφατα σε µελέτη ερευνήθηκαν συσχετίσεις µεταξύ του γονιδίου 

TCF7L2 και διαβητικές επιπλοκές και εάν αυτές σχετίζονται µε διαβητικούς 

παράγοντες. Τα άτοµα µε την παραλλαγή rs7903146 είχαν σηµαντικά 

υψηλότερο επιπολασµό του εγκεφαλικού επεισοδίου 24,1% έναντι 11,1% 

µεταξύ των ατόµων που εµφανίζουν µεγάλη διάρκεια της νόσου άνω των 10 

ετών. Συµπερασµατικά, η παραλλαγή του γονιδίου TCF7L2 µπορεί να 

παρέχει ένα υψηλότερο κίνδυνο εγκεφαλικού επεισοδίου στους διαβητικούς 

ασθενείς [49]. 

 

Η σύνδεση του γονιδίου TCF7L2 µε τα χαρακτηριστικά που αφορούν 

το βάρος και το σωµατικό λίπος στον άνθρωπο είναι ασαφή. Αντικρουόµενα 

στοιχεία αναφέρθηκαν σχετικά µε το ζήτηµα του κατά πόσον υπάρχει 

επίδραση, των παραλλαγών του γονιδίου TCF7L2, για την αντίσταση στην 

ινσουλίνη [50-52], στο ηπατικό λίπος [53], καθώς και στη διαµόρφωση του 

∆ΜΣ [54,55] και την παχυσαρκία [56]. 

 

Σε µελέτη εξετάσθηκε σε 309 Γερµανούς, που είχαν αυξηµένο κίνδυνο 

για διαβήτη τύπου 2, οι πολυµορφισµοί µονών νουκλεοτιδίων (SNPs) 

rs7903146, rs12255372, rs11196205, και rs7895340 στο γονίδιο TCF7L2. 

Εξετάσθηκαν προφορικά µε ερωτήσεις για ανοχή στη γλυκόζη πριν και µετά 

από 9 µήνες, µετά από παρέµβαση στον τρόπο ζωής τους. Επίσης, το λίπος 
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προσδιορίστηκε χρησιµοποιώντας ολόσωµη απεικόνιση µε µαγνητική 

τοµογραφία / φασµατοσκοπία σε µία υποοµάδα 210 ατόµων. 

Μετά από προσαρµογή για συσχετικούς παράγοντες, παρατηρήθηκε 

µια αρνητική επίπτωση του διαβήτη τύπου 2 για το αλληλόµορφο rs7903146 

για την αλλαγή του ∆ΜΣ (p = 0,0034) και για αλλαγές στο µη σπλαχνικό (P = 

0.0032) και σπλαχνικό λίπος (p = 0,0165), κατά τη διάρκεια της παρέµβασης 

στον τρόπο ζωής των Γερµανών. Στην ένωση του rs7903146 µετά από την 

παρέµβαση στον τρόπο ζωής δεν ανιχνεύθηκαν µεταβολές στην έκκριση 

ινσουλίνης, τη συγκέντρωση γλυκόζης, το λίπος στο ήπαρ, και την ευαισθησία 

στην ινσουλίνη (όλα τα P> 0,2). Ουσιαστικά τα ίδια αποτελέσµατα είχαµε και 

µε το αλληλόµορφο rs1255372. Πρόσθετα, δεν βρέθηκε καµία επίδραση των 

αλληλόµορφων rs11196205 και rs7895340 για αλλαγή στο ∆ΜΣ (όλα τα P> ή 

= 0,5). 

Συµπερασµατικά τα στοιχεία µας δείχνουν ότι τα σχετιζόµενα µε το 

διαβήτη αλληλόµορφα του γονιδίου TCF7L2 συνδέονται µε µικρότερη 

απώλεια βάρους σε παρέµβαση στον τρόπο ζωής. Έτσι, ο διαβήτης σχετίζεται 

µε παραλλαγή του γονιδίου TCF7L2 που προβλέπει την επιτυχία της 

παρέµβασης στον τρόπο ζωής, όσον αφορά την απώλεια βάρους, και 

καθορίζει την ατοµική ευαισθησία προς τους περιβαλλοντικούς παράγοντες 

[57]. 

 

Α4) Υπέρταση και γονίδια 

 

Η υπέρταση είναι ένας από τους σηµαντικότερους παράγοντες 

καρδιαγγειακού κινδύνου που αντιπροσωπεύει ένα µεγάλο ποσοστό 

θνησιµότητας από καρδιαγγειακά αίτια, η κύρια αιτία θανάτου σε διάφορες 

χώρες, µια απ αυτές και η Λιθουανία [58, 59]. Η υψηλή αρτηριακή πίεση 

επηρεάζει περίπου το 40% του ενήλικου πληθυσµού σε παγκόσµιο επίπεδο 

[60]. Στη Λιθουανία, η επικράτηση της υπέρτασης είναι πολύ υψηλή: περίπου 

60% των ανδρών και 45% των γυναικών ηλικίας µεταξύ 25-64 ετών έχουν 

αυξηµένη αρτηριακή πίεση [61]. Βέβαια, η κατάλληλη τροποποίηση του 

τρόπου ζωής µπορεί να καθυστερήσει ή να αποτρέψει την υπέρταση [62]. 

Η υπέρταση είναι αποτέλεσµα διάφορων παραγόντων του τρόπου 

ζωής. Κύριες αιτίες εκδήλωσης της υπέρταση στις δυτικές χώρες, µεταξύ 
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άλλων είναι το υπερβολικό βάρος, η σωµατική αδράνεια, η υψηλή πρόσληψη 

αλατιού και η χαµηλή πρόσληψη καλίου [63]. Αν και τα υποψήφια γονίδια 

πρόκλησης υπέρτασης από µελέτες συσχέτισης γονιδιώµατος (GWAS) έχουν 

ήδη εντοπιστεί σε πολυάριθµες γενετικές θέσεις που σχετίζονται µε την 

αρτηριακή πίεση, συλλογικά αυτές οι µελέτες εξηγούν µόνο ένα µικρό 

ποσοστό της κληρονοµικότητας για την υπέρταση [64, 65]. 

 

Υπάρχουν εκτενή στοιχεία ότι οι ρίζες της υπέρτασης ενηλίκων 

οδηγούν πίσω στην παιδική ηλικία. Ένας µεγάλος αριθµός από µελέτες 

πολλών ετών έδειξαν διαφορετικούς βαθµούς αρτηριακής πίεσης µε 

παρακολούθηση από την παιδική ηλικία µέχρι την ενηλικίωση [66]. Επιπλέον, 

προοπτικές µελέτες αποκάλυψαν τη σχέση της αρτηριακής πίεσης στην 

πρώιµη ενήλικη ζωή µε την παιδική παχυσαρκία, το υπερβολικό βάρος, το 

οικογενειακό ιστορικό υπέρτασης και τη χαµηλή γονική επαγγελµατική θέση 

[67 - 69]. Τα στοιχεία έδειξαν επίσης ότι η αύξηση του δείκτη µάζας σώµατος 

(∆ΜΣ) από την παιδική ηλικία στην ενηλικίωση συσχετιζόταν θετικά µε τον 

κίνδυνο υπέρτασης ενηλίκων [70]. Επιπλέον, µια δίαιτα υψηλή σε νάτριο, η 

χαµηλή πρόσληψη φρούτων και λαχανικών, η επικίνδυνη κατανάλωση 

αλκοόλ, και η χαµηλή φυσική δραστηριότητα είχαν συνδεθεί µε αυξηµένο 

κίνδυνο υπέρτασης [65], [71 - 73]. 

 

 

 

Ένα ανθρώπινο συνδεκάνιο-4 µε γενετική παραλλαγή rs1981429 έχει 

συσχετιστεί στο παρελθόν µε µάζα άπαχου ιστού και ενδό κοιλιακού λίπους, 

και το αλληλόµορφο rs4599 στο επίπεδο της ενεργειακή δαπάνης κατά την 

ανάπαυση σε υγιή άτοµα πρώιµης εφηβικής ηλικίας. Οι συσχετίσεις αυτές θα 

µπορούσαν να προκαλέσουν έτσι υπέρβαρους έφηβους και υποθετικά να 

οδηγήσουν σε υπέρταση. Η ταύτισή τους µε το δείκτη µάζας σώµατος και την 

πίεση του αίµατος µελετήθηκε εποµένως σε µια φινλανδική οµάδα ενηλίκων. 

Τα δεδοµένα συλλέχθηκαν από µελέτη σε ενήλικο πληθυσµό για 

καρδιαγγειακό κίνδυνο. Ένα σύνολο 279 περιπτώσεων µε υπέρταση ή / και 

στεφανιαία νόσο (CAD), και 488 µη-υπερτασικούς, επελέγησαν από µια 

φινλανδική εξέταση που διήρκησε για πενήντα χρόνια. Οι πληροφορίες ήταν 
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διαθέσιµες και από το 45ο έτος της εξέτασή τους. Το DNA εκχυλίστηκε µε 

στοµατικά επιχρίσµατα και τα ανθρώπινα γονίδια συνδεκανίου-4 αναλύθηκαν 

χρησιµοποιώντας το γονότυπο KASP  

Το αλληλόµορφο rs1981429 παραλλαγή ΤΤ ήταν σηµαντικά 

σχετιζόµενο µε την υπέρταση, σε σύγκριση µε τις παραλλαγές TG και GG σε 

άτοµα ηλικίας 50 ετών (p = 0,015). Η παραλλαγή ΤΤ συσχετίστηκε επίσης µε 

αυξηµένο ∆ΜΣ στις ηλικίες των 45 και 50 ετών µε ρ = 0,008 και ρ = 0,026, 

αντίστοιχα. Επιπλέον, ο γονότυπος ΤΤ συσχετίζεται µε αυξηµένο επιπολασµό 

CAD (Ρ = 0,013). Ενώ, δεν βρέθηκαν σηµαντικές συσχετίσεις µεταξύ της 

παραλλαγής rs4599 µε υπέρταση ή ∆ΜΣ. Στην ανάλυση χρωµοσωµάτων, ο 

αριθµός των αλληλοµόρφων Τ (rs1981429) / C (rs4599) γραµµικά σχετίζεται 

µε την επικράτηση CAD. Η υψηλότερη επικράτηση (13%) ήταν αυτή του 

απλότυπου TT / CC και ο χαµηλότερος επιπολασµός (1%) ήταν στον 

απλότυπο GG / TT (p = 0.01). 

 

Συµπερασµατικά οι πολυµορφισµοί του συνδεκάνιου-4 σχετίζονται µε 

ιδιοπαθή υπέρταση, µε ΒΜΙ και την επικράτηση της στεφανιαίας νόσου [74]. 

Οι ρίζες της υπέρτασης ενηλίκων όπως ειπώθηκε φτάνουν πίσω στην 

παιδική ηλικία. Μελέτη είχε σκοπό να εξετάσει τα ανεξάρτητα αποτελέσµατα 

των φυσικών και συµπεριφορικών γενετικών παραγόντων που 

προσδιορίστηκαν στην παιδική ηλικία και την ενηλικίωση για την πρόβλεψη 

της υπέρτασης των ενηλίκων. 

Οι συµµετέχοντες της µελέτης ήταν οι συµµετέχοντες της µελέτης 

Κάουνας για καρδιαγγειακό κίνδυνο, η µελέτη αυτή ξεκίνησε το 1977 µε 

πλήθος 1.082 ατόµων, ηλικίας από 12 έως 13 ετών. Το 2012, συνολικά 507 

άτοµα, το 63,9% του επιλεγµένου δείγµατος, συµµετείχαν στην έρευνα 

παρακολούθησης 35 ετών. Στην εξέταση της υγείας εµπλέκονταν µετρήσεις 

της αρτηριακής πίεσης (ΑΠ), ανθρωποµετρικοί παράµετροι, καθώς και 

συνέντευξη για την κατάσταση της υγείας τους. Τα άτοµα ελέχθησαν για τους 

πολυµορφισµούς των ακόλουθων γονιδίων:  

�  AGT (M235T),  

�  ACE (Ι / ∆, rs4340),  

�  ADM (rs7129220),  

�  και CACNB2 (rs12258967). 
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 Οι άντρες που ήταν φορείς του γονιδίου AGT και έφεραν το γονότυπο 

ΤΤ είχαν τις υψηλότερες µέσες τιµές της συστολικής αρτηριακής πίεσης κατά 

την παιδική ηλικία. Στις γυναίκες το γονίδιο ADM µε γονότυπο ΑΑ συνδέεται 

µε τις υψηλότερες τιµές της συστολικής και της διαστολικής αρτηριακής 

πίεσης, ενώ για το γονίδιο CACNB2 µε γονότυπο CC, οι φορείς του είχαν τις 

υψηλότερες τιµές της διαστολικής αρτηριακής πίεσης κατά την παιδική ηλικία. 

Η συστολική και διαστολική αρτηριακή πίεση κατά την παιδική ηλικία, η 

αύξηση του ∆ΜΣ από την παιδική ηλικία έως την ενηλικίωση, και η αλόγιστη 

κατανάλωση αλκοόλ προβλέπεται ότι θα οδηγήσει σε υπέρταση σε µεσήλικες 

άνδρες. Στις γυναίκες, το γενετικό αποτέλεσµα κίνδυνου µαζί µε την 

διαστολική αρτηριακή πίεση κατά την παιδική ηλικία αλλά και την αύξηση του 

∆ΜΣ ήταν οι σηµαντικότεροι προγνωστικοί παράγοντες της υπέρτασης 

ενηλίκων.  

Εν κατακλείδι η αρτηριακή πίεση στην παιδική ηλικία και η αύξηση του 

∆ΜΣ από την παιδική ηλικία, στην ενηλικίωση ήταν οι σηµαντικότεροι 

προγνωστικοί παράγοντες της υπέρτασης ενηλίκων και στα δύο φύλα. Το 

γενετικό αποτέλεσµα κινδύνου στις γυναίκες και η αλόγιστη κατανάλωση 

αλκοόλ στους άνδρες ήταν ανεξάρτητα στοιχεία που σχετίζονταν µε τον 

κίνδυνο υπέρτασης στους ενήλικες και στα δύο φύλα [75]. 

 

Α5) Μέταλλα και γονίδια 

 

Ο σίδηρος είναι απαραίτητος για την οµοιόσταση λόγω της παρουσίας 

του σε αιµοσφαιρίνη και για τη µεταφορά του οξυγόνου στα θηλαστικά, ενώ 

λαµβάνει ρόλο επίσης και σε πολλές βιοχηµικές αντιδράσεις. Η πρόσληψη 

σιδήρου εµφανίζεται στον δωδεκαδάκτυλο και τη νήστιδα και 

πραγµατοποιείται µέσω πρωτεϊνών µεταφοράς [76, 77]. Ο σίδηρος 

αποθηκεύεται σε ηπατοκύτταρα και µακροφάγα εντός πολυµερών, της 

φερριτίνης. Περίσσεια σιδήρου στον οργανισµό οδηγεί σε συσσώρευση 

σιδήρου στο ήπαρ και άλλα όργανα και µπορεί να προκαλέσει, µεταξύ άλλων, 

διαβήτη, κίρρωση του ήπατος, οστών και των αρθρώσεων, καρδιακές 

παθήσεις, και ηπατοκυτταρικό καρκίνωµα [78, 79]. 
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Σηµαντική σύνθετη κατηγορία συµπλέγµατος ιστοσυµβατότητας τάξης 

1, της διαµεµβρανικής πρωτεΐνης (HFE), εµπλέκεται στο µεταβολισµό του 

σιδήρου του σώµατος. Η κωδικοποίηση των γονιδίων για HFE έχει τρείς 

γνωστές πολυµορφικές θέσεις, από τις οποίες το γονίδιο H63D (rs1799945, 

C> G) έχει πρόσφατα συσχετισθεί µε την υπέρταση σε µια ευρεία γονιδιακή 

µελέτη. Στην ακόλουθη µελέτη, διερευνήθηκε κατά πόσο η γενετική 

παραλλαγή συνδέεται µε την υπέρταση, σε µια φινλανδική οµάδα που 

ανδρών και γυναικών ηλικίας πενήντα ετών. Η µελέτη περιελάµβανε 399 

υπερτασικούς και 751 µη υπερτασικούς, η οµάδα πληθυσµός µε 

καρδιαγγειακό κίνδυνο ήταν από το Τάµπερε. Ο προσδιορισµό του 

γονότυπου των πολυµορφισµών έγινε µε αντίδραση αλύσου πολυµεράσης 

χρησιµοποιώντας DNA από την στοµατική κοιλότητα. Βρέθηκε ότι τα άτοµα µε 

τη µεταλλαγµένη µορφή της πολυµορφικής θέσης H63D (G-αλληλόµορφο) 

είχαν 1,4 φορές µεγαλύτερο κίνδυνο για υπέρταση στην ηλικία των 50 ετών σε 

σύγκριση µε φορείς του γονότυπου CC. Όταν τα παχύσαρκα άτοµα 

εξετάσθηκαν στη δική τους οµάδα, ο κίνδυνος για υπέρταση ήταν ακόµη 

εντονότερος.  

Επίσης παρατηρήθηκε ότι η πίεση του αίµατος ήταν υψηλότερη σε 

εκείνους µε το δευτερεύον αλληλόµορφο G σε σύγκριση µε εκείνους που είχαν 

ένα φυσιολογικό γονότυπο στην ηλικία των 35 ετών. Εν κατακλείδι, η γενετική 

παραλλαγή του γονιδίου H63D συνδέθηκε µε ιδιοπαθή υπέρταση σε 

Φιλανδούς από την οµάδα TAMRISK επιβεβαιώνοντας την προηγούµενη 

ευρεία γονιδιακή µελέτη [80].  
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Α6) Καρδιαγγειακά νοσήµατα και γονίδια 

 

Είναι κοινό να παρατηρούνται κλινικοί, µεταβολικοί και καρδιαγγειακοί 

παράγοντες κινδύνου σε πολλά, αλλά όχι σε όλα τα παχύσαρκα παιδιά. 

Ωστόσο, λίγες µελέτες περιλαµβάνουν ένα µεγάλο αριθµό βιοδεικτών 

φλεγµονής και του κινδύνου καρδιαγγειακής νόσου σε παιδιατρικό πληθυσµό 

και έπειτα να συγκριθούν τα επίπεδα αυτών των δεικτών µε την παρουσία ή 

την απουσία των γενετικών παραλλαγών. Για το λόγο αυτό, σε ισπανική 

µελέτη αξιολογήθηκε η ένωση 52 SNPs που καλύπτουν το γονίδιο FTO, µε 

την παχυσαρκία σε παιδία από την Ισπανία. Υπολογίστηκε επίσης και η 

επίδραση αυτών των SNPs σε ανθρωποµετρικούς, κλινικούς και 

µεταβολικούς παραµέτρους καθώς και φλεγµονώδεις και καρδιαγγειακούς 

δείκτες κινδύνου. 

Η εν λόγω µελέτη ασθενών-µαρτύρων πραγµατοποιήθηκε σε 534 

παιδιά, 292 παχύσαρκα και 242 µε φυσιολογικό ∆ΜΣ. Οι ανθρωποµετρικές, 

κλινικές, µεταβολικές φλεγµονές και οι δείκτες καρδιαγγειακού κινδύνου 

συγκρίθηκαν µε τη χρήση t-test για ασύζευκτα δείγµατα. Ο γονότυπος για 

σχετικό κίνδυνο εκτιµήθηκε συγκρινόµενος της οµάδας των παχύσαρκων 

παιδιών µε αυτή της οµάδας µε φυσιολογικό ∆ΜΣ, για τον υπολογισµό του 

λόγου πιθανοτήτων.  

Όλοι οι ανθρωποµετρικοί, κλινικοί και µεταβολικοί παράγοντες καθώς 

και αντιφλεγµονώδεις και καρδιαγγειακοί βιοδείκτες κινδύνου ήταν υψηλότεροι 

στα παχύσαρκα σε σχέση µε τα φυσιολογικά άτοµα, εκτός από την 

αδιπονεκτίνη και την HDL-c που ήταν χαµηλότερα, ενώ στη γλυκόζη, στην 

LDL-C και στη µεταλλοπρωτεϊνάση-9 δεν φάνηκε κάποια διαφορά. Τέσσερις 

πολυµορφισµοί (rs9935401, rs9939609, rs9928094 και rs9930333) 

συσχετίστηκαν θετικά µε την παχυσαρκία και σε ανισορροπία σύνδεσης 

µεταξύ τους. Ο πολυµορφισµός rs8061518 συνδέθηκε αρνητικά µε την 

παχυσαρκία και συµπεριλαµβανοµένου των SNP rs3826169,  rs17818902 και 

rs7190053 που έδειξαν και αυτοί µειωµένο κίνδυνο για παχυσαρκία. 

Επιπλέον, ο πολυµορφισµός rs8061518 συσχετίστηκε µε το βάρος, τη 

διαστολική πίεση του αίµατος, την ινσουλίνη και τη λεπτίνη. Ωστόσο, µετά από 

µια πρόσθετη προσαρµογή του ∆ΜΣ, αυτός ο πολυµορφισµός παρέµεινε να 

σχετίζεται µόνο µε τη λεπτίνη [81]. 
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Ερευνητές έχουν αναλύσει τη γεωγραφική κατανοµή των γενετικών 

παραλλαγών κινδύνου για την προβλέψει της στεφανιαίας νόσου και της 

θνησιµότητας. Μέχρι στιγµής, οι µελέτες έχουν δείξει ότι µόνο το 

αλληλόµορφο κινδύνου APOE * Ε4 συσχετίζεται µε την εµφάνιση στεφανιαίας 

νόσου στον πληθυσµό της ευρωπαϊκής ηπείρου. [82]. 

Η στεφανιαία νόσος ως νοσηρότητα και θνησιµότητα είναι παρούσα 

στην ευρωπαϊκή ήπειρο σε µια τετραπλή ανάλυση του πληθυσµού της 

Ευρώπης, από το Νότο σε Ισπανία και Γαλλία που παρουσιάζουν το 

χαµηλότερο ποσοστό θνησιµότητας όσον αφορά το CAD, προς το Βορρά σε 

Φινλανδία και Ηνωµένο Βασίλειο. Αυτή η παρατηρούµενη κλίση δεν έχει 

εξηγηθεί πλήρως από τους κλασικούς ή ενιαίους γενετικούς παράγοντες 

κινδύνου στο λεγόµενο παράδοξο της Νότιας Ευρώπης ή της Μεσογείου 

γενικότερα. Σε πληθυσµούς έγιναν εκτιµήσεις γενετικού κινδύνου, 

χρησιµοποιώντας τα αποτελέσµατα του γενετικού κινδύνου (GRS) που 

κατασκευάστηκαν µε πολυµορφισµούς µονών νουκλεοτιδίων (SNP) από την 

παραγωγή νιτρικού οξειδίου συνθάσης (NOS) γονιδίων. Τα SNPs αυτά 

φάνηκαν να σχετίζονται µε το έµφραγµα του µυοκαρδίου (ΜΙ) σε 2.165 

περιπτώσεις ασθενών και 2.153 µη ασθενών. Τα GRSs υπολογίστηκαν σε 34 

ευρωπαϊκούς πληθυσµούς. Αν και η συσχέτιση των GRS ήταν χαµηλότερη 

από 1% µεταξύ των ασθενών έναντι των υγιών ατόµων, οι µέσες τιµές όµως 

των GRS ανά πληθυσµό συσχετίστηκαν θετικά µε στεφανιαία συχνότητα που 

εξηγεί το 65 και 85% της διακύµανσης µεταξύ των πληθυσµών, µε το 67% 

στις γυναίκες και 86% στους άνδρες. Αυτή η µεγάλη συνεισφορά στη 

στεφανιαία νόσο της παραλλαγή του γονιδίου στους πληθυσµούς θα 

µπορούσε να είναι ένα αποτέλεσµα της συγγραµµικότητας µε διάφορους 

άλλους κοινούς γενετικούς και περιβαλλοντικούς παράγοντες. Αυτά τα 

αποτελέσµατα δεν είναι σύµφωνα µε το καρδιαγγειακό µεσογειακό παράδοξο 

για τη γενετική και υποστηρίζουν µια γενετική αρχιτεκτονική στεφανιαίας 

νόσου που βασίζεται κυρίως σε συνδυασµούς των κοινών γενετικών 

πολυµορφισµών [83].  
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Μεταξύ των ατόµων µε µεταβολικό σύνδροµο, δυσλιπιδαιµία αλλά και 

τις συνέπειές αυτών όπως στεφανιαία νόσος, εγκεφαλικό επεισόδιο και άλλα 

έχουν αποδοθεί σε µια συναφή και ολοκληρωµένη δράση µεταξύ γενετικών 

και περιβαλλοντικών παραγόντων. Η κύρια ανωµαλία λιποπρωτεϊνών που 

σχετίζονται µε το µεταβολικό σύνδροµο είναι η χαµηλή συγκέντρωση της HDL 

χοληστερόλης και η υπερτριγλυκεριδαιµία. Οι χαρακτηριστικές συνιστώσες 

του συνδρόµου καθορίζονται κυρίως από απολιποπρωτεΐνη Ε (ΑροΕ) στη 

διαµόρφωση του αθηρογόνου του πλάσµατος Apo-Β που περιέχει 

λιποπρωτεΐνες. Στην πραγµατικότητα, η ΑροΕ είναι το κύριο συστατικό της 

πλούσιας λιποπρωτεΐνης και οι γενετικές παραλλαγές αυτής της πρωτεΐνης 

που έχουν συσχετισθεί µε καρδιαγγειακά περιστατικά. Ο προσδιορισµός των 

γενετικών δεικτών έχει κλινική σηµασία στο πλαίσιο αυτό, όπως και για την 

πρόβλεψη του κινδύνου όσον αφορά τη θέσπιση θεραπευτικών χειρισµών. 

Το γονίδιο ApoE έχει τρία διαφορετικά αλληλόµορφα (Ε2, Ε3 και Ε4) 

για τον καθορισµό διαφορετικών και σύνθετων ενώσεων µε κλινικές εκφράσεις 

στον φαινότυπο. Στην πραγµατικότητα, επιδηµιολογικές µελέτες 

υποδεικνύουν ότι οι φορείς του γονότυπου Ε4 έχουν ιδιαίτερη προδιάθεση να 

αναπτύξουν υψηλά επίπεδα χοληστερόλης και αργότερα στεφανιαίας νόσου 

(CAD) και θνησιµότητας, επιπλέον σε άλλες µελέτες έχουν αναφερθεί οι 

φορείς Ε3 και Ε4 να έχουν συσχετισθεί για υψηλότερο κίνδυνο στους άνδρες.  

Λόγω της χαρακτηριστικής ποικιλοµορφίας στην κλινική του έκφραση, 

έχει γίνει λόγος αν ο γονότυπος ΑροΕ θα µπορούσε να επηρεάσει 

ποικιλοτρόπως τα καρδιαγγειακά νοσήµατα µε βάση την παρουσία του 

µεταβολικού συνδρόµου σε συγκεκριµένο πληθυσµό υψηλού κινδύνου. 

Μελέτη είχε ως σκοπό να µετρήσει τη µεροληπτική δύναµη του 

γονιδίου ApoE µε γενετικό πολυµορφισµό για τον προσδιορισµό του 

καρδιαγγειακού κινδύνου µε βάση την παρουσία του µεταβολικού συνδρόµου 

σε µία οµάδα υπερτασικών ασθενών. 

Η µελέτη αφορούσε 383 ασθενείς, που χωρίζονταν σε δύο οµάδες, που 

ταξινοµήθηκαν από την παρουσία µεταβολικού συνδρόµου (κριτήρια IDF): Στη 

πρώτη οµάδα υπήρχαν 266 ασθενείς µε µεταβολικό σύνδροµο και στη 

δεύτερη οµάδα 117 ασθενείς χωρίς µεταβολικό σύνδροµο. Τα δεδοµένα των 

ασθενών συλλέχθηκαν µε την κλινική αξιολόγηση, τη φυσική εξέταση, εξέταση 

ιστορικού και εργαστηριακές δοκιµές. Η ανάλυση του γονιδίου ΑροΕ διεξήχθη 
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µε PCR. Οι οµάδες συγκρίθηκαν σε κλινικά και εργαστηριακά χαρακτηριστικά 

καθώς και στο αλληλόµορφο γονίδιο για πολυµορφισµό ΑροΕ. Η επικράτηση 

του µεταβολικού συνδρόµου στα καρδιαγγειακά αναλύθηκε σύµφωνα µε το 

γονότυπο Ε4. 

 

Τα αποτελέσµατα αποδεικνύουν ότι σε 184 άνδρες το 48% του 

δείγµατος, µε το 63,7% να είναι λευκοί, το 45,1% εξ αυτών να είναι διαβητικοί 

και 11,7% των ασθενών να είναι καπνιστές. Η µέση ηλικία ήταν 64,0 ± 12,0 

έτη. Όταν αναλύθηκε ο γονότυπος του Ε3 και οι συχνότητες των 

αλληλόµορφων Ε3 ήταν οι πιο διαδεδοµένες. Μεταξύ των ασθενών µε 

µεταβολικό σύνδροµο, παρατηρήθηκε µια σχέση µεταξύ του επιπολασµού 

καρδιαγγειακών νοσηµάτων και της συχνότητας του γονότυπου Ε4. Στην 

αντίθετη κατεύθυνση, στα άτοµα χωρίς µεταβολικό σύνδροµο, υπήρξε 

µικρότερο καρδιαγγειακό φορτίο σε αυτούς που ήταν φορείς του γονότυπου 

Ε4.  

 

Τα αποτελέσµατα που παρουσιάζονται δείχνουν ότι η σχέση µεταξύ 

του γονιδίου ApoE και των καρδιαγγειακών νοσηµάτων µπορεί να 

διαµορφωθεί µε την παρουσία του µεταβολικού συνδρόµου, που 

παρατηρείται µεταξύ των φορέων του αλληλόµορφου Ε4 που έχουν 

µεταβολικό σύνδροµο. Στην αντίπερα όχθη, φορείς του αλληλόµορφου Ε4 

χωρίς σπλαχνική παχυσαρκία είχαν µικρότερο επιπολασµό της 

καρδιαγγειακής νόσου [84]. 
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A7) Έφηβοι  και νοσήµατα 

 

 

Η παχυσαρκία στην παιδική ηλικία συνδέεται µε πολλές σοβαρές 

επιπλοκές που παρατηρούνται συνήθως στην ενήλικη ζωή [85]. H 

νοσηρότητα περιλαµβάνει αυξηµένη αρτηριακή πίεση, αυξηµένη συχνότητα 

των παραγόντων που σχετίζονται µε τον διαβήτη τύπου 2 (T2D) και 

διαταραχές των λιπιδίων [86]. Στην Ελλάδα η οµάδα Gene–Diet Attica 

Investigation ιδρύθηκε για την παιδική παχυσαρκία (GENDAI) [87] και για να 

διερευνήσει συγκεκριµένα τη συµβολή της γενετικής και των περιβαλλοντικών 

παραγόντων στην ανάπτυξη της παιδικής παχυσαρκίας. Η οµάδα GENDAI 

αποτελείται από µικρά παιδιά και των δύο φύλων που φοιτούν σε σχολεία 

στην περιοχή της Αττικής, στην Ελλάδα. Η προκαταρκτική αξιολόγηση 

παρείχε την ώθηση για µια πιο λεπτοµερή µελέτη του µεταβολικού συνδρόµου 

στο φαινότυπο στην οµάδα GENDAI και ιδιαίτερα την εστίαση στη διακύµανση 

των λιπιδίων του πλάσµατος στους νέους και τις δυνατότητες διαµόρφωσης 

αυτών των γενετικών ενώσεων από τις επιδράσεις του περιβάλλοντος. 

Οι γενετικοί παράγοντες θεωρούνται σηµαντικοί καθοριστικοί 

παράγοντες των επίπεδων λιποπρωτεϊνών στο πλάσµα, σε ενήλικες. Ωστόσο, 

ο ρόλος της γενετικής στον καθορισµό των λιποπρωτεϊνών του πλάσµατος 

στα παιδιά και τους εφήβους είναι λιγότερο σαφής. Το σύµπλεγµα 

απολιποπρωτεΐνης (APO), συµπεριλαµβανοµένων των APOA5, APOAIV, 

APOC3 και apoA1 στο χρωµόσωµα 11 σχετίζονται µε τη µεταβολή των 

τριγλυκεριδίων (TG) τόσο σε παιδιά όσο και σε ενήλικες και σε ένα ευρύ 

φάσµα πληθυσµιακών οµάδων [88, 89]. Η οµάδα GENDAI για δέκα 

παραλλαγές στα γονίδια APOE, LPL, CETP και η APOA5 / cluster Α4 / C3, 

εξέτασε την παρουσία τους σε παιδιά και αξιολογήθηκε αν οι παραλλαγές 

αυτές θα µπορούσαν να διαµορφώνουν περαιτέρω το δείκτη µάζας σώµατος ( 

∆ΜΣ). 

 

Στην παρούσα έρευνα µελετήθηκε η επίδραση των δέκα κοινών 

παραλλαγών στα γονιδία της λιποπρωτεϊνικής λιπάσης (LPL - S447X), της 

πρωτεΐνης µεταφοράς εστέρων χοληστερόλης (CETP - Taq1B) της 

απολιποπρωτεΐνης (APO) Ε (ɛ2, ɛ3, ɛ4), APOA5, APOa4 και APOC3 σε 
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επίπεδο λιποπρωτεϊνών στα παιδιά από το Gene–Diet Attica Investigation 

(GENDAI). 

Οι δέκα παραλλαγές που επιλέχθηκαν ήταν από 882 Έλληνες έφηβους  

µε µέση ηλικία τα 11,2 ± 0,7 έτη, από τους οποίους τα 418 ήταν κορίτσια και 

τα 464 αγόρια. Οι γονότυποι αξιολογήθηκαν µε τη χρήση της τεχνολογίας 

TaqMan. Σηµαντικά υψηλότερη ολική χοληστερόλη TC και χαµηλής 

πυκνότητας λιποπρωτεΐνη χοληστερόλης LDL-C παρατηρήθηκαν σε APOE 

Ε4 φορείς σε σύγκριση µε Ε3 / Ε3 οµοζυγώτες και Ε2 φορείς. Η συσχέτιση 

του γονότυπου APOE µε ολική χοληστερόλη και υψηλής πυκνότητας 

λιποπρωτεΐνη χοληστερόλης, διαµορφώθηκε περαιτέρω από τον αυξηµένο 

δείκτη µάζας σώµατος. Φορείς του αλληλόµορφου Β2 του γονιδίου CETP 

είχαν σηµαντικά υψηλότερη HDL και σηµαντικά χαµηλότερα TC. ∆εν 

παρατηρήθηκε σηµαντική συσχέτιση µεταξύ των παραλλαγών APOa4, 

APOA5 και APOC3 και των λιπιδίων του ορού. 

Συµπερασµατικά, αυτή η µελέτη δείχνει ότι αυτές οι κοινές παραλλαγές 

που σχετίζονται µε τα επίπεδα των λιπιδίων σε αυτή την υγιή παιδιατρική 

οµάδα, υποδηλώνει ότι ακόµη και σε µικρά παιδιά µπορεί να υπάρχουν 

δυνατότητες στην πρόβλεψη της διά βίου έκθεση τους σε αρνητικό λιπιδαιµικό 

προφίλ [90]. 

 

Παραλλαγές στο γονίδιο του νευροπεπτιδίου Υ (ΝΡΥ) έχουν 

συσχετιστεί µε την παχυσαρκία και τα χαρακτηριστικά της. Ο στόχος µελέτης 

ήταν να αξιολογηθεί η σύνδεση των πολυµορφισµών απλού νουκλεοτιδίου 

(SNPs) του γονιδίου ΝΡΥ µε την παχυσαρκία, τα χαρακτηριστικά του 

µεταβολικού συνδρόµου, και τους βιοδείκτες κινδύνου για καρδιαγγειακά 

νοσήµατα (CVD) σε ισπανούς έφηβους. Συµµετείχαν 292 παχύσαρκα παιδιά 

και 242 παιδία µε φυσιολογικό δείκτη µάζας σώµατος (∆ΜΣ). Αναλύθηκε το 

ύψος, το βάρος, ο ∆ΜΣ, η περίµετρος της µέσης, οι κλινικοί και µεταβολικοί 

δείκτες, και καρδιαγγειακοί βιοδείκτες κινδύνου.  

Τα αποτελέσµατα της µελέτης µας έδειξαν ότι οι ανθρωποµετρικές 

µετρήσεις, οι κλινικοί και µεταβολικοί δείκτες, και οι CVD βιοδείκτες κινδύνου 

ήταν γενικά αυξηµένοι στην παχύσαρκη οµάδα. Οι εξαιρέσεις από αυτή τη 

διαπίστωση περιελάµβαναν την χοληστερόλη, την HDL-C, και την 

αδιπονεκτίνη, τα οποία ήταν χαµηλότερα στην οµάδα των παχύσαρκων, ενώ 
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η γλυκόζη και η LDL-C δεν διέφεραν µεταξύ των οµάδων. Αµφότερα τα 

αλληλόµορφα rs16147 και rs16131 συνδέθηκαν µε τον κίνδυνο της 

παχυσαρκίας, ενώ το τελευταίο συσχετίστηκε επίσης µε την αντίσταση στην 

ινσουλίνη, και την HDL-c. Έτσι, επιβεβαιώθηκε η συσχέτιση του rs16147 µε 

την παχυσαρκία, ενώ ταυτόχρονα αποδεικνύεται για πρώτη φορά η σύνδεση 

του rs16131 µε την παχυσαρκία και οι πιθανές επιπτώσεις του στην πρώιµη 

εκδήλωση των χαρακτηριστικών του µεταβολικού συνδρόµου και κυρίως των 

τριγλυκεριδίων σε παιδιά [91]. 

 

 

 

Α8) Οστεοπόρωση και γονίδια 

 

Η οστεοπόρωση και οι κύριες επιπλοκές της, όπως τα κατάγµατα 

ευθραυστότητας, επιφέρουν σηµαντικά παγκόσµια νοσηρότητα και 

θνησιµότητα [92]. Η επιβάρυνση της δηµόσιας υγείας απ αυτή την ασθένεια 

είναι 17 δισεκατοµµύρια δολάρια ετησίως σε άµεσες δαπάνες, και αυτό 

αναµένεται να αυξηθεί δραµατικά από την αύξηση της ηλικίας των 

πληθυσµών [93]. Η οστεοπόρωση ορίζεται κλινικά µέσω της µέτρησης της 

οστικής πυκνότητας, ο τρόπος αυτός παραµένει ως ο µοναδικός καλύτερος 

προγνωστικός δείκτης των πρωτογενών οστεοπορωτικών σπασιµάτων [94]. 

Η οστική πυκνότητα είναι άκρως κληρονοµική, µε εκτιµήσεις από µελέτη που 

έλαβε χώρα στο Ηνωµένο Βασίλειο, µε 78% κληρονοµικότητα της οστικής 

πυκνότητας στην οσφυϊκή µοίρα της σπονδυλικής στήλης και 84% στον 

αυχένα του µηριαίου [95]. Τα στοιχεία αυτά είναι σε συνεπεία µε άλλες δύο 

ξεχωριστές µελέτες [96]. Μόνο µερικές καλά επιβεβαιωµένες µελέτες 

υποψηφίων γονιδίων για την οστεοπόρωση έχουν προκύψει µέχρι στιγµής [97 

έως 99] υποδηλώνοντας ότι η οστική πυκνότητα είναι ένα σύνθετο πολύ-

γονιδιακό γνώρισµα [96]. 

 

Η οστεοπόρωση είναι µια κοινή ασθένεια µε µια ισχυρή γενετική 

συνιστώσα, η οποία χαρακτηρίζεται από µειωµένη οστική πυκνότητα (BMD) 

και από αυξηµένο κίνδυνο καταγµάτων αστάθειας. Ένας µεγάλος αριθµός 

µελετών έχουν διεξαχθεί για πιθανές συσχετίσεις µεταξύ των πολυµορφισµών 
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των γονιδίων και διάφορους υποψήφιους φαινοτύπους που σχετίζονται µε την 

οστεοπόρωση , όπως η BMD, οι ποσοτικές ιδιότητες υπερηχογραφηµάτων 

των οστών και ο κίνδυνος καταγµάτων από αστάθεια [100]. Οι περισσότερες 

από αυτές τις µελέτες ήταν χαµηλής αξιοπιστίας για τον εντοπισµό των 

αποτελεσµάτων που αναµένονται για την γενετική ευαισθησία σε µια σύνθετη 

διαταραχή όπως η οστεοπόρωση [101]. Επιπλέον, τα αποτελέσµατα που 

έχουν προκύψει από πολλές µελέτες δεν έχουν αναπαραχθεί [102, 103] ή 

όταν έχουν ληφθεί µεγάλης κλίµακας στοιχεία, τα αποτελέσµατα έχουν 

παρατηρηθεί ότι ήταν διαφορετικά από εκείνα που παρατηρήθηκαν σε αρχικές 

µελέτες [104]. Το γονίδιο COLIA1, το οποίο κωδικοποιεί την άλφα αλυσίδα I 

του τύπου 1 κολλαγόνου, είναι ένα από τα πλέον εκτεταµένα γονίδια που 

έχουν µελετηθεί ως υποψήφια για ευαισθησία σε οστεοπόρωση. Ένας ενιαίος 

πολυµορφισµός νουκλεοτιδίου που έχει επιπτώσεις σε µια θέση δέσµευσης 

Sp1 εντός µίας ρυθµιστικής περιοχής του CΟLΙΑ1 [105] έχει προηγουµένως 

αναφερθεί ότι συνδέεται µε BMD και ευαισθησία σε οστεοπορωτικά 

κατάγµατα και ιδιαίτερα σε σπονδυλικά κατάγµατα [106 έως 108]. Προκλινικές 

µελέτες έχουν δείξει ότι ο πολυµορφισµός Sp1 του γονιδίου COLIA1 είναι µία 

λειτουργική παραλλαγή που επηρεάζει τη γονιδιακή ρύθµιση, του κολλαγόνου 

και την ποιότητα των οστών [109, 110]. Σε συµφωνία µε αυτό, η σχέση όσον 

αφορά τα κατάγµατα σε πολλές κλινικές µελέτες έχει βρεθεί ότι είναι 

ανεξάρτητη από BMD [106] και από το µεγαλύτερο µέγεθος από ότι θα 

αναµενόταν από τις δηλωθέντες γονότυπο-ειδικές διαφορές της BMD [107]. 

Αν και τα στοιχεία που συνδέουν το Sp1 του COLIA1 γονότυπου στην 

οστεοπόρωση είναι φαινοµενικά πειστικά και έχουν υποστηριχθεί από µετα-

αναλύσεις [107, 108, 110], οι αναδροµικές µετα-αναλύσεις µπορεί να 

παρήγαγαν τα παραπλανητικά αποτελέσµατα λόγω δηµοσιεύσεων ή άλλων  

παραγόντων [111]. Για την πιθανή σηµασία του πολυµορφισµού Sp1 του 

COLIA1 ως γενετικό δείκτη των αποτελεσµάτων της οστεοπόρωσης σε 

επίπεδο πληθυσµού, που τέθηκε ως στόχος, δηµιουργήθηκε µεγάλης 

κλίµακας ένδειξη, γι 'αυτές τις ενώσεις, σε µια συνεργατική µελέτη στην οποία 

συµµετείχαν 26.242 άτοµα από διάφορα ευρωπαϊκά κέντρα, στο πλαίσιο των 

γενετικών ∆εικτών για την Οστεοπόρωση (GENOMOS). 
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Σε επόµενη µελέτη αξιολογήθηκε ο ρόλος του αλληλόµορφου Sp1 του 

γονιδίου COLIΑ1 ως προγνωστικός δείκτης της οστικής πυκνότητας και των 

καταγµάτων σε µια πολυκεντρική µελέτη στην οποία συµµετείχαν 20.786 

άτοµα από διάφορες ευρωπαϊκές χώρες. Στον αυχένα του µηριαίου, η µέση 

τιµή BMD ήταν 25 mg / cm2 µικρότερη σε οµοζυγώτες ΤΤ από τις άλλες 

οµάδες γονότυπου, και µια παρόµοια διαφορά παρατηρήθηκε στην οσφυική 

µοίρα µε 21 mg / cm2 . Οι ενώσεις αυτές ήταν αµετάβλητες, µετά από 

προσαρµογή για πιθανούς συγχυτικούς παράγοντες. ∆εν υπήρξε καµία 

συσχέτιση µε κάταγµα στο σύνολό τους είτε στις αρχικές είτε στις 

προσαρµοσµένες αναλύσεις, αλλά υπήρχε µια µη σηµαντική τάση για 

συσχέτιση µε σπονδυλικό κάταγµα µε τα περιστατικά σπονδυλικών 

καταγµάτων σε γυναίκες, η οποία ήταν ανεξάρτητη από την οστική πυκνότητα, 

και αναλλοίωτη σε προσαρµοσµένες αναλύσεις. 

 

Συµπερασµατικά, επιτρέποντας την αναπόφευκτη ετερογένεια µεταξύ 

των οµάδων που συµµετείχαν, η µελέτη αυτή, που έχει συµπεριλάβει ένα 

µεγάλο δείγµα για τον τοµέα της γενετικής οστεοπόρωσης για ένα µόνο 

γονίδιο, αποδεικνύει ότι ο πολυµορφισµός Sp1 τουCΟLΙΑ1 σχετίζεται µε την 

µειωµένη οστική πυκνότητα και µπορεί να προδιαθέτει για συµβάντα 

σπονδυλικών καταγµάτων στις γυναίκες, ανεξάρτητα από την οστική 

πυκνότητα. Οι ενώσεις που παρατηρήθηκαν ήταν µέτριες, ωστόσο, 

καταδεικνύουν τη σηµασία της διεξαγωγής µελετών που τροφοδοτούν 

επαρκώς για την ανίχνευση και την ποσοτικοποίηση των επιπτώσεων των 

κοινών γενετικών παραλλαγών στις πολύπλοκες ασθένειες [98]. 

 

Οι πολυµορφισµοί του υποδοχέα της βιταµίνης D (VDR) είναι γονίδια 

που έχουν ενοχοποιηθεί στη γενετική ρύθµιση της οστικής πυκνότητας (BMD). 

Ωστόσο, η κλινική σηµασία αυτών των παραλλαγών παραµένει ασαφής. 

Σκοπός είναι να αξιολογηθεί η σχέση µεταξύ των πολυµορφισµών 

VDR, της οστικής πυκνότητας και των καταγµάτων. Έτσι εξετάσθηκαν 

υποψήφιοι πολυµορφισµοί σε πολυκεντρική µελέτη µεγάλης κλίµακας. 

Οι Γενετικοί δείκτες για την µελέτη της οστεοπόρωσης, περιελάµβαναν 

9 ευρωπαϊκές ερευνητικές οµάδες. Όπου οι συµµετέχοντες ανήλθαν στους 

26.242 εκ των οποίων οι 18.405 ήταν γυναίκες. 
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Οι µετρήσεις έγιναν στον υποστηρικτή CDX2 και στους 

πολυµορφισµούς FokI, BsmI, ΑρβΙ, και TaqI για οστική πυκνότητα στον 

αυχένα του µηριαίου και της οσφυϊκής µοίρας µε διπλή µέτρηση 

απορρόφησης ακτινών Χ και στα κατάγµατα. 

 

Οι συγκρίσεις της οστικής πυκνότητας στην οσφυϊκή µοίρα της 

σπονδυλικής στήλης και του αυχένα του µηριαίου έδειξαν στατιστικά, µη 

σηµαντική, διαφορά µικρότερη από 0,011 g / cm2 για κάθε γονότυπο µε ή 

χωρίς προσαρµογές. Συνολικά 6.067 συµµετέχοντες ανέφεραν ιστορικό 

κατάγµατος, και 2.088 είχαν σπονδυλικά κατάγµατα. Για όλα τα αλληλόµορφα 

VDR, οι αναλογίες πιθανοτήτων εµφάνισης καταγµάτων ήταν πολύ κοντά στο 

1.00 µε εύρος από 0,98 έως 1,02 και συνολικά το 95% του δείγµατος 

κυµαινόταν από 0,94 (ελάχιστη) έως 1,07 (υψηλότερη). Για κατάγµατα της 

σπονδυλικής στήλης, παρατηρήθηκε µια µείωση της τάξης του 9% του 

κινδύνου για το αλληλόµορφο CDX2 A (µείωση του κινδύνου κατά 13% σε ένα 

κυρίαρχο αλληλόµορφο). 

Στη µελέτη αυτή αναλύθηκαν µόνο πολυµορφισµοί για VDR. Η 

ετερογένεια ανιχνεύθηκε σε ορισµένες αναλύσεις και µπορεί να απεικονίσει 

ορισµένες διαφορές στη συλλογή των δεδοµένων κατάγµατος σε ολόκληρη 

την οµάδα, διότι όλα τα κατάγµατα δεν σχετίζονται µε την οστεοπόρωση. 

Συµπερασµατικά από τη µελέτη φάνηκε ότι οι πολυµορφισµοί FokI, 

BsmI, ΑρβΙ, και TaqI του VDR δεν σχετίζονται µε οστική πυκνότητα ή µε 

κατάγµατα, όµως ο πολυµορφισµός CDX2 µπορεί να σχετίζεται µε τον 

κίνδυνο για σπονδυλικά κατάγµατα [99]. 

 

Αν και είναι γνωστό ότι οστική πυκνότητα και η αντοχή των οστών 

έχουν υψηλή κληρονοµικότητα, ένα µεγάλο µέρος της παραλλαγής δεν έχει 

εξηγηθεί. Μελέτες σε ποντίκια έδειξαν ότι το γονίδιο FRP1 έχει επίδραση στο 

σχηµατισµό του οστού. Ως εκ τούτου, µελέτη είχε ως στόχο να διερευνήσει την 

επίδραση της γενετικής ποικιλότητας στην οστική πυκνότητα και αντοχή των 

οστών σε Καυκάσιους άνδρες διαφόρων ηλικιών. Χρησιµοποιώντας HapMap 

επιλέχθηκαν 13 SNPs γύρω από την γενετική παραλλαγή του sFRP1 σε 

νεαρή οµάδα από την Οντένσε. Η οµάδα περιελάµβανε συνολικά 1.383 

∆ανούς άνδρες από δύο διαφορετικές ηλικιακές οµάδες, η µία 20 έως 29 ετών 
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µε πλήθος 783 άτοµα, και η άλλη από 60 έως 74 ετών µε πλήθος 600 άτοµα. 

Οι οµάδες µελέτης είχαν φαινότυπο για οστική πυκνότητα σε διάφορους 

τόπους, και επιπροσθέτως για τις παραµέτρους της σύστασης του σώµατος 

και της γεωµετρίας του ισχίου. 

 Με βάση τα αποτελέσµατα επιλέχθηκαν τρία SNPs για περαιτέρω 

ανάλυση στον πλήρη πληθυσµό της µελέτης. Για να ολοκληρωθούν τα 

αποτελέσµατα των δύο SNPs οι µελετητές προσπάθησαν να τα 

αναπαραγάγουν σε ανεξάρτητο πληθυσµό 994 βέλγων ανδρών. Βρέθηκε µια 

ισχυρή συσχέτιση του rs9694405 µε ∆ΜΣ, και στις δύο οµάδες χωριστά και σε 

ολόκληρο τον πληθυσµό της Οντένσε. Περαιτέρω βρέθηκε ότι το rs4736965 

σχετιζόταν µε διάφορες παραµέτρους όσον αφορά τη γεωµετρία του ισχίου 

στον ίδιο πληθυσµό. Ωστόσο, τα αποτελέσµατα δεν ήταν εφικτό να 

αναπαραχθούν και στον πληθυσµό του Βελγίου [112]. 

 

Ο κύριος στόχος µελέτης ήταν βάση προηγούµενων δεδοµένων όσον 

αφορά τρεις λειτουργικούς πολυµορφισµούς να εξετασθούν σε µία οµάδα 

γυναικών από την Ισπανία. Για το σκοπό αυτό, πραγµατοποιήθηκε µια µελέτη 

σύνδεσης των τριών λειτουργικών πολυµορφισµών που στο παρελθόν 

συνδέονταν µε φαινοτύπους των οστών, οι οποίοι είναι το LRP5, το 

TNFRSF11B, και το γονίδιο FGFBP1 σε οµάδα 721 γυναικών µε χαµηλή 

οστική πυκνότητα (BMD), η πλειοψηφία των γυναικών που πήραν µέρος ήταν 

µετά την εµµηνόπαυση. ∆ιαπιστώθηκε µια ισχυρή στατιστική συσχέτιση, 

ακόµα και κατά τη διόρθωση για πολλαπλές συγκρίσεις, για τον 

πολυµορφισµό rs312009 του γονιδίου LRP5 στα άτοµα µε χαµηλή οστική 

πυκνότητα στην περιοχή της οσφυϊκής µοίρας της σπονδυλικής στήλης. Αυτές 

ήταν οι γυναίκες µε το γονότυπο CC, για τον οποίο έδειξε τις χειρότερες 

παραµέτρους του οστού. Επιπλέον, αυτές οι γυναίκες είχαν υψηλότερο 

κίνδυνο οστεοπόρωσης σε σχέση µε τις γυναίκες µε το γονότυπο ΤΤ / TC. Η 

ένωση αυτή φαίνεται να προκαλείται επειδή ο πολυµορφισµός rs312009 του 

SNP είναι τοποθετηµένος σε µία θέση πρόσδεσης για τον παράγοντα 

µεταγραφής RUNX2 στη περιοχή 5 του γονιδίου LRP5, και το αλληλόµορφο Τ 

φαίνεται να είναι ένας καλύτερος µεταγραφέας από το αλληλόµορφο C . Όσον 

αφορά τα άλλα δύο SNPs, µόνο το SNP rs4876869 στο γονίδιο TNFRSF11B 

έδειξε µια υποβλητική τάση και για τα δύο σηµεία του σκελετού.  
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Τα αποτελέσµατα αυτά υπογραµµίζουν την σηµασία του γονιδίου LRP5 

στο µεταβολισµό των οστών και τονίζουν τη σηµασία της αντιγραφής 

προηγούµενων αποτελεσµάτων σε ανεξάρτητες οµάδες [113]. 

 

Το γονίδιο LRP5 επιβεβαιώθηκε ως ένα σηµαντικό γονίδιο ευαισθησίας 

για την οστεοπόρωση. Στόχος σε µελέτη ήταν να αξιολογηθεί η επίδραση του 

πολυµορφισµού DKK1 στην οστική πυκνότητα (BMD), στη γεωµετρία του 

ισχίου, και του οστικού µεταβολισµού. Χρησιµοποιώντας HapMap, 

επιλέχθηκαν τρία SNPs που καλύπτουν τη γενετική παραλλαγή σε µια 

περιοχή 13.53 kb που περιλαµβάνει το DKK1. Η µελέτη στην Οντένσε είναι 

µια βασισµένη στον πληθυσµό µελέτη που περιλαµβάνει 783 Καυκάσιους 

άνδρες ηλικίας 20-29 ετών. Η οστική πυκνότητα του ισχίου και των 

διαρθρωτικών παραµέτρων ήταν διαθέσιµα για µελέτη. Οι δείκτες οστού 

χρησιµοποιήθηκαν ως δευτερεύον τελικό σηµείο. Όλες οι αναλύσεις 

επαναλήφθηκαν µετά την προσαρµογή σε υποοµάδες ανάλογα µε τη 

σωµατική δραστηριότητα. ∆εν βρέθηκε σηµαντική συσχέτιση µεταξύ DKK1 και 

οστικής πυκνότητας ή δεικτών του οστικού µεταβολισµού. Ωστόσο, µια 

σηµαντική συσχέτιση βρέθηκε για το αλληλόµορφο rs1569198 όσον αφορά το 

µήκος άξονα του ισχίου (HAL), ανεξάρτητα από την οστική πυκνότητα και το 

ύψος. Επιπλέον, η συσχέτιση φαίνεται να οδηγείται στο συµπέρασµα από τη 

µη καθιστική υποοµάδα. Η ανάλυση των χρωµοσωµάτων επιβεβαίωσε 

περαιτέρω τη σύνδεση του rs1569198 µε HAL. Επιπλέον, ελήφθησαν 

ενδείξεις για αλληλεπίδραση ανάµεσα στους γονότυπους DKK1 και LRP5 για 

διάφορες παραµέτρους της γεωµετρίας του ισχίου. ∆εδοµένου ότι σχεδόν όλη 

η διακύµανσης για το γονίδιο DKK1 καλύφθηκε, καταλήγουµε στο 

συµπέρασµα ότι η κοινή παραλλαγή στο γονίδιο αυτό δεν επηρεάζει 

σηµαντικά την οστική πυκνότητα ή τους δείκτες οστικού µεταβολισµού σε 

νέους άνδρες. Σε αυτό τον πληθυσµό, ωστόσο, το DKK1 έχει σηµαντική 

επίδραση στην HAL, υποδηλώνοντας µια πιθανή επίδραση στον κίνδυνο 

κατάγµατος του ισχίου στο γενικό πληθυσµό [114]. 
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Β) ∆ιατροφή και γονίδια (Βιβλιογραφία µε συγκεκριµένες 

διατροφικές παρεµβάσεις ανάλογα µε το γενετικό προφίλ του 

ασθενούς) 

Β1) Κατανοµή µακροθρεπτικών 

 

1α) FTO και διατροφή 

 

Μια πρόσφατη µελέτη έδειξε ότι τα οµόζυγα άτοµα για το γονίδιο FTO 

που σχετίζεται µε τη προδιάθεση για παχυσαρκία, µε αλληλόµορφο 

rs9939609 Α, έχουν απορρύθµιση στις κυκλοφορούσες συγκεντρώσεις της 

γκρελίνης, η οποία ορµόνη όπως προαναφέρθηκε είναι ένα κλειδί που 

ρυθµίζει την όρεξη, και σε µετρήσεις φάνηκε τα άτοµα αυτά να έχουν επίσης, 

εξασθενηµένες συγκεντρώσεις της µεταγευµατικής γκρελίνης [115]. Τα άτοµα 

που φέρουν διαφορετικούς γονότυπους FTO παρουσίασαν αποκλίνουσα 

νευρική απόκριση στην παρουσία της γκρελίνης εντός περιοχών του 

εγκεφάλου. Τα ευρήµατα αυτά προσφέρονται σαν εικόνα για το πώς τα 

αλληλόµορφα του FTO οδηγούν σε µεγαλύτερη ενεργειακή πρόσληψη και 

έπειτα στην παχυσαρκία τον άνθρωπο [115]. 

 

Πρόσφατα δεδοµένα ανέφεραν επίσης ότι το FTO µπορεί να επηρεάσει 

την παχυσαρκία µέσω του ρόλου που διαδραµατίζει στην κυτταρική ανίχνευση 

των θρεπτικών ουσιών, ειδικά των αµινοξέων [116, 117]. Ως εκ τούτου, 

υποτέθηκε ότι οι προσλήψεις των διατροφικών πρωτεϊνών, οι οποίες είναι 

πηγή αµινοξέων, µπορεί να τροποποιήσουν ιδιαίτερα τις γενετικές επιπτώσεις 

του FTO σχετικά µε τα όρια που σχετίζονται µε την όρεξη. Σε µελέτη, 

αναλύθηκαν συσχετίσεις µεταξύ του FTO rs9939609 και αλλαγές στο εύρος 

της όρεξης, σε µελέτη δύο ετών. Στη διατροφική παρέµβαση για την πρόληψη 

του υπερβολικού βάρους µε τη χρήση καινοτόµων στρατηγικών ∆ιατροφής 

δοκιµάστηκε η αλληλεπίδραση του FTO γονότυπου που µεταβάλλεται µε την 

πρόσληψη των πρωτεϊνών. 
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Εξετάσθηκε λοιπόν η αλληλεπίδραση µεταξύ του FTO γονότυπου και 

της πρόσληψη πρωτεΐνης για τις µακροπρόθεσµες αλλαγές στην όρεξη σε µια 

τυχαιοποιηµένη ελεγχόµενη µελέτη. 

Ο σχεδιασµός της µελέτης εξέτασε το FTO rs9939609 σε 737 

υπέρβαρους ενήλικες για δύο έτη, για την πρόληψη του υπερβολικού βάρους 

µε τη χρήση καινοτόµων διαιτητικών στρατηγικών δοκιµής και αξιολογήθηκαν 

τέσσερις παράγοντες όρεξης που σχετίζονται µε χαρακτηριστικά όπως αυτά 

της προτίµησης, της πληρότητα, της πείνας, και της προοπτική κατανάλωσης. 

 

Τα αποτελέσµατα έδειξαν ότι η διαιτητική πρωτεΐνη τροποποίησε 

σηµαντικά τα γενετικά αποτελέσµατα στις αλλαγές, στην προτίµηση των 

τροφίµων και τα αποτελέσµατα της όρεξης σε διάστηµα 6 µηνών µετά την 

προσαρµογή για την ηλικία, το φύλο, την εθνικότητα και την αρχική τιµή του 

δείκτη µάζας σώµατος. Το αλληλόµορφο Α συσχετίστηκε µε τη µεγαλύτερη 

µείωση στο αποτέλεσµα της όρεξη στους συµµετέχοντες µε την υψηλή 

πρόσληψη πρωτεΐνης στη διατροφή, αλλά όχι όµως στους ασθενείς που ήταν 

στην οµάδα µε χαµηλή περιεκτικότητα σε πρωτεΐνες στη διατροφή. Η 

ανάκτηση του βάρους εξασθένησε την αλληλεπίδραση γονιδίου και 

πρωτεΐνης. Η πρωτεϊνική πρόσληψη δεν µετέβαλε τις επιπτώσεις του FTO 

γονότυπου σε άλλα επίπεδα της όρεξης. 

 

Συµπερασµατικά τα στοιχεία δείχνουν ότι τα άτοµα µε rs9939609 του 

FTO µε αλληλόµορφο Α θα µπορούσαν να αποκτήσουν περισσότερα οφέλη 

στη µείωση της προτίµησης τροφίµων και γενικά της όρεξης µε την επιλογή 

µίας υποθερµιδικής αλλά µε υψηλότερη πρωτεΐνη δίαιτα για την απώλεια 

βάρους [118]. 

 

Το πρότυπο της Μεσογειακής ∆ιατροφής έχει συσχετιστεί µε το 

χαµηλότερο κίνδυνο παχυσαρκίας ή την αύξηση του σωµατικού βάρους [119]. 

Ένα σηµαντικό χαρακτηριστικό αυτού του προτύπου διατροφής είναι ότι 

βασίζεται σε µια σχετικά υψηλή πρόσληψη λίπους, η οποία είναι ιδιαίτερα 

πλούσια σε µονο- και πολυακόρεστα λιπαρά οξέα και χαµηλή περιεκτικότητα 

σε κορεσµένα λίπη [120]. Η PREDIMED είναι µια µακροχρόνια 

τυχαιοποιηµένη µελέτη για να αξιολογήσει τα αποτελέσµατα της µεσογειακής 
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διατροφής για την πρόληψη της καρδιαγγειακής νόσου (CVD) [121, 122]. Ο 

στόχος ήταν να αναλυθούν οι επιπτώσεις του πολυµορφισµού rs9939609 του 

γονιδίου FTO, στις αλλαγές του σωµατικού βάρους µετά από 3 χρόνια µε 

µεσογειακή διατροφή σε πληθυσµό µε υψηλό καρδιαγγειακό κίνδυνο. 

 

Στη µελέτη υπήρχαν τρεις οµάδες διατροφικής παρέµβασης στις δύο 

από αυτές χορηγήθηκε µια µεσογειακού τύπου διατροφή ενώ στην τρίτη 

οµάδα ελέγχου τα άτοµα ακολούθησαν µία συµβατική διατροφή χαµηλή σε 

λιπαρά. 

Έλαβαν µέρος συνολικά 776 άτοµα υψηλού καρδιαγγειακού κινδύνου 

µε ηλικιακό εύρος 55 έως 80 ετών. 

 Οι ανθρωποµετρικές µετρήσεις καταγράφηκαν κατά την έναρξη καθώς 

και στα 3 επόµενα χρόνια.  

Στα αποτελέσµατα φάνηκε ότι τα οµόζυγα άτοµα είχαν το υψηλότερο 

αρχικό βάρος σώµατος. Το κυρίαρχο µοντέλο έδειξε ότι τα άτοµα που 

µεταφέρουν το αλληλόµορφο Α είχαν τη χαµηλότερη αύξηση του σωµατικού 

βάρους µετά από 3 χρόνια διατροφικής παρέµβασης σε σύγκριση µε µη 

µεταλλαγµένους φορείς (ΤΤ γονότυπος), ανεξάρτητα από τη διατροφική 

παρέµβαση. Επιπλέον, η επίδραση αυτή ήταν στατιστικά σηµαντική σε φορείς 

του αλληλοµόρφου Α µόνο µεταξύ εκείνων που ακολούθησαν το µεσογειακό 

πρότυπο, αλλά δεν ήταν στατιστικά σηµαντική µεταξύ εκείνων που 

ακολούθησαν µία συµβατική διατροφή χαµηλή σε λιπαρά. 

Συνοπτικά η µελέτη αυτή επιβεβαίωσε τη σχέση µεταξύ του σωµατικού 

βάρους και του πολυµορφισµού rs9939609 FTO. Είναι ενδιαφέρον, καθότι τα 

αποτελέσµατά µας έδειξαν ότι, αν και στην αρχή της µελέτης το αλληλόµορφο 

Α συσχετίστηκε µε υψηλότερο σωµατικό βάρος, µετά από 3 χρόνια 

διατροφικής παρέµβασης µε µεσογειακή διατροφή, οι φορείς του 

αλληλόµορφου Α είχαν µικρότερη αύξηση του σωµατικού βάρους από τα 

άτοµα άλλων γονοτύπων [123]. 
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Προηγούµενα δεδοµένα υποστηρίζουν ένα ρόλο για την παραλλαγή 

του FTO στον επηρεασµό της πρόσληψης τροφής. ∆ιεξήχθη µια 

συνδυασµένη ανάλυση 16.094 αγοριών και κοριτσιών ηλικίας από 1 έως 18 

ετών από 14 µελέτες για να εξετασθούν τα ακόλουθα στοιχεία:  

1) η συσχέτιση µεταξύ της παραλλαγής του FTO rs9939609 και η 

συνολική ενεργειακή πρόσληψη µακροθρεπτικών συστατικών 

και 2) η αλληλεπίδραση µεταξύ της παραλλαγής του FTO, της 

πρόσληψης τροφής, και την επίδραση αυτής στον ∆ΜΣ.  

 

∆ιαπιστώθηκε ότι η αύξηση του ∆ΜΣ για το αλληλόµορφο της 

παραλλαγής του FTO σχετίστηκε µε αυξηµένη συνολική πρόσληψη ενέργειας 

(αποτέλεσµα ανά αλληλόµορφο = 14.3 kcal / ηµέρα [95% CI 5,9, 22,7 kcal / 

ηµέρα], P = 6,5 × 10 ( -4)), αλλά όχι µε την πρωτεΐνη, τους υδατάνθρακες, ή 

την πρόσληψη λίπους. Βρέθηκε επίσης ότι η πρωτεϊνική εισαγωγή 

τροποποίησε την σχέση µεταξύ της παραλλαγής του FTO και του ∆ΜΣ: η 

συσχέτιση µεταξύ του γονότυπου του FTO και του ∆ΜΣ ήταν πολύ πιο ισχυρή 

σε άτοµα µε υψηλή πρόσληψη πρωτεΐνης σε σχέση µε εκείνους µε χαµηλή 

πρόσληψη. Τα αποτελέσµατά µας δείχνουν ότι η παραλλαγή του FTO που 

προσδίδει µια προδιάθεση για υψηλότερο ∆ΜΣ σχετίζεται µε την υψηλότερη 

συνολική πρόσληψη ενέργειας, και ότι η χαµηλότερη πρόσληψη πρωτεϊνών 

εξασθενεί την σχέση µεταξύ γονότυπου FTO και παχυσαρκίας σε παιδιά και 

εφήβους. Τα στοιχεία µας δείχνουν επίσης ότι η διαιτητική πρόσληψη 

πρωτεΐνης µπορεί να τροποποιήσει την επιρροή των παραλλαγών του FTO 

στο ∆ΜΣ, προσφέροντας νέες πληροφορίες για τη σχέση µεταξύ των 

γενετικών παραλλαγών του FTO µε τη διαιτητική πρόσληψη, και την 

παχυσαρκία [124]. 

Η διαδραστική σχέση µεταξύ της παραλλαγής του FTO, της διαιτητικής 

πρόσληψης και του δείκτη µάζας σώµατος (∆ΜΣ) είναι σύνθετη και τα 

αποτελέσµατα από προηγούµενες µελέτες συχνά µικρής κλίµακας σε 

ανθρώπους, και είναι εξαιρετικά ασυνεπή. Αναλύσεις πραγµατοποιήθηκαν σε 

πρόσφατη µελέτη µεγάλης κλίµακας µε βάση τα στοιχεία από 177.330 

ενήλικες, οι οποίοι αποτελούνταν από 154.439 λευκούς, 5.776 

Αφροαµερικανούς και 17.115 Ασιάτες, από 40 µελέτες για να εξεταστεί:  
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(i) η σχέση µεταξύ της παραλλαγής του FTO-rs9939609 και η 

συνολική ενεργειακή πρόσληψη µακροθρεπτικών συστατικών και 

(ii)  η αλληλεπίδραση µεταξύ της παραλλαγής του FTO και η 

διαιτητική πρόσληψη στο ∆ΜΣ.  

 

Το αλληλόµορφο Α της παραλλαγής του FTO-rs9939609 συσχετίστηκε 

µε υψηλότερο ∆ΜΣ σε λευκούς (αποτέλεσµα ανά αλληλόµορφο = 0,34 [0.31, 

0.37] kg / m (2), P = 1,9 × 10 (-105)), ενώ όλοι οι συµµετέχοντες = 0,30 [0,30, 

0,35] kg / m (2), Ρ = 3,6 × 10 (-107)). Ο ∆ΜΣ του αλληλόµορφου Α της 

παραλλαγής FTO έδειξε σηµαντική συσχέτιση µε την υψηλότερη διαιτητική 

πρόσληψη πρωτεΐνης (αποτέλεσµα ανά αλληλόµορφο = 0,08 [0,06, 0,10]%, Ρ 

= 2,4 × 10 (-16)), και σχετικά µικρή σχέση µε χαµηλότερη συνολική ενεργειακή 

πρόσληψη (-6,4 [-10,1, -2,6] kcal / ηµέρα, P = 0,001) και µικρότερη 

διατροφική πρόσληψη υδατανθράκων (-0.07 [-0.11, -0.02]%, P = 0,004). Οι 

σχέσεις µε πρωτεΐνες (P = 7.5 × 10 (-9)) και η συνολική ενέργεια (p = 0,002) 

ήταν εξασθενηµένες, αλλά παρέµειναν σηµαντικές µετά την προσαρµογή ως 

προς το ∆ΜΣ. ∆εν παρατηρήθηκαν σηµαντικές αλληλεπιδράσεις µεταξύ της 

παραλλαγής του FTO και της διαιτητική πρόσληψη της συνολικής ενέργειας 

(πρωτεϊνών, υδατανθράκων και λίπους) στο ∆ΜΣ.  

 Τα ευρήµατά µας δείχνουν µια θετική συσχέτιση µεταξύ του ∆ΜΣ και 

του αλληλόµορφου Α της παραλλαγής του FTO µε την υψηλότερη διαιτητική 

πρόσληψη πρωτεϊνών, αυτό το αποτέλεσµα προσφέρει διορατικότητα στη 

πιθανή σχέση µεταξύ του FTO, της πρόσληψης πρωτεϊνών και της 

παχυσαρκίας [125]. 

Μελέτες έχουν διαπιστώσει ότι οι παραλλαγές για κίνδυνο 

παχυσαρκίας του γονιδίου FTO σχετίζονται µε µεγαλύτερη κατανάλωση 

ενέργειας [30, 126, 127] ή αφορούν τη συχνότητα κατανάλωσης ενέργειας 

[128]. 

Σε µια πρόσφατη µελέτη περίπου 2.100 ενηλίκων κυρίως ευρωπαϊκής 

καταγωγής (77%), McCaffery et al [128] βρήκαν ότι το FTO rs1421085 

συσχετίστηκε µε ποσοστό των θερµίδων που προέρχονται από λίπος. 

Επιπλέον, αυτή και µια άλλη µελέτη διαπίστωσε ότι οι παραλλαγές κινδύνου 

παχυσαρκίας αλλά και τα γονίδια KCTD15 και BDNF σχετίστηκαν µε την 

πρόσληψη µακροθρεπτικών συστατικών [129] ή την αύξηση του κρέατος και 
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των γαλακτοκοµικών προϊόντων [128]. Ωστόσο, πολλές από αυτές τις 

προηγούµενες µελέτες διεξήχθησαν σε πληθυσµούς κατά κύριο λόγο 

ευρωπαϊκής καταγωγής. 

 

Για την περαιτέρω κατανόηση της σχέσης µεταξύ των πολυµορφισµών 

της παχυσαρκίας των SNPs και την κατανάλωση ενέργειας, ερευνήθηκε η 

σχέση µεταξύ των έξι παραλλαγών κινδύνου για παχυσαρκία σε ενήλικες από 

πέντε φυλετικές οµάδες, και την πρόσληψη µακροθρεπτικών (υδατάνθρακες, 

πρωτεΐνες, λίπος και των υποτύπων τους) σε σχέση µε διαβήτη τύπου 2.  

Στη µελέτη ερευνήθηκαν οι συσχετίσεις µεταξύ των έξι παραλλαγών 

κινδύνου παχυσαρκίας οι οποίες ήταν οι NEGR1, TMEM18, BDNF, FTO, 

MC4R, και KCTD15 και η πρόσληψη µακροθρεπτικών συστατικών 

(υδατάνθρακες, πρωτεΐνες, λίπος) σε 3 µελέτες: η Πολυεθνική Cohort Study 

(1993-2006) (n = 19.529 χιλιάδων), Atherosclerosis Risk in Communities 

Study (1987-1989) (n = 11.114), και Epidemiologic Architecture for Genes 

Linked to Environment (EAGLE) Study, στα οποία δεδοµένα υπήρχε 

πρόσβαση από την Τρίτη Εθνική Έρευνα Εξέτασης της Υγείας και ∆ιατροφής 

(1991-1994) (n = 6.347). Χρησιµοποιήθηκε γραµµική παλινδρόµηση, µε 

προσαρµογή για την ηλικία, το φύλο, την εθνικότητα και, για να εκτιµηθούν οι 

σχέσεις µεταξύ των γονότυπων για τον κίνδυνο παχυσαρκίας και την 

πρόσληψη µακροθρεπτικών συστατικών. Ένα σταθερό µοντέλο µετα-

ανάλυσης έδειξε ότι το FTO rs8050136 αλληλόµορφο Α (n = 36.973) 

συσχετίζεται θετικά µε το ποσοστό των θερµίδων που προέρχονται από το 

λίπος (βmeta = 0,2244 (τυπικό σφάλµα, 0.0548): P = 4 × 10-5) και 

αντίστροφα µε το ποσοστό των θερµίδων που προέρχονται από τους 

υδατάνθρακες (βmeta = -0,2796 (τυπικό σφάλµα, 0.0709): P = 8 × 10-5). Στη 

Πολυεθνική Cohort Study, το ποσοστό των θερµίδων από το λίπος 

αξιολογήθηκε κατά την έναρξη και µεσολαβητής του αποτελέσµατος για το 

rs8050136, ήταν ο ∆ΜΣ που λαµβανόταν στα 10 χρόνια της παρακολούθησης 

(διαµεσολάβηση της επίδρασης = 0,0823 kg / m2, 95% διάστηµα 

εµπιστοσύνης: 0,0559, 0,1128). Τα στοιχεία µας παρέχουν επιπλέον 

αποδείξεις ότι η σύνδεση του FTO µε την παχυσαρκία προκαλείται µερικώς 

από τη διαιτητική πρόσληψη [130] 
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1β) TCF7L2 και διατροφή 

 

Οι µελέτες σχετικά µε τη σύνδεση της παραλλαγής του TCF7L2 µε το 

βάρος και τη σύνθεση του σώµατος υπήρξαν αντιφατικές [131, 132, 133]. Μία 

πιθανή εξήγηση για τις διαφορές µπορεί να είναι αλληλεπιδράσεις µεταξύ του 

γονότυπου TCF7L2 και των περιβαλλοντικών παραγόντων όπως η διαιτητική 

πρόσληψη. Τέτοιες αλληλεπιδράσεις έχουν αναφερθεί σε µελέτες 

παρατήρησης για το διαιτητικό λίπος [134 έως 136], την πρόσληψη 

υδατανθράκων [137, 138], και ζωικών πρωτεϊνών [139], αλλά τα 

αποτελέσµατα από τις ρυθµίσεις παρέµβασης είναι περιορισµένα. Μια 

πρόσφατη τυχαιοποιηµένη µελέτη ανέφερε ότι τα παχύσαρκα άτοµα µε 

TCF7L2 πολυµορφισµό µονού νουκλεοτιδίου (SNP) στο αλληλόµορφο 

rs7903146 έχουν καλύτερη ανταπόκριση στην απώλεια βάρους και 

παχυσαρκίας, ήταν αποτέλεσµα µίας διαιτητικής παρέµβασης 10 εβδοµάδων, 

µε  κατανάλωση µιας χαµηλής περιεκτικότητας δίαιτας σε λιπαρά [140]. Η 

µελέτη έδειξε ότι τα άτοµα που είναι φορείς αλληλόµορφων κινδύνου TCF7L2 

είναι πιο ευαίσθητα σε χαµηλής περιεκτικότητας λιπαρά, σε δίαιτα απώλειας 

βάρους, ωστόσο η περίοδος παρέµβασης ήταν σύντοµη. Έτσι, στόχος ήταν 

να διερευνηθεί κατά πόσον ο TCF7L2 γονότυπος των αναγνωρισµένων 

rs7903146 και rs12255372 SNPs, τα οποία είναι σε µέτρια ανισορροπία 

σύνδεσης (LD) σε ευρωπαϊκούς πληθυσµούς (r2 = 0,73) [141], όπως 

διαµορφώνονται µε την απόκριση σε δίαιτες µε διαφορετικό περιεχόµενο 

λίπους σε σχέση µε τις µακροπρόθεσµες αλλαγές σε ανθρωποµετρικά 

χαρακτηριστικά και τη σύνθεση του σώµατος. Επίσης, και σε µια διετή 

τυχαιοποιηµένη δοκιµή για επεµβατική απώλεια βάρους αν οι αλλαγές στην 

παχυσαρκία, από την παραλλαγή του γονιδίου και το είδος της διατροφής, 

προβλέπουν τις µετέπειτα αλλαγές στο γλυκαιµικό έλεγχο. ∆ευτερεύον στόχος 

ήταν να δοκιµαστούν οι αλληλεπιδράσεις µε διατροφές υδατανθράκων και 

πρωτεϊνών. 
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Τα δεδοµένα αναλύθηκαν από 591 συµµετέχοντες για την πρόληψη 

του υπερβολικού βάρους µε τη χρήση καινοτόµων στρατηγικών ∆ιατροφής η 

οποία διήρκησε για 2 έτη µε στόχο την απώλεια βάρους. Η τυχαιοποιηµένη 

κλινική δοκιµή ήταν δίαιτες που διέφεραν σε αναλογίες µακροθρεπτικών 

συστατικών.  

Προσαρµοσµένα µέσα για τις αλλαγές στη σύνθεση του σώµατος σε 6 

και 24 µήνες ελήφθησαν για τις κύριες γονιδιακές επιδράσεις και 

αλληλεπιδράσεις σε µια δίαιτα χαµηλής περιεκτικότητας σε λιπαρά (20% από 

την ενέργεια) σε σύγκριση µε µια δίαιτα µε υψηλά λιπαρά (40% από την 

ενέργεια). Εξετάσθηκαν επίσης αλληλεπιδράσεις µε πρόσληψη πρωτεϊνών και 

υδατανθράκων. Προσδιορίστηκαν, προβλεπόµενες αλλαγές στο γλυκαιµικό 

έλεγχο από τις αλλαγές στην παχυσαρκία ανάλογα µε το γονότυπο και το 

είδος της διατροφής. 

Σηµαντικές αλληλεπιδράσεις έχουν παρατηρηθεί για τον γονότυπο 

rs12255372 ΤΤ και την πρόσληψη λίπους και τις αλλαγές στο ∆ΜΣ, το ολικό 

σωµατικό λίπος, και τη µάζα λίπους (όλα τα P / Q <0,05) στους 6 µήνες, µε µη 

σηµαντικές στατιστικές µειώσεις των φορέων ΤΤ σε µια χαµηλής 

περιεκτικότητας διατροφή σε λιπαρά. Σηµαντικές συσχετίσεις δεν 

παρατηρήθηκαν σε 24 µήνες για άλλα µακροθρεπτικά συστατικά. Αλλαγές στη 

σύνθεση του σώµατος των φορέων ΤΤ προβλεπόταν µε µείωση στα επίπεδα 

γλυκόζης και ινσουλίνης στο πλάσµα µόνο για την διατροφή χαµηλή σε 

λιπαρά. 

 

Τα άτοµα µε το γονότυπο TCF7L2 / rs12255372 µπορεί να µειώσουν 

την παχυσαρκία µε την κατανάλωση µιας δίαιτας χαµηλότερη σε ολικό λίπος. 

Οι µειώσεις αυτές µπορούν να προκαλέσουν καλύτερο γλυκαιµικό έλεγχο για 

τέτοια άτοµα µε προδιάθεση για διαβήτη τύπου 2 [142].  

 

Το γονίδιο TCF7L2 είναι ο πιο σηµαντικός γενετικός παράγοντας 

κινδύνου για τον διαβήτη τύπου 2 (T2D). Οι αναλύσεις σχετικά µε τον 

παράγοντα κινδύνου έγιναν σε 751 συµµετέχοντες, ηλικίας µεταξύ 30 και 64 

ετών, στη µελέτη ISOR µε βάση τον πληθυσµό της πόλης του Οράν. Η 

διαιτητική πρόσληψη υπολογίστηκε µε βάση το εβδοµαδιαίο ερωτηµατολόγιο 

συχνότητας τροφίµων. 
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Το αλληλόµορφο Τ του rs7903146 πολυµορφισµού συσχετίστηκε µε 

χαµηλότερο σωµατικό βάρος (p = 0.02), χαµηλότερο ∆ΜΣ (p = 0,009), 

χαµηλότερη περιφέρεια µέσης (p = 0,01) και χαµηλότερη αναλογία µέσης και 

ισχίων ( p = 0.02). Το αλληλόµορφο Τ συσχετίστηκε µε σηµαντικά υψηλότερο 

κίνδυνο για διαβήτη τύπου 2 (λόγος πιθανοτήτων (OR) (95% διάστηµα 

εµπιστοσύνης) = 1,55 (1,09 - 2,20), p = 0,01) και η συσχέτιση αυτή ήταν 

ανεξάρτητη από το ∆ΜΣ. Κατά την εξέταση για κίνδυνο για διαβήτη τύπου 2, 

παρατηρήθηκε σχέση µεταξύ του rs7903146 και του επιδόρπιου (p = 0,05) και 

της πρόσληψης γάλακτος (p = 0.01). Ο κίνδυνος για T2D ήταν µεγαλύτερο σε 

φορείς του αλληλόµορφου Τ µε υψηλή κατανάλωση επιδόρπιου και 

πρόσληψης γάλακτος (OR = 2,61 (1,51 - 4,52), p = 0,0006, και 2,46 (1,47 - 

4,12), p = 0,0006, αντίστοιχα). Σε άτοµα µε υψηλή πρόσληψη επιδόρπιου, το 

αλληλόµορφο Τ συσχετίστηκε επίσης µε υψηλότερη συγκέντρωση γλυκόζης 

νηστείας στο πλάσµα (4,89 ± 0,46 mmol / L σε ΤΤ φορείς, 4,72 ± 0,48 mmol / 

L σε CT φορείς και 4,78 ± 0,51 mmol / L σε φορείς CC: p = 0,03). 

Συµπερασµατικά το αλληλόµορφο Τ του rs7903146  συνδέεται µε 

σηµαντικά υψηλότερο κίνδυνο διαβήτη τύπου 2 σε ένα πληθυσµό της 

Αλγερίας. Η συσχέτιση αυτή ενισχύθηκε περαιτέρω από µια υψηλή πρόσληψη 

επιδόρπιου, γεγονός που υποδηλώνει ότι οι αλληλεπιδράσεις γονιδίων-

διατροφής αυξάνουν τον κίνδυνο για διαβήτη τύπου 2 [143]. 

 

Οι αντικρουόµενες διαπιστώσεις σχετικά µε τη σύνδεση των 

παραλλαγών του TCF7L2 µε τον ∆ΜΣ επιτρέπουν την υπόθεση ότι στη 

σύνθεση της δίαιτας µπορεί να εµπλέκονται οι παραλλαγές του γονιδίου και η 

σύστασης του σώµατος. Στην διαιτητική παρέµβαση NUGENOB ο γονότυπος 

του TCF7L2 rs7903146 βρέθηκε να αλληλεπιδρά µε τα µακροθρεπτικά 

συστατικά [144]. 
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Στόχος σε µελέτη ήταν να διερευνηθεί κατά πόσο ο TCF7L2 HapΑ 

σχετίζεται µε την αύξηση του βάρους και κατά πόσον µια τέτοια ένωση 

διαµορφώνεται µε την πρόσληψη πρωτεΐνης ή από τον γλυκαιµικό δείκτη (GI). 

 

Η έρευνα βασίστηκε σε δεδοµένα από 5 προοπτικές µελέτες ένθετες 

στο εσωτερικό της Ευρωπαϊκής Προοπτικής Μελέτης για τον Καρκίνο και τη 

∆ιατροφή. Μεταβολές βάρους παρακολουθήθηκαν για ένα µέσο χρονικό 

διάστηµα 6.8 ± 2.5 έτη. Οι γονότυποι rs7903146 και rs10885406 του TCF7L2 

ανιχνεύθηκαν µε επιτυχία σε 11.069 άτοµα που χρησιµοποιήθηκαν για την 

παραγωγή HapΑ. Η πολυπαραγοντική ανάλυση γραµµικής παλινδρόµησης 

εφαρµόστηκε για να εξεταστεί η κύρια επίδραση του HapΑ και η 

αλληλεπίδρασή του µε την διαιτητική πρωτεΐνη ή GI.  

Η HapΑ δεν συνδέθηκε ούτε µε την αρχική τιµή του ∆ΜΣ (0.03 ± 0.07 

µονάδες ΒΜΙ ανά αλληλόµορφο: P = 0.6), ούτε µε την ετήσια µεταβολή του 

βάρους (8,8 ± 11,7 g / Υ ανά αλληλόµορφο: P = 0.5). Ωστόσο, φάνηκε µια 

θετική συσχέτιση µεταξύ της πρόσληψης πρωτεϊνών, ιδιαίτερα αυτών ζωικής 

προέλευσης, και την επακόλουθη αλλαγή του βάρους σε αυτόν τον πληθυσµό 

µε απόδειξη ότι ελαττώνεται µε το TCF7L2 HapΑ (Ρ-αλληλεπίδραση = 0,01). 

Φάνηκε ότι το κέρδος βάρους γίνεται ανεξάρτητα της πρόσληψης πρωτεΐνης 

µε έναν αυξανόµενο αριθµό HapΑ αλληλόµορφων. Υποκατάσταση της 

πρωτεΐνης είτε µε λίπος ή υδατάνθρακες έδειξε τα ίδια αποτελέσµατα. ∆εν 

παρατηρήθηκε αλληλεπίδραση µε τον γλυκαιµικό δείκτη. 

Συνοπτικά, το TCF7L2 HapΑ µετριάζει τη θετική συσχέτιση µεταξύ της 

πρόσληψης ζωικής πρωτεΐνης και την µακροπρόθεσµη αλλαγή του 

σωµατικού βάρους σε µεσήλικες Ευρωπαίους, αλλά δεν αλληλεπιδρά µε τον 

γλυκαιµικό δείκτη στη δίαιτα [145]. 
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1γ) G972R  και διατροφή 

 

Ο σκοπός µελέτης ήταν να διερευνήσει την επίδραση του 

πολυµορφισµού G972R στο υπόστρωµα υποδοχέα ινσουλίνης για την 

ευαισθησία στην ινσουλίνη σε ένα υγιή και νεαρό πληθυσµό. Εξετάσθηκε αν η 

παρουσία του πολυµορφισµού αυτού: GT ή GG αλληλεπιδρά µε το 

διατροφικό λίπος και τη ρύθµιση για την ευαισθησία στην ινσουλίνη. 

 

Πενήντα εννέα υγιείς εθελοντές κατανάλωναν τρεις δίαιτες κατά τη 

διάρκεια 4 εβδοµάδων µετά από κάθε τυχαιοποιηµένο διασταυρωµένο 

σχεδιασµό: µια δίαιτα µε λιπαρά οξέα, µια δίαιτα χαµηλή σε λιπαρά και υψηλή 

σε υδατάνθρακες (CHO) και µια δίαιτα µε µονοακόρεστα λιπαρά οξέα που 

βρίσκονται σε φυτικές τροφές (MUFA). Για κάθε δίαιτα, ερευνήθηκε η 

ευαισθησία στην ινσουλίνη µε την δοκιµασία καταστολής ινσουλίνης. Η 

γλυκόζη πλάσµατος και οι ελεύθερες συγκεντρώσεις των λιπαρών οξέων στο 

πλάσµα ήταν σηµαντικά χαµηλότερες σε GΤ φορείς µετά την πρόσληψη µιας 

δίαιτας υψηλή σε υδατάνθρακες, από ό, τι στα οµόζυγα άτοµα GG (ρ <0,05). 

Ωστόσο, δεν παρατηρήθηκαν διαφορές µετά την κατανάλωση των δύο άλλων 

διαιτολογίων. 

Η ευαισθησία στην ινσουλίνη αυξάνεται σε GΤ φορείς για τον 

πολυµορφισµό G972R στο υπόστρωµα υποδοχέα ινσουλίνης, µετά την 

πρόσληψη µιας δίαιτας CHO. Αυξηµένη γνώση για το πώς αυτά και άλλα 

γονίδια επηρεάζουν την ευαισθησία στην ινσουλίνη θα γίνει µε το να αυξηθεί η 

κατανόηση της εξατοµικευµένης διατροφής [146]. 
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1δ) ΑGT και διατροφή 

 

Υπάρχει εκτεταµένη ένδειξη ότι διαιτητική πρόσληψη νατρίου παίζει ένα 

ρόλο στη ρύθµιση της πίεσης του αίµατος και ότι η µείωση στην πρόσληψη 

αλατιού µειώνει την αρτηριακή πίεση όχι µόνο σε υπερτασικά άτοµα, αλλά και 

σε φυσιολογικά άτοµα [147].  

 

Μελέτες παρέµβασης έχουν δείξει αλληλεπίδραση µεταξύ της 

απόκρισης της αρτηριακής πίεσης µε µια δίαιτα χαµηλής περιεκτικότητας σε 

νάτριο ή χαµηλής περιεκτικότητας σε λιπαρά και υψηλή σε φρούτα διατροφή 

για το γονίδιο AGT. 

Το ουρικό νάτριο και το κάλιο ως βιοδείκτες της πρόσληψης και της 

πίεσης του αίµατος µετρήθηκαν σε 11.384 άνδρες και γυναίκες ηλικίας 45 έως 

79 ετών που συµµετέχουν στη µελέτη Norfolk της Ευρωπαϊκής Προοπτικής 

∆ιερεύνησης για διατροφή και τον καρκίνο (EPIC).  

Ιδιαίτερα σηµαντικές συσχετίσεις µεταξύ του νατρίου και της πίεσης του 

αίµατος κατεγράφησαν για όλους τους γονότυπους (Ρ <0.001), αλλά ο 

συντελεστής παλινδρόµησης για την συστολική πίεση του αίµατος που 

σχετίζονται µε κάθε µονάδα του νατρίου για κάθε έναν από τους γονότυπους 

ΜΤ και ΤΤ ήταν περίπου διπλάσιος από εκείνον για τους οµοζυγώτες MM ( Ρ 

<0,001 για ετερογένεια µεταξύ των γονότυπων). Οι διαφορές ήταν εµφανείς 

σε υψηλή έκθεση σε νάτριο, αλλά όχι σε χαµηλή κατανάλωση. ∆εν υπήρχαν 

σηµαντικές συσχετίσεις µεταξύ της πίεσης του αίµατος, της διατροφής και του 

καλίου στα ούρα. 

Αυτή η µεγάλη συγχρονική µελέτη υποστηρίζει τις συστάσεις της 

δηµόσιας υγείας, να µειωθεί η κατανάλωση αλατιού από τον πληθυσµό στο 

σύνολό του, και επιβεβαιώνει µε πειραµατικά δεδοµένα που φανερώνουν την 

µεγαλύτερη ανταπόκριση της παρέµβασης σε άτοµα µε γονότυπους ΑΑ και 

ΤΤ στους AGT G-6Α και M235T πολυµορφισµούς [148]. 
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Πρόσφατη µελέτη υποστηρίζει την ιδέα ότι οι αλληλεπιδράσεις 

γονιδίου-διατροφής παίζουν σηµαντικό ρόλο στην τροποποίηση των 

επιπέδων των λιπιδίων στο πλάσµα. 

Στη σχετική µελέτη ερευνήθηκε ο αυτόχθον πληθυσµός του Καναδά, 

Inuit, που συχνά περιγράφεται ως οι άνθρωποι που προστατεύονται από 

καρδιαγγειακά νοσήµατα, λόγω των παραδοσιακών διατροφικών προτύπων 

και το µοναδικό γενετικό υπόβαθρό τους. Ο στόχος της µελέτης ήταν να 

εξετάσει τις γονιδιακές επιπτώσεις της αλληλεπίδρασης της δίαιτας στα 

επίπεδα των λιπιδίων στο πλάσµα στον εν λόγω πληθυσµό. Τα δεδοµένα 

από την έρευνα Qanuippitaa Nunavik για την υγεία, µε αριθµό συµµετεχόντων 

553 άτοµα, αναλύθηκαν µε µοντέλα παλινδρόµησης τα οποία περιελάµβαναν 

γονότυπους για τριάντα πέντε γνωστούς πολυµορφισµούς από είκοσι γονίδια 

που σχετίζονται µε το µεταβολισµό των λιπιδίων. Η διαιτητική πρόσληψη του 

λίπους συµπεριλαµβανοµένου του συνολικού λίπους (TotFat) και κορεσµένου 

λίπους (SatFat) εκτιµήθηκε µέσω FFQ, των επιπέδων λιπιδίων πλάσµατος, 

δηλαδή της ολικής χοληστερόλης (TC), της LDL-χοληστερόλης (LDL-C), της 

HDL-χοληστερόλης (HDL-C) και TAG. Τα αποτελέσµατα δείχνουν ότι οι 

συχνότητες αλληλόµορφων ήταν διαφορετικές στον πληθυσµό Inuit σε 

σύγκριση µε τους Καυκάσιους πληθυσµούς. Επιπλέον, επτά SNPs (ΑροΑ1 - 

75g / Α (rs670), APOB XbaI (rs693), AGT M235T (rs699), LIPC 480C / T 

(rs1800588), ΑροΑ1 84T / C (rs5070), PPARG2 - 618C / G (rs10865710) και 

APOE 219G / T (rs405509)) σε αλληλεπίδραση µε TotFat και SatFat 

συσχετίστηκαν σηµαντικά µε µία ή δύο παραµέτρους λιπιδίων στο πλάσµα. 

Επίσης άλλα τέσσερα SNPs (3238C APOC3> G (rs5128), CETP I405V 

(rs5882), από το CYP1A1 A4889G (rs1048943) και ΑΒΟΑ1 Arg219Lys 

(rs2230806)), σε συνδυασµό είτε µε πρόσληψη TotFat είτε µε πρόσληψη 

SatFat συσχετίστηκαν σηµαντικά µε µια µεταβλητή λιπιδίων στο πλάσµα. 

 Περαιτέρω, ένα προσθετικό αποτέλεσµα αυτών των SNPs σε 

αλληλεπίδραση µε TotFat ή SatFat σχετίστηκε σηµαντικά µε υψηλότερα 

επίπεδα TC, LDL-C ή TAG, καθώς και µε χαµηλότερα επίπεδα HDL-C [149].  
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1ε)  APOE και διατροφή 

 

Ο γονότυπος APOE έχει προταθεί να είναι ένας σηµαντικός 

καθοριστικός παράγοντας µε στόχο τη µείωση της επιβάρυνσης των CVD.Η 

παρούσα µελέτη σχετικά µε τη διατροφή χρησιµοποιεί το κορεσµένο λίπος και 

το γονίδιο APOE για να αξιολογήσει τον αντίκτυπο των λιπαρών ουσιών και τη 

σύνθεση τους, για το προφίλ των λιπιδίων του αίµατος. Ένα ευέλικτο µοντέλο 

διατροφής αναπτύχθηκε για να εφαρµόσει τρεις δίαιτες µε ίδια επίπεδα 

πρόσληψης ενέργειας, αλλά και ένα χαµηλής περιεκτικότητας σε λιπαρά (LF). 

Σύνθεση στόχος: 24% της ενέργειας (Ε%) ως λίπος, 8%κορεσµένα λιπαρά και 

59% υδατάνθρακες, µία υψηλή δίαιτα σε κορεσµένα λιπαρά (HSF), 38%λίπος 

µε 18% κορεσµένα λιπαρά και 45% υδατάνθρακες, και µια διατροφή µε 

ωµέγα-3 πολυακόρεστα λιπαρά οξέα (HSF-DHA). Οι συµµετέχοντες ανήλθαν 

στους 88. Οι 44 από αυτούς µε γονότυπο Ε3 / Ε3, ενώ οι 44 µε γονότυπο Ε3 / 

Ε4 οι οποίοι ακολούθησαν τις δίαιτες µε διαδοχικό σχεδιασµό για 8 

εβδοµάδες, µε τα συγκεκριµένα προφίλ των λιπαρών οξέων. Η ανάλυση 

φωσφολιπιδίου των λιπαρών οξέων του πλάσµατος απεκάλυψε µία διπλάσια 

αύξηση στην αναλογία του DHA µετά την κατανάλωση της δίαιτας HSF-DHA 

για 8 εβδοµάδες, η οποία ήταν ανεξάρτητη από το γονότυπο APOE. Εν 

κατακλείδι, η στρατηγική για την διατροφή εφαρµόστηκε µε επιτυχία σε µια 

ελεύθερη διαβίωση του πληθυσµού µε αποτέλεσµα να έχουµε σε µεγάλο 

βαθµό την εκπλήρωση των διατροφικών στόχων που έχουν τεθεί [150]. 

 

Για να ελεγχθούν τα επίπεδα λιποπρωτεϊνών στο πλάσµα, της χαµηλής 

πυκνότητας λιποπρωτεΐνης (LDL) και το µέγεθος σωµατιδίων που 

διαµορφώνονται από την αλληλεπίδραση µεταξύ της πρόσληψης του σύνηθες 

κορεσµένου λίπους και του γονότυπου APOE, µελετήθηκαν 420 τυχαίοι 

κάτοικοι της Κόστα Ρίκα. Οι συχνότητες αλληλόµορφου APOE ήταν 0,03 για 

ΑροΕ2, 0,91 για ΑροΕ3, και 0,06 για την ΑροΕ4. Η µέση πρόσληψη 

κορεσµένου λίπους, ήταν στο 11% της ενέργειας. Η κατανοµή του πληθυσµού 

χωρίστηκε σε δύο οµάδες, LOW-FAT µε µέση πρόσληψη κορεσµένου λίπους 

8,6% της ενέργειας, που αντιπροσωπεύει εκείνους κάτω από τη µέση 

πρόσληψη, και High-FAT µε µέση πρόσληψη 13,5% κορεσµένου λίπους που 

αντιπροσωπεύει αυτούς που αναφέρονται παραπάνω από τη µέση τιµή 
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κατανάλωσης. Σηµαντικές αλληλεπιδράσεις παρατηρήθηκαν µεταξύ του 

γονότυπου APOE και της διατροφής για τα αποτελέσµατα της VLDL (Ρ = 

0,03) και την HDL χοληστερόλης (P = 0,02). Υψηλότερα κορεσµένα λιπαρά 

συσχετίστηκαν µε υψηλότερη χοληστερόλη VLDL (+ 29%) και χαµηλότερα 

επίπεδα HDL χοληστερόλης (-22%) σε φορείς ΑροΕ2, ενώ η αντίθετη 

συσχέτιση παρατηρήθηκε σε φορείς APOE4 (-31% για VLDL χοληστερόλη και 

+ 10% για την HDL χοληστερίνη). Υψηλότερες τιµές κορεσµένων λιπαρών 

συσχετίστηκαν µε µικρότερα σωµατίδια LDL (-2%, Ρ <0,05) σε φορείς ΑροΕ2, 

ενώ για τα µεγαλύτερα σωµατίδια LDL (+ 2%, Ρ <0,05) σε φορείς APOE4, 

αλλά η αλληλεπίδραση γονιδίου/δίαιτας δεν ήταν στατιστικά σηµαντική (Ρ = 

0,09). Υψηλότερες τιµές κορεσµένων λιπαρών συσχετίστηκαν µε υψηλότερη 

χοληστερόλη LDL σε όλους τους γονότυπους. Αυτά τα δεδοµένα 

υποδεικνύουν ότι το αλληλόµορφο ΑροΕ2 µπορεί να διαµορφώσει την 

επίδραση του σύνηθες κορεσµένου λίπους στην VLDL χοληστερόλη και την 

HDL χοληστερόλη σε έναν πληθυσµό µε µέση συνήθη συνολική πρόσληψη 

λίπους µικρότερη από 30% [151]. 

 

1στ)  VDR και διατροφή 

 

Ο σκοπός µελέτης ήταν να διερευνηθεί η επίδραση του υποδοχέα της 

βιταµίνης D (VDR) πολυµορφισµού στην οστική πυκνότητα (BMD) σε 

ελληνίδες µετεµµηνοπαυσιακές γυναίκες. Υγιείς µετεµµηνοπαυσιακές 

γυναίκες, 578 σε πλήθος, επιλέχθηκαν για τη µελέτη. Η αξιολόγηση της 

διατροφικής πρόσληψης ασβεστίου έγινε µε πολλαπλές 24ωρες ανακλήσεις. 

Η γονοτυποποίηση έγινε για τους BsmI, ΤbaΙ και CDX-2 πολυµορφισµούς του 

γονιδίου VDR. Οι επιλεγµένοι πολυµορφισµοί δεν συσχετίστηκαν µε BMD, 

οστεοπόρωση ή οστεοπορωτικά κατάγµατα. Η διαστρωµάτωση µε την 

πρόσληψη ασβεστίου αποκάλυψε ότι στην οµάδα χαµηλής πρόσληψης 

ασβεστίου (<680 mg / ηµέρα), όλοι οι πολυµορφισµοί συνδέονται µε την BMD 

της οσφυϊκής µοίρας (Ρ <0,05). Μετά από προσαρµογή για πιθανούς 

συµµεταβλητές, οι πολυµορφισµοί BsmI και TbaI σχετίζονταν µε την 

παρουσία της οστεοπόρωσης (Ρ <0,05), ενώ η παρουσία του αλληλόµορφου 

Α του πολυµορφισµού CDX-2 συσχετίστηκε µε χαµηλότερο BMD της 

σπονδυλικής στήλης (Ρ = 0,025) . Στην οµάδα υψηλότερης πρόσληψης 
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ασβεστίου (> 680 mg / ηµέρα), δεν παρατηρήθηκαν σηµαντικές διαφορές 

εντός των γονοτύπων για όλους τους πολυµορφισµούς. Το γονίδιο VDR έχει 

αποδειχθεί ότι επηρεάζει την οστική πυκνότητα σε γυναίκες µε χαµηλή 

πρόσληψη ασβεστίου, ενώ η επίδρασή του είναι καλυµµένη σε γυναίκες µε 

υψηλότερη πρόσληψη ασβεστίου. Αυτό το αποτέλεσµα υπογραµµίζει τη 

σηµασία της επαρκούς πρόσληψης ασβεστίου σε µετεµµηνοπαυσιακές 

γυναίκες, δεδοµένου ότι ασκεί θετική επίδραση στην BMD ακόµη και µε την 

παρουσία των αρνητικών γονοτύπων µε γενετική προδιάθεση [152]. 

 

� FTO(rs9939609) : 

 

Ο γονότυπος ΑΑ του γονιδίου FTO rs9939609 είναι το αλληλόµορφο µε 

την πιο υψηλή επικινδυνότητα, καθότι ο ασθενής αν είναι φορέας έστω κ ενός 

αντίτυπου υπάρχει κίνδυνος για παχυσαρκία, ενώ αυξηµένο κίνδυνο για 

παχυσαρκία φέρονται να έχουν τα άτοµα που φέρουν δύο αντίτυπα ακόµα και 

από την παιδική τους ηλικία [16]. 

Σε ορισµένους φορείς µε τον γονότυπο ΑΑ φάνηκε να έχει θετικά 

αποτελέσµατα να ακολουθήσει µια δίαιτα σε χαµηλά λιπαρά µε αυξηµένη την 

πρωτεΐνη για απώλεια σωµατικού βάρους. Παράλληλα αποτελέσµατά µας 

έδειξαν ότι, αν και στην αρχή της µελέτης το αλληλόµορφο Α συσχετίστηκε µε 

υψηλότερο σωµατικό βάρος, µετά από 3 χρόνια διατροφικής παρέµβασης µε 

µεσογειακό πρότυπο διατροφής, οι A αλληλόµορφο φορείς είχαν µικρότερη 

αύξηση του σωµατικού βάρους από τα άτοµα διαφορετικού γονοτύπου [16], 

πράγµα που µας οδηγεί στο συµπέρασµα ότι για να διατηρήσει το άτοµο το 

σωµατικό του βάρος θα ήταν προτιµητέο να του χορηγηθεί διατροφή 

µεσογειακού προτύπου. 
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� TCF7L2(rs7903146) : 

 

Η συγκεκριµένη γονιδιακή θέση αποτελεί έναν από τους πιο 

σηµαντικούς δείκτες πρόβλεψης για σακχαρώδη διαβήτη τύπου 2 [47], µε το 

αλληλόµορφο Τ να είναι υψηλού κινδύνου. 

 Σε περίπτωση που ο ασθενής είναι υπέρβαρος και έχει το γονότυπο 

ΤΤ τότε προτείνεται να ακολουθήσει µια δίαιτα χαµηλή σε λιπαρά της τάξης 

του 25% για την απώλεια βάρους [140], επίσης από µελέτες φάνηκε να 

υπάρχει προστασία από µια διατροφή που είναι πλούσια σε φυτικές ίνες µόνο 

µεταξύ των φορέων µε αλληλόµορφα µη-κινδύνου [194], ενώ η βέλτιστη δίαιτα 

για τον ασθενή µε γονότυπο ΤΤ είναι η µεσογειακού τύπου µε ποσοστό 

λίπους 25 έως 30% και υδατάνθρακές 50 έως 55%. [153] 

 

�   AGT G-6Α και M235T 

 

Μελέτες παρέµβασης έχουν δείξει αλληλεπίδραση µεταξύ της 

απόκρισης της αρτηριακής πίεσης µε µια δίαιτα χαµηλής περιεκτικότητας 

νάτριου ή χαµηλής περιεκτικότητας δίαιτας σε λιπαρά και υψηλή σε φρούτα 

για το γονίδιο AGT και τους πολυµορφισµούς G-6Α και M235T [123]. 

 

 

� APOE 

 

Σε περίπτωση που ο ασθενής είναι Ε2 έχει γενετικό πλεονέκτηµα το 

οποίο ενισχύεται σε περίπτωση που ακολουθεί µια καλή διατροφή, πλούσια 

σε ω3 και φλαβονοειδή και κάνει µια ήπια κατανάλωση αλκοόλ. 

Το οποίο γενετικό πλεονέκτηµα χάνεται αν γίνονται καταχρήσεις σε 

κορεσµένα λιπαρά [154]. 

 Οι Ε3, στους οποίους ανήκει το µεγαλύτερο ποσοστό των ελλήνων, 

έχουν επιθυµητά αποτελέσµατα µε καλή διατροφή ιδιαίτερα υψηλή σε ω-3. 

 Αν ο ασθενής ανήκει στους Ε4 τότε µε αυστηρή δίαιτα µειωµένη σε 

λιπαρά µε ελάχιστη ή και καθόλου κατανάλωση αλκοόλ και χωρίς κάπνισµα 

[155] µε µειωµένες ποσότητες κρέατος [156] µπορεί να ξεπεράσει το γενετικό 

του µειονέκτηµα [157]. 
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Β2) Ανάγκες σε µέταλλα και ιχνοστοιχεία 

 

Η οστεοπόρωση ως γνωστόν είναι µια κοινή διαταραχή που σχετίζεται 

µε την ηλικία και προκαλεί οξεία και µακροχρόνια αναπηρία καθώς επίσης και 

οικονοµικό κόστος. Πολλοί παράγοντες επηρεάζουν τη συσσώρευση των 

µετάλλων των οστών, συµπεριλαµβανοµένων της κληρονοµικότητας, της 

διατροφής, της σωµατικής δραστηριότητας, το φύλο, οι ενδοκρινικές 

λειτουργίες, και οι παράγοντες κινδύνου, όπως το αλκοόλ, τα ναρκωτικά, 

ορισµένα φαρµακολογικά ναρκωτικά ή το κάπνισµα. Η παθολογία της 

ανάπτυξης των οστών κατά τη διάρκεια της ενδοµήτριας ζωής είναι ένας 

παράγοντας για την οστεοπόρωση. Επιπλέον, η µεταφορά των θρεπτικών 

συστατικών από τον πλακούντα παίζει σηµαντικό ρόλο στην οικοδόµηση των 

οστών των εµβρύων. ∆ιάφοροι περιβαλλοντικοί παράγοντες 

συµπεριλαµβανοµένων η κατάσταση διατροφής ή το µητρικό στρες µπορούν 

να επηρεάσουν την επιγενετική κατάσταση ενός αριθµού γονιδίων κατά τη 

διάρκεια της εµβρυϊκής ανάπτυξης των οστών. Οι τροποποιήσεις των ιστονών 

που εµπλέκονται στην αναδιαµόρφωση της χρωµατίνης, που είναι γνωστό ότι 

συµβάλλει στο επιγενετικό τοπίο των χρωµοσωµάτων, παίζει ρόλο στην 

ανάπτυξη του εµβρύου, των οστών και της οστεοπόρωσης. Επιπλέον, τα 

δεδοµένα από µελέτες σε ανθρώπους και σε ζώα υποστηρίζουν τον ρόλο του 

ασβεστίου και της βιταµίνης D στην παθογένεση της οστεοπόρωσης. 

Επιγενετικές µεταβολές σε παράγοντες ανάπτυξης, καθώς και οι κυτοκίνες 

παίζουν ένα ρόλο στην ανάπτυξη των οστών του εµβρύου. Σε γενικές 

γραµµές, τα στοιχεία δείχνουν ότι υπάρχει µια σχέση µεταξύ επιγενετικών 

αλλαγών στον πλακούντα και την µεταφορά των θρεπτικών συστατικών, 

συµπεριλαµβανοµένων του ασβεστίου και της βιταµίνης D, µη φυσιολογική 

ενδοµήτρια ανάπτυξη των οστών και την παθογένεση της οστεοπόρωσης 

[158]. 
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Ο σκοπός αυτής της µελέτης ήταν να προσδιορίσει την επικράτηση των 

γνωστών πολυµορφισµών του γονιδίου που σχετίζεται µε οστεοπόρωση σε 

µετεµµηνοπαυσιακές γυναίκες χωρίς προβλήµατα οστεοπόρωσης από τη 

Μπουρκίνα Φάσο και τη Σικελία, σε σύγκριση µε τις µετεµµηνοπαυσιακές 

γυναίκες Σικελίας µε οστεοπόρωση, και να καθοριστεί το βάρος των 

περιβαλλοντικών παραγόντων στο µηχανισµό της οστεοπόρωσης. Οι 

πολυµορφισµοί του υποδοχέα της βιταµίνης D (VDR), το γονίδιο του 

υποδοχέα οιστρογόνου (ESR), το γονίδιο του υποδοχέα της καλσιτονίνης 

(CTR) και το γονίδιο COL1A1 του κολλαγόνου χαρακτηρίζονται από PCR. Τα 

κοινωνικά χαρακτηριστικά που µελετήθηκαν στις γυναίκες αξιολογήθηκαν από 

έναν ειδικό ερωτηµατολόγιο. Αναλύσεις σύνδεσης και πολυπαραγοντικό 

µοντέλο παλινδρόµησης δύο σταδίων των κοινωνικών και µοριακών 

παραµέτρων, έδειξαν ότι οι συγκρινόµενοι πολυµορφισµοί VDR, ΕSR, και 

CTR, η σωµατική δραστηριότητα και η υγιεινή διατροφή, που σχετίζονται και 

µε την εξωτερική εργασία είναι οι ευνοϊκότεροι προγνωστικοί παράγοντες για 

την οστεοπόρωση. Μια διατροφή πλούσια σε ασβέστιο, άλλα µέταλλα και 

βιταµίνη D σε συνδυασµό µε τη σωµατική δραστηριότητα αποτελεί τον πιο 

αποτελεσµατικό τρόπο όχι µόνο να διατηρηθεί µια υγιής δοµή των οστών, 

αλλά και ένα αποδεκτό BMD. Αυτό ισχύει ιδιαίτερα για τις γυναίκες της 

Σαχάρα [159]. 

 

Επιδηµιολογικές µελέτες έχουν επιβεβαιώσει µια ισχυρή συσχέτιση 

µεταξύ της πρόσληψης λίπους, ειδικά από λιπαρά οξέα, µε τα επίπεδα 

χοληστερόλης στο πλάσµα, και το ποσοστό της στεφανιαίας νόσου (CHD) και 

την θνησιµότητα. Σε αντιστάθµισµα, ωφέλιµες καρδιαγγειακές επιδράσεις 

έχουν αναφερθεί σε πληθυσµούς που ακολουθούν το "υγιές" µεσογειακό 

πρότυπο διατροφής. Πράγµατι, πολλά θρεπτικά συστατικά και φυτοχηµικά 

που βρίσκονται στα φρούτα, τα λαχανικά και το κρασί, συµπεριλαµβανοµένων 

και ινών, βιταµινών, µετάλλων και αντιοξειδωτικών, έχουν δείξει να είναι 

ανεξάρτητα ή από κοινού υπεύθυνα για την εµφανή µείωση του 

καρδιαγγειακού κινδύνου. Ως εκ τούτου, σε ασθενείς µε έκδηλη καρδιαγγειακή 

νόσο, οι προσπάθειες έχουν επικεντρωθεί στον συνδυασµό των δύο 

φαρµακευτικής θεραπείας δηλαδή και παρεµβάσεις διατροφής. Αναµφίβολα, 

οι πρόοδοι στη γνώση τόσο των διεργασιών της νόσου και υγιεινών 
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διατροφικών συστατικών έχουν προσφέρει νέες δυνατότητες για την ανάπτυξη 

φαρµακευτικών προϊόντων ή / και διαιτητικές στρατηγικές για να σταµατήσει 

την ανάπτυξη της αγγειακής νόσου. Στο πλαίσιο αυτό, κατά τα τελευταία 

χρόνια, πρωτοποριακές διατροφικές στρατηγικές έχουν αναπτυχθεί µε στόχο 

τη µείωση των κύριων παραγόντων κινδύνου έναντι των αθηροσκληρωτικών 

προαγωγών της καρδιαγγειακής υγείας. Επιπλέον, ένα αυξανόµενο σώµα 

κλινικών στοιχείων έδειξε θετικές καρδιαγγειακές επιδράσεις που σχετίζονται 

µε διαιτητικές ίνες, µειώνουν τη χοληστερόλη φυσικών παραγόντων, το 

ελαιόλαδο, ωµέγα-3 PUFAs, τα αντιοξειδωτικά, και την πρόσληψη 

πολυφαινολών.  

Επιπλέον, η πρόσληψη µονοακόρεστων λιπαρών οξέων έχει φανεί ότι 

ρυθµίζει την έκφραση γονιδίων των βασικών αθηροσκληρωτικών 

παραγόντων. Ωστόσο, στην περίπτωση των αντιοξειδωτικών, ορισµένες 

µεγάλες κλινικές δοκιµές έχουν αποτύχει να επιβεβαιώσουν τέτοια 

αθηροσκληρωτική επίδραση. Επιπλέον, ενδέχεται να υπάρχουν 

αλληλεπιδράσεις µεταξύ αυτών των φυσικών συµπληρωµάτων διατροφής και 

των καρδιαγγειακών φάρµακων που δεν µπορούν να αγνοηθούν [160].  

∆εδοµένου ότι η υψηλή πρόσληψη φρούτων και λαχανικών είναι 

αντιστρόφως ανάλογη προς τη συχνότητα εµφάνισης πολλών εκφυλιστικών 

ασθενειών, η σηµασία µιας ισορροπηµένης διατροφής σε σχέση µε την υγεία 

του ανθρώπου φαίνεται στο το ότι έχει δοθεί ιδιαίτερη προσοχή από τους 

καταναλωτές σε όλο τον κόσµο. Οι φράουλες είναι ένα τέτοιο τρόφιµο που 

αποτελούν µια πλούσια πηγή ευρείας ποικιλίας θρεπτικών ενώσεων όπως 

σακχάρων, βιταµινών και µετάλλων, καθώς και βιοδραστικών ενώσεων όπως 

των φλαβονοειδών, ανθοκυανών και φαινολικών οξέων. Όλες αυτές οι 

ενώσεις ασκούν µια συνεργαστική και συσωρευτική επίδραση στην προαγωγή 

της υγείας του ανθρώπου και την πρόληψη των ασθενειών. Η Φράουλα 

φαινολικά είναι όντως σε θέση  

(i) να αποτοξινώσει τις ελεύθερες ρίζες αναστέλλοντας την 

παραγωγή τους,  

(ii)  να ρυθµίζει την έκφραση των γονιδίων που εµπλέκονται στο 

µεταβολισµό, την επιβίωση των κυττάρων και τον πολλαπλασιασµό και την 

αντιοξειδωτική άµυνα, 

(iii) Και για την προστασία και επιδιόρθωση βλαβών του DNA. 
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 Ιδιαίτερη προσοχή δίνεται στους µοριακούς µηχανισµούς που 

προτείνονται για να εξηγήσουν τις επιπτώσεις στην υγεία των πολυφαινολών 

που σχετίζονται µε το οξειδωτικό στρες και οδηγούν σε παθολογικές 

καταστάσεις, όπως ο καρκίνος, οι καρδιαγγειακές παθήσεις, ο διαβήτης τύπου 

ΙΙ, η παχυσαρκία και οι νευροεκφυλιστικές ασθένειες, και οι φλεγµονές [161]. 

Στοιχεία από µελέτες σε ανθρώπους δείχνουν ότι ο µακροχρόνιος 

περιορισµός θερµίδων µε επαρκή πρόσληψη των θρεπτικών συστατικών 

οδηγεί σε διάφορες µεταβολικές προσαρµογές που µειώνουν τον κίνδυνο 

ανάπτυξης διαβήτη τύπου 2, υπέρτασης, καρδιαγγειακής νόσου και τον 

καρκίνο. Επιπλέον, ο περιορισµός θερµίδων αντιτίθεται στις αναµενόµενες µε 

την ηλικία µεταβολές στη µυοκαρδιακή δυσκαµψία, την αυτόνοµη λειτουργία 

και την έκφραση του γονιδίου στον ανθρώπινο σκελετικό µυ. Ωστόσο, είναι 

πιθανό ότι κάποιες από τις ευεργετικές επιδράσεις στις µεταβολές της υγείας 

δεν οφείλονται αποκλειστικά στον περιορισµό, αλλά µε τις υψηλής ποιότητας 

δίαιτες που δίδονται από τους επαγγελµατίες, όπως προτείνεται από 

δεδοµένα που συλλέγονται σε άτοµα που καταναλώνουν αυστηρές 

χορτοφαγικές δίαιτες . Περισσότερες µελέτες χρειάζονται για να κατανοηθούν 

οι αλληλεπιδράσεις µεταξύ των τροποποιήσεων (π.χ. πρωτεΐνη / αµινοξέα, 

λιπαρά οξέα, βιταµίνες, φυτοχηµικά, και µέταλλα), ο βαθµός του περιορισµού 

των θερµίδων και η συχνότητα κατανάλωσης τροφίµων στη ρύθµιση της αντι-

γήρανσης του µεταβολισµού και των µοριακών οδών, και στην πρόληψη των 

ασθενειών που σχετίζονται µε την ηλικία [162]. 

 

2α) Σελήνιο (Se) και διατροφή 

 

Ενώ το σελήνιο (Se) είναι ένα βασικό ιχνοστοιχείο για τον άνθρωπο, 

επιδηµιολογικές µελέτες έχουν εγείρει ανησυχίες για την υπερβολική 

πρόσληψη Se που µπορεί να αυξήσει τον κίνδυνο ανάπτυξης σακχαρώδη 

διαβήτη τύπου 2 (T2DM). Ως στόχος µελέτης ήταν να προσδιορίσει τον 

αντίκτυπο του Se από τη βρώση από τον άνθρωπο και τους δείκτες της 

ευαισθησίας στην ινσουλίνη. Σε αρσενικούς χοίρους δόθηκε είτε επαρκής 

δίαιτα σε Se (0,17 mg Se / kg) ή υπερ πρόσληψη σε Se(0,50 mg Se / kg) 

δίαιτα. Μετά από 16 εβδοµάδες παρέµβασης, η ινσουλίνη και τα επίπεδα 
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χοληστερόλης στο πλάσµα νηστείας είχαν ασήµαντη αύξηση στην υψηλή 

πρόσληψη Se, ενώ οι συγκεντρώσεις της γλυκόζης νηστείας δεν διέφεραν 

µεταξύ των δύο οµάδων. Στο σκελετικό µυ µε την υψηλή δίατα σε Se, η 

δραστικότητα υπεροξειδάσης της γλουταθειόνης ήταν αυξηµένη, η γονιδιακή 

έκφραση του O1 παράγοντα µεταγραφής και του υποδοχέα που 

ενεργοποιείται από πολλαπλασιαστή αυξήθηκαν, ενώ η έκφραση του γονιδίου 

του γλυκολυτικού ενζύµου, η πυροσταφυλική κινάση, µειώθηκε.  

Στο σπλαχνικό λιπώδη ιστό στην υψηλή δίαιτα σε Se, τα επίπεδα 

mRNA του ρυθµιστικού στοιχείου στερόλης που είναι παράγοντας 

µεταγραφής 1 αυξήθηκαν. 

Συµπερασµατικά, η υψηλή κατανάλωση Se µπορεί να επηρεάσει την 

έκφραση και τη δραστηριότητα των πρωτεϊνών που εµπλέκονται στο 

µεταβολισµό της ενέργειας σε σηµαντικούς ιστούς στόχους της ινσουλίνης, αν 

και αυτό δεν είναι πιθανώς επαρκές για να επάγει διαβήτη [16] 

 

Β3) Γονίδια γεύσης 

 

Οι άνθρωποι παρουσιάζουν σηµαντικές διαφορές στην ευαισθησία της 

γεύσης σε πολλές διαφορετικές ουσίες. Μέρος αυτού του χαρακτηριστικού 

είναι γνωστό ότι είναι γενετικής προέλευσης, και πολλές διαφορές µεταξύ των 

ατόµων είναι πιθανό να καθορίζονται µερικώς ή πλήρως από γενετικούς 

µηχανισµούς. Πρόσφατες πρόοδοι στην κατανόηση της γεύσης σε µοριακό 

επίπεδο έχουν παράσχει υποψήφια γονίδια που µπορούν να αξιολογηθούν 

για συνεισφορές σε φαινοτυπικές διαφορές στις ικανότητες της γεύσης. Αυτή η 

προσέγγιση έχει παράσχει µια κατανόηση της διαφοράς, στη δυνατότητα να 

δοκιµάσουµε phenylthiocarbamide (PTC), έτσι έχουν επιλυθεί µακροχρόνιες 

διαµάχες σχετικά µε τη γενετική αυτού του κλασικού ανθρώπινου γενετικού 

χαρακτηριστικού. Σηµαντική διαφοροποίηση αλληλουχίας κωδικοποίησης 

υπάρχει στα γονίδια των υποδοχέων της γεύσης, γεγονός που υποδηλώνει 

ότι η PTC γευσιγνωσίας µπορεί να υποδεικνύει αισθητηριακές διακυµάνσεις 

στη γενικότερη γεύση. Ωστόσο, πολλές πλευρές της αντίληψης της γεύσης 

παραµένουν ανεπαρκώς χαρακτηρισµένες. Η καλύτερη κατανόηση των 

συστατικών της αλµυρής και ξινής γεύσης εξακολουθεί να είναι απαραίτητη, 

όπως υπάρχει ήδη µια πιο ολοκληρωµένη εικόνα για τους µεταγενέστερους 
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µηχανισµούς σηµατοδότησης για όλες τις λεπτοµέρειες της γεύσης. 

Γενικότερες µελέτες σύνδεσης µεταξύ των γενετικών δεικτών και φαινοτύπων 

γεύσης µπορούν να αποκαλύψουν γονίδια που κωδικοποιούν πρωτεΐνες που 

προηγουµένως δεν υπήρχαν υποψίες ότι εµπλέκονται σε αυτή την αισθητήρια 

διαδικασία [164]. 

Η αντίληψη της γεύσης διαδραµατίζει βασικό ρόλο στον καθορισµό των 

ατοµικών προτιµήσεων των τροφίµων και των διατροφικών συνηθειών. 

Ατοµικές διαφορές στην αντίληψη του πικρού, του γλυκού, του ξινού ή τού 

αλµυρού µπορεί να επηρεάσουν τις διατροφικές συνήθειες, που επηρεάζουν 

τη διατροφική κατάσταση και τη διατροφή που σχετίζονται µε τον κίνδυνο 

χρόνιων ασθενειών. Εκτός από αυτές τις αισθήσεις, στα συνήθη γευστικά 

ερεθίσµατα υπάρχουν αυξανόµενες ενδείξεις ότι «το λίπος στη τροφή» µπορεί 

να αντιπροσωπεύει µια έκτη «αίσθηση» . Αρκετοί υποδοχείς γεύσης έχουν 

ταυτοποιηθεί εντός γεύσης κυτταρικών µεµβρανών στην επιφάνεια της 

γλώσσας, και περιλαµβάνουν την οικογένεια T2R που είναι υποδοχείς πικρής 

γεύσης, οι υποδοχείς T1R που συνδέονται µε γλυκιά αντίληψη της γεύσης, και 

οι PKD1L3, PKD2L1 δίαυλοι ιόντων που συνδέονται µε την ξινή γεύση, και το 

ολοκλήρωµα µεµβρανικής πρωτεΐνης CD36, ο οποίος είναι ένας υποθετικός 

υποδοχέας του «γεύση λίπους». Επιπροσθέτως, τα επιθηλιακά κανάλια 

νατρίου και βανιλλοειδούς υποδοχέα TRPV1, µπορεί να ευθύνονται για την 

αντίληψη της αλµυρής γεύσης. Κοινοί πολυµορφισµοί γονιδίων που 

εµπλέκονται στην αντίληψη της γεύσης µπορεί να ευθύνονται για µερικές από 

τις ατοµικές διαφορές στις διατροφικές προτιµήσεις και τις διατροφικές 

συνήθειες εντός και µεταξύ των πληθυσµών. Αυτή η µεταβλητότητα θα 

µπορούσε να επηρεάσει τις επιλογές των τροφίµων και τις διατροφικές 

συνήθειες, που µπορούν να επηρεάσουν την υγεία και τη διατροφική 

κατάσταση και τον κίνδυνο χρόνιων ασθενειών [165]. 

  

 

 

 

 

 

 



Τµήµα ∆ιατροφής & ∆ιαιτολογίας 

60 

 

3α) Γεύση ένας «διατροφικός φύλακας» 

 

Η γεύση συχνά αναφέρεται ως ο παράγοντας µε την µεγαλύτερη 

σηµασία στην επιλογή των τροφίµων, και έχει χαρακτηριστεί ως ο 

«διατροφικός φύλακας» του σώµατος. Μεταβολές στα γονίδια των υποδοχέων 

της γεύσης µπορεί να οδηγήσουν σε διαφορετική αντίληψη του γλυκού και 

πικρού στη γεύση, ενώ λιγότερα στοιχεία είναι γνωστά σχετικά µε τη γενετική 

του ξινού και του αλµυρού στη γεύση. Υπάρχουν πάνω από 25 γονίδια για την 

πικρή γεύση, εκ των οποίων το TAS2R38 είναι ένα από τα πλέον µελετηµένα. 

Αυτό το γονίδιο είναι ευρέως συντονισµένο µε την αντίληψη των πικρών 

ενώσεων θειουρίας, τα οποία βρίσκονται στα λαχανικά και σε άλλες τροφές µε 

οφέλη για την υγεία, όπως το πράσινο τσάι και η σόγια. Παραλλαγές σε αυτό 

το γονίδιο συµβάλουν σε τρεις οµάδες ατόµων: σούπερ γευσιγνώστες, µεσαίοι 

γευσιγνώστες και σε µη γευσιγνώστες. Οι διαφορές στην κατάσταση του 

γευσιγνώστη έχουν συνδεθεί µε το σωµατικό βάρος, τον αλκοολισµό, τις 

προτιµήσεις για τη ζάχαρη, το λίπος και τις προτιµήσεις των 

οπωροκηπευτικών. Ωστόσο, η γενετική προδιάθεση για τις διατροφικές 

προτιµήσεις µπορεί να αντισταθµιστεί από τις επιδράσεις του περιβάλλοντος, 

και λίγες µελέτες έχουν εξετάσει και τα δύο. Η µελέτη Tastebuddies είχε στόχο 

την υιοθέτηση µιας ολιστικής προσέγγισης, εξετάζοντας τόσο γενετικούς όσο 

και περιβαλλοντικούς παράγοντες, τόσο σε παιδιά αλλά και ενήλικες. Η 

γευσιγνωσία, η ηλικία και το φύλο ήταν οι πλέον σηµαντικές επιρροές στις 

προτιµήσεις των τροφίµων, ενώ ο γονότυπος ήταν λιγότερο σηµαντικός. Η 

αντίληψη γεύσης σχετιζόταν µε τον ∆ΜΣ στις γυναίκες: οι µη γευσιγνώστες 

είχαν υψηλότερο ∆ΜΣ από τους µέσους δοκιµαστές ή σούπερ γευσιγνώστες. 

Η πρόσληψη θρεπτικών συστατικών επηρεάστηκε τόσο από το φαινότυπο και 

το γονότυπο για όλη την οµάδα, και στις γυναίκες, η παραλλαγή AVI του 

γονιδίου TAS2R38 συνδέθηκε µε ένα υγιεινό και θρεπτικό σχέδιο διατροφής 

[166]. 

 

Τα πρώτα χρόνια της ζωής σηµατοδοτούν µια περίοδο ταχείας 

ανάπτυξης και διαιτητικής αλλαγή, καθώς τα παιδιά έχουν µια µετάβαση από 

µια αποκλειστική διατροφή µε γάλα σε µια τροποποιηµένη δίαιτα ενηλίκων. 

Κατά τη διάρκεια αυτών των πρώτων ετών, η µάθηση των παιδιών σχετικά µε 
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τα τρόφιµα και τις διατροφικές συνήθειες διαδραµατίζει κεντρικό ρόλο στη 

διαµόρφωση επιλογής τροφίµων, στη ποιότητα διατροφής και το σωµατικό 

βάρος. Οι γονείς παίζουν έναν ισχυρό ρόλο στη διατροφική συµπεριφορά των 

παιδιών, παρέχοντας τόσο τα γονίδια αλλά και το περιβάλλον για τα παιδιά. 

Για παράδειγµα, µπορούν να επηρεάσουν την ανάπτυξη των παιδιών µε 

προτιµήσεις και διατροφικές συµπεριφορές, καθιστώντας ορισµένες τροφές 

διαθέσιµές και άλλες όχι, δρώντας έτσι ως πρότυπο της διατροφικής 

συµπεριφοράς. Επιπλέον, οι γονείς χρησιµοποιούν πρακτικές σίτισης, που 

έχουν εξελιχθεί εδώ και χιλιάδες χρόνια, για να προωθήσουν σχέδια της 

πρόσληψης τροφής που είναι απαραίτητα για την ανάπτυξη και την υγεία των 

παιδιών. Ωστόσο, στο τρέχον περιβάλλον φαγητού, που χαρακτηρίζεται από 

πάρα πολύ φθηνά και εύγευστα, µε ενέργεια πυκνά τρόφιµα, αυτές οι 

παραδοσιακές πρακτικές σίτισης µπορεί να προωθήσουν την υπερφαγία και 

την αύξηση βάρους. Για να αντιµετωπίσουν την πρόκληση της προώθησης 

του υγιούς βάρους στα παιδιά στο σηµερινό φαγητό, οι γονείς χρειάζονται 

καθοδήγηση σχετικά µε εναλλακτικές λύσεις στις παραδοσιακές πρακτικές 

σίτισης [167]. 

Οι γενετικές παραλλαγές στην υποµονάδα του υποδοχέα για γλυκιά 

γεύση του γονιδίου TAS1R2 µπορεί να συµβάλουν στις διαφοροποιήσεις στην 

κατανάλωση ζάχαρης. 

Σκοπός µελέτης ήταν να καθοριστεί εάν οι παραλλαγές Ser9Cys και 

Ile191Val του TAS1R2 συνδέθηκαν µε τις διαφορές στην κατανάλωση των 

σακχάρων σε δύο πληθυσµούς. 

 

Στο πρώτο πληθυσµό συµπεριελήφθησαν 1.037 νέοι χωρίς διαβήτη 

στους οποίους αξιολογήθηκε η διαιτητική πρόσληψη χρησιµοποιώντας για ένα 

µήνα, ένα ερωτηµατολόγιο συχνότητας κατανάλωσης 196 τροφίµων. Ο 

δεύτερος πληθυσµός αποτελούνταν από 100 άτοµα µε διαβήτη τύπου 2, των 

οποίων η διαιτητική πρόσληψη αξιολογήθηκε µε τη χρήση δύο οµάδων 

τροφίµων που τους χορηγήθηκε για δύο εβδοµάδες. ∆ιαιτητικές συµβουλές 

δόθηκαν µεταξύ των εγγραφών των τροφίµων 1 και 2. 

Στον πρώτο πληθυσµό , η παραλλαγή Ile191Val µε το ∆ΜΣ 

ανιχνεύθηκε να έχει αλληλεπίδραση για την κατανάλωση των σακχάρων, και η 

επίδραση του γονοτύπου ήταν σηµαντική µόνο σε άτοµα µε ∆ΜΣ ≥ 25 (n = 
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205). Σε σύγκριση µε τα οµόζυγα άτοµα για το αλληλόµορφο Ile,οι Val φορείς 

καταναλώναν λιγότερα σάκχαρα. Εκτιµήσεις παλινδρόµησης του ∆ΜΣ που 

συνδέεται µε τη συνολική κατανάλωση ζάχαρης και το γονότυπο lle / lle , οι 

Val φορείς συσχετίζονται µε ∆ΜΣ 23,5. Στο δεύτερο πληθυσµό , οι φορείς Val 

κατανάλωναν επίσης λιγότερη ζάχαρη από ό, τι τα άτοµα µε το γονότυπο lle/ 

lle στο αρχείο των τροφίµων 2, και η ζάχαρη ήταν το µόνο συστατικό που 

µειώθηκε σηµαντικά σε φορείς Val που έλαβαν διατροφικές συµβουλές. 

Τα ευρήµατά µας δείχνουν ότι µια γενετική παραλλαγή του TAS1R2 

επηρεάζει την συνήθης κατανάλωση σακχάρων, ενώ οι διατροφικές 

συµβουλές µπορεί να συµβάλουν στην ατοµική αλλαγή της συµπεριφοράς 

[168]. 

 

Οι υποδοχείς για αισθητηριακή απόκριση του λίπους δεν έχουν 

ταυτοποιηθεί. ∆ύο γονίδια όµως αναφέρονται ότι µπορούν να διαδραµατίσουν 

έναν ρόλο στην αντίληψη του λίπους και την προτίµηση σε ανθρώπους, τα 

οποία είναι το TAS2R38 και το CD36. Το TAS2R38 είναι ένας υποδοχέας για 

ενώσεις πικρής γεύσης, συµπεριλαµβανοµένων των 6-ν-προπυλοθειουρακίλη 

(PROP) και phenylthiocarbamide (PTC). Μη γευσιγνώστες αυτών των 

ενώσεων τείνουν να είναι φτωχοί σε διακρίσεις του λίπους στα τρόφιµα, αν και 

προτιµούν τρόφιµα µε υψηλότερα λιπαρά έναντι αυτών των τροφίµων. Το 

CD36 εκφράζεται σε πολλούς τύπους κυττάρων συµπεριλαµβανοµένων των 

κυττάρων γεύσης, και παίζει έναν κρίσιµο ρόλο στις προτιµήσεις λίπους στα 

ζώα. Σε µελέτες που διεξήχθησαν σε ενήλικες της Αφρικής και της Αµερικής, 

εντοπίστηκε µια παραλλαγή του γονιδίου CD36, το rs1761667, τα άτοµα που 

έχουν τον γονότυπο A / A σε αυτό το αλληλόµορφο έχουν την τάση να 

αρέσκονται σε ιταλικές κρεµώδεις σάλτσες και για σαλάτες από εκείνους που 

έχουν άλλους γονότυπους σε αυτό το αλληλόµορφο. Επιπλέον, τα άτοµα Α / 

Α αναφέρουν µεγαλύτερη προτίµηση για τα πρόσθετα λίπη, τα έλαια και τα 

spreads (π.χ. µαργαρίνη). Υποθέτοντας ότι τα στοιχεία αυτά επιβεβαιώνονται 

και σε άλλους πληθυσµούς, ο έλεγχος για CD36 γονότυπο µπορεί να παρέχει 

χρήσιµες πληροφορίες σε εταιρείες τροφίµων για τροποποιηµένα προϊόντα µε 

λιπαρά [169]. 
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 Ο σκοπός µελέτης ήταν να χρησιµοποιηθεί ένα µοντέλο 

αλληλεπίδρασης γονιδίου και περιβάλλοντος για δοκιµή για διαφορές στην 

αποδοχή των τροφίµων και το σωµατικό βάρος των παιδιών. 

Η κληρονοµική δυνατότητα να δοκιµαστεί το 6-n-προπυλθειουρακίλη 

(PROP) αξιολογήθηκε ως δείκτης της ανταπόκρισης της γεύσης. Το 

περιβάλλον των τροφίµων χαρακτηρίστηκε ως «υγιεινό» ή «ανθυγιεινό» µε 

βάση τα καταστήµατα που πωλούν φρούτα / λαχανικά και τα γρήγορα 

φαγητά. Η οµάδα αποτελούνταν από 120 παιδιά, ηλικίας από 4 έως 6 ετών, 

που έχουν καταγωγή από τη Νέα Υόρκη στο διάστηµα από το 2005 έως το 

2010. Η θέση PROP, η αποδοχή των τροφίµων, και τα ανθρωποµετρικά 

χαρακτηριστικά αξιολογήθηκαν στο εργαστήριο. Με βάση µια δοκιµή 

διαλογής, τα παιδιά είχαν ταξινοµηθεί ως γευσιγνώστες PROP ή µη-

γευσιγνώστες. Ιεραρχική ανάλυση γραµµικών µοντέλων διασποράς 

πραγµατοποιήθηκε για να εξετάσει τις διαφορές στην αποδοχή των τροφίµων 

και του ∆ΜΣ z-scores ως συνάρτηση της κατάστασης PROP, στο περιβάλλον 

των τροφίµων «υγιεινό» εναντίον «ανθυγιεινό» και την αλληλεπίδρασή τους. 

Τα αποτελέσµατα έδειξαν µία αλληλεπίδραση µεταξύ της κατάστασης 

δοκιµαστή και του περιβάλλοντος και την αποδοχή των τροφίµων. Τα παιδιά 

µη γευσιγνώστες επιλέγουν το υγιές περιβάλλον, µε τα τρόφιµα που είχαν 

µεγαλύτερη αποδοχή ήταν αυτά των λαχανικών έναντι των παιδιών που ζουν 

σε υγιές περιβάλλον και έχουν ταξινοµηθεί ως γευσιγνώστες PROP. 

Επιπλέον, οι µη-γευσιγνώστες από το ανθυγιεινό περιβάλλον τροφίµων είχαν 

το υψηλότερο ∆ΜΣ z-score από όλες τις άλλες οµάδες.  

Ενσωµατώνοντας γενετικούς δείκτες της γεύσης σε µελέτες που 

αξιολογούν το δοµηµένο περιβάλλον µπορεί να βελτιωθεί η ικανότητα των εν 

λόγω µέτρων για την πρόβλεψη του κινδύνου για την παχυσαρκία και τις 

διατροφικές συµπεριφορές [170]. 

 

Ορισµένα παχύσαρκα άτοµα έχουν αναφερθεί ότι παρουσιάζουν 

υψηλές διαφορές για τη γευστική ανίχνευση των λιπιδίων µέσω υποδοχέων, 

όπως το CD36. Σε πρόσφατη µελέτη έλαβαν µέρος 203 παχύσαρκες γυναίκες 

από την Τυνησία. Η γονοτυποποίηση των γονιδίων του TNF-α (rs1800629), 

του IL-6 (rs1800795) και του CD36 (rs1761667) διεξήχθη για να συνδεθεί µε 

τα όρια αντίληψης των λιπιδίων στη γεύση. Η κατανοµή του γονότυπου CD36 
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είχε ως εξής: GG (n 42), AG (n 102) και ΑΑ (n 59). Οι γυναίκες µε τον CD36 

GG γονότυπο επέδειξαν δια στόµατος όρια ανίχνευσης για ελαϊκό οξύ, που 

ήταν τρεις φορές χαµηλότερα από τις γυναίκες µε το γονότυπο ΑΑ CD36. Η 

παρούσα µελέτη επιβεβαιώνει ένα υψηλό επίπεδο σε ανίχνευση του 

γευστικού λίπους  στις παχύσαρκες γυναίκες µε το γονότυπο CD36 ΑΑ, αλλά 

δεν υπάρχει σηµαντική συσχέτιση µε τους πολυµορφισµούς IL-6 και γονιδίου 

TNF-α [171]. 

Το γονίδιο ENaC έχει από καιρό αναγνωριστεί ότι παίζει ζωτικό ρόλο 

στην αρτηριακή πίεση (BP), για τη συµµετοχή του στην ισορροπία των υγρών. 

Τα γονίδια που κωδικοποιούν τις τρεις υποµονάδες ENaC οµοίως 

συµβάλλουν σηµαντικά στην υπέρταση, τόσο σε σπάνιες µονογονιδιακές 

ασθένειες όσο και στον γενικό πληθυσµό. Ο ασυνήθιστα υψηλός αριθµός των 

γενετικών παραλλαγών που σχετίζονται µε πολύπλοκα γνωρίσµατα, 

συµπεριλαµβανοµένης της αρτηριακής πίεσης, που βρίσκονται σε µη-

κωδικοποιηµένες περιοχές υποδηλώνουν συµµετοχή αυτών των παραλλαγών 

σε ρυθµιστικές λειτουργίες. Αυτό µπορεί να συνεπάγεται διαφορετική ρύθµιση 

της έκφρασης σε διάφορους ιστούς. Αναδυόµενες αποδείξεις δείχνουν ότι το 

ENaC διαδραµατίζει σηµαντικό ρόλο στον καθορισµό της αρτηριακής πίεσης 

όχι µόνο µέσω των δράσεών του στο νεφρό, αλλά και σε άλλους ιστούς που 

συνήθως εµπλέκονται στη ρύθµισή της. Το ENaC στο κεντρικό νευρικό 

σύστηµα, προτείνεται να ρυθµίσει την αρτηριακή πίεση µέσω συµπαθητικού 

νευρικού συστήµατος. Πρόσφατα στοιχεία δείχνουν ότι το ENaC συµβάλλει 

στην αγγειακή λειτουργία. Πρόσθετοι ρόλοι ενδεχοµένως περιλαµβάνουν την 

έναρξη του αντανακλαστικού υποδοχέα µέσω του ENaC στην υψηλή 

πρόσληψη αλατιού στη γλώσσα [172].  
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Β4) Κατανάλωση ειδικών τροφίµων και γονίδια 

 

Επιδηµιολογικές µελέτες έχουν τεκµηριώσει ότι η αυξηµένη πρόσληψη 

ενέργειας και η µειωµένη κατανάλωση τροφών µε υψηλή περιεκτικότητα σε 

φυτικές ίνες, καθώς και η καθιστική ζωή, ήταν µεταξύ των παραγόντων για την 

επιδηµία της παχυσαρκίας. Πρόσφατες µελέτες συσχέτισης σε επίπεδο 

γονιδιώµατος εντόπισαν αρκετά γονίδια που σχετίζονται µε πειστικό τρόπο 

στον κίνδυνο παχυσαρκίας, συµπεριλαµβανοµένης της µάζας του λίπους και 

του γονιδίου της µελανοκορτίνης στον υποδοχέα 4. Οι µελέτες για την 

αλληλεπίδραση γονιδίων και περιβάλλοντος είναι ένα σχετικά νέο πεδίο. 

Εξετάζονται ειδικά τα στοιχεία για την αλληλεπίδραση γονιδίων-

περιβάλλοντος, ιδιαίτερα από µελέτες παρατήρησης και τυχαιοποιηµένες 

µελέτες παρέµβασης. Οι γνώσεις σχετικά µε την αλληλεπίδραση µεταξύ 

γενετικών και περιβαλλοντικών συνιστωσών µπορεί να διευκολύνουν την 

επιλογή των πιο αποτελεσµατικών και συγκεκριµένων µέτρων για την 

πρόληψη της παχυσαρκίας µε βάση το εξατοµικευµένο γενετικό make-up 

[173]. 

 

Σύγχρονη έρευνα έχει δείξει ότι ένας υψηλός αριθµός ατόµων 

εξαρτηµένων απ το αλκοόλ και τα φάρµακα έχουν µια προτίµηση για πιο 

γλυκές γεύσεις, ειδικά για τρόφιµα µε υψηλή συγκέντρωση σακχαρόζης. 

Επιπλέον, αµφότερες µελέτες σε ανθρώπους και ζώα έδειξαν ότι σε 

ορισµένους εγκεφάλους η πλούσια κατανάλωση ζάχαρης στα τρόφιµα ή σε 

ποτά πριµοδοτεί την απελευθέρωση των ενδορφινών και της ντοπαµίνης για 

ευφορία, εντός του επικλινή πυρήνα, µε έναν τρόπο παρόµοιο όπως σε 

κατάχρηση φαρµάκων. Έχει επίσης παρατηρηθεί ότι τα βιολογικά παιδιά των 

αλκοολικών γονέων, ιδίως των αλκοολικών πατέρων, διατρέχουν µεγαλύτερο 

κίνδυνο να έχουν µια ισχυρή γλυκιά προτίµηση, και αυτό µπορεί να εκδηλωθεί 

µε κάποια διατροφική διαταραχή. Κατά τις δύο τελευταίες δεκαετίες η έρευνα 

διαπίστωσε ότι τα συγκεκριµένα γονίδια µπορούν να κρύβονται πίσω από τη 

γλυκιά προτίµηση στη χρήση οινοπνευµατωδών και ναρκωτικών από 

εξαρτηµένα άτοµα, καθώς και σε βιολογικά παιδιά των αλκοολικών. Φαίνεται 

επίσης να είναι µερικά κοινά γενετικών δεικτών µεταξύ εξάρτησης από το 
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αλκοόλ, της βουλιµίας, και της παχυσαρκίας, όπως το γονίδιο του υποδοχέα 

της ντοπαµίνης 2 µε το αλληλόµορφο Α1 [174].  

 

Πρόσφατα ευρήµατα έχουν εξετάσει διαιτητικές, γενετικές και 

γονιδιακές αλληλεπιδράσεις της διατροφής που συµβάλλουν στη 

συσσώρευση του λίπους στο ήπαρ κατά τη διάρκεια της ανάπτυξης µε 

ιδιαίτερη έµφαση στις καταστάσεις που αφορούν την ποσότητα κατανάλωσης 

υδατανθράκων και την κατανάλωση ζάχαρης.  

∆ιαιτητικά οι υδατάνθρακες, και ιδιαίτερα τα σάκχαρα συµβάλλουν στην 

αυξηµένη συσσώρευση λίπους στο ήπαρ, λόγω του λιπογόνου δυναµικού της 

φρουκτόζης κατά τη διάρκεια του ηπατικού µεταβολισµού. Επιπλέον, 

πρόσφατες µελέτες σε επίπεδο γονιδιώµατος εντόπισαν αρκετούς 

πολυµορφισµούς που συµβάλλουν στην αυξηµένη συσσώρευση λίπους στο 

ήπαρ, µε µερικά από αυτά τα γονίδια να σχετίζονται µε διαιτητική κατανάλωση 

υδατανθράκων και ζάχαρης. Ειδικότερα, το γονίδιο PNPLA3, το οποίο είναι 

ιδιαίτερα διαδεδοµένο στους ισπανόφωνους, συµβάλλει στην υπερβολική 

συσσώρευση του λίπους στο ήπαρ και αρχίζει σε νεαρή ηλικία, ιδίως στο 

πλαίσιο της υψηλής κατανάλωσης ζάχαρης. 

 

Ορισµένοι γενετικοί παράγοντες, συµπεριλαµβανοµένων του PNPLA3, 

της γλυκοκινάσης, που είναι ρυθµιστική πρωτεΐνη, και του APOC3 που 

συµβάλλουν στην αυξηµένη συσσώρευση λίπους στο ήπαρ, µε τα 

αποτελέσµατα αυτά να εκδηλώνονται σε νεαρή ηλικία. Οι ισπανόφωνοι 

ειδικότερα είναι σε υψηλή θέση κινδύνου για ηπατική συσσώρευση λίπους 

λόγω της υψηλότερης συχνότητας των γενετικών παραλλαγών όπως του 

PNPLA3 και της γλυκοκινάσης καθώς και την αλληλεπίδραση µεταξύ του 

PNPLA3 µε τη ζάχαρη [175]. 
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Μελέτες σε ενήλικες δείχνουν σχέση µεταξύ του αλληλόµορφου 7R του 

γονιδίου DRD4 για αυξηµένη διατροφική κατανάλωση µε ή χωρίς την 

παρουσία παχυσαρκίας στα άτοµα αυτά και ιδιαίτερα στις γυναίκες. 

Εξετάσθηκε αν το 7R συνδέεται µε τη συνολική θερµιδική πρόσληψη και τις 

επιλογές των τροφίµων στα παιδιά της προσχολικής ηλικίας. 

 

Παιδία τεσσάρων ετών µε συνολικό αριθµό συµµετεχόντων 150, 

έλαβαν µέρος σε µια προοπτική µελέτη στον Καναδά, που τους χορηγήθηκε 

σε εργαστήριο ένα δοκιµαστικό γεύµα µε τη µορφή σνακ. Οι µητέρες 

συµπλήρωσαν επίσης ένα ερωτηµατολόγιο συχνότητας κατανάλωσης 

τροφίµων για την συνήθη κατανάλωση τροφίµων από τα παιδιά. Συνολικά τα 

θερµιδικά συστατικά και τα επιµέρους µακροθρεπτικά συστατικά κατά τη 

διάρκεια του γεύµατος των σνακ των συγκεκριµένων τύπων τροφίµων, όπως 

αναφέρεται στα ηµερολόγια των τροφίµων, συγκρίθηκαν σε όλους τους 7R 

φορείς του αλληλόµορφου έναντι µη φορέων, µε βάση το τρέχον ∆ΜΣ ως 

κοινή µεταβλητή. 

 

Βρέθηκαν σηµαντικές αλληλεπιδράσεις µε το φύλο και το γονότυπο για 

το λίπος και την πρόσληψη πρωτεϊνών κατά τη διάρκεια της δοκιµής του 

σνακ. ∆οκιµές αποκάλυψαν ότι στα κορίτσια, αλλά όχι στα αγόρια, οι 

µεταφορείς 7R έτρωγαν περισσότερο λίπος και πρωτεΐνες από ότι οι µη 

φορείς. Με βάση τα ηµερολόγια τροφίµων και στα δύο φύλα οι 7R φορείς 

κατανάλωναν περισσότερες µερίδες παγωτού και λιγότερα λαχανικά, αυγά, 

καρύδια και ψωµί ολικής, γεγονός που υποδηλώνει ένα λιγότερο υγιεινό 

πρότυπο της συνήθους κατανάλωσης τροφίµων. 

 

Το 7R αλληλόµορφο του γονιδίου DRD4 επηρεάζει την πρόσληψη των 

µακροθρεπτικών συστατικών και συγκεκριµένες επιλογές τροφίµων. Το 

συγκεκριµένο µοτίβο των αποτελεσµάτων αποτελεί περαιτέρω ένδειξη ότι για 

το αλληλόµορφο 7R, την υπερκατανάλωση τροφίµων και την παχυσαρκία των 

ενηλίκων µπορεί να προέρχονται από τις επιλογές τροφίµων που 

παρατηρούνται σε προσχολική ηλικία. ∆ιαχρονική παρακολούθηση αυτών 

των παιδιών θα βοηθήσει στην αποκατάσταση της σχέση αυτών των 

ευρηµάτων για τον κίνδυνο της παχυσαρκίας και την πρόληψη [176]. 
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∆ιάφορες επιδηµιολογικές και προ κλινικές µελέτες έχουν δείξει ότι η 

τακτική κατανάλωση τροφών πλούσιων σε ανθοκυανίνες συνδέεται µε 

µειωµένο κίνδυνο χρόνιων ασθενειών, όπως τα καρδιαγγειακά νοσήµατα, ο 

καρκίνος και η παχυσαρκία. Ωστόσο, αποδίδοντας µια περιουσία για την υγεία 

σε ανθοκυανίνες ή άλλες κατηγορίες φλαβονοειδών µπορεί να περιορίζεται 

από την επιρροή των άλλων µεταβολιτών της φυτικής τροφής που 

καταναλώνονται στη διατροφή, που ενεργούν ως πιθανοί συγχυτικοί 

παράγοντες. Η ανάπτυξη ενός µοντέλου τροφίµων γονιδιακά αλλά και 

διατροφικά ταυτόσηµων, εκτός του τύπου αλλά και στην ποσότητα φυτικών 

βιοδραστών, αντιπροσωπεύει ένα σηµαντικό εργαλείο στις διατροφικές 

µελέτες. Η εκτεταµένη γνώση της ρύθµισης των φλαβονοειδών στον 

αραβόσιτο µπορεί να αξιοποιηθεί για να ληφθούν µοντέλα «ισογονιδιακών 

τροφίµων», τα οποία διαφέρουν µόνο στο περιεχόµενο των κατηγοριών των 

φλαβονοειδών. Μπορούν να ληφθούν στρατηγικές διατροφής, που να 

παρέχουν λειτουργικά τρόφιµα που µπορεί να χρησιµοποιηθούν για µελέτες 

διατροφής ανθρώπων αλλά και ζώων, µελέτες παρέµβασης δηλαδή για την 

εκτίµηση του ρόλου των φλαβονοειδών ή άλλων βιοδραστικών στην πρόληψη 

χρόνιων ασθενειών [177].  

 

Ο στόχος µελέτης ήταν να διερευνηθεί η σχέση µεταξύ διαβήτη τύπου 2 

και του καπνίσµατος, που αντιπροσωπεύει ένα µεγάλο αριθµό πιθανών 

συνεισφερόντων παραγόντων, και να διερευνηθούν οι δυνατότητες 

τροποποίησης των αποτελεσµάτων και ενδιάµεσων παραγόντων. 

Η Ευρωπαϊκή Προοπτική Μελέτη για τον Καρκίνο και τη ∆ιατροφή 

(EPIC) -InterAct είναι µια προοπτική µελέτη ανάµεσα σε οκτώ ευρωπαϊκές 

χώρες, µεταξύ των οποίων 12.403 περιπτώσεων εµφάνισης σακχαρώδη 

διαβήτη τύπου 2 και µία τυχαία κατηγορία µη ασθενών από 16.835 άτοµα. 

Μετά τον αποκλεισµό των ατόµων µε τα στοιχεία που λείπουν, οι αναλύσεις 

που περιελάµβαναν περιπτώσεις 10.327 µε διαβήτη τύπου 2 και 13.863 

άτοµα που δεν νοσούν. Η κατάσταση του καπνίσµατος χρησιµοποιήθηκε 

(ποτέ, πρώην, και ακόµα), µε τους µη καπνιστές ως αναφορά. Το 

συγκεκριµένο µοντέλο καταγραφής χρησιµοποιήθηκε για µετά ανάλυση για να 

εκτιµηθούν οι αναλογίες κινδύνου (HR) για το διαβήτη τύπου 2. 



Τµήµα ∆ιατροφής & ∆ιαιτολογίας 

69 

 

Στους άνδρες, οι αναλογίες κινδύνου για σακχαρώδη διαβήτη τύπου 2 

ήταν 1,40 για τους πρώην καπνιστές και 1,43 για τους νυν καπνιστές, 

ανεξάρτητα από την ηλικία, την εκπαίδευση, την πόλη, τη σωµατική 

δραστηριότητα, το αλκοόλ, τον καφέ , και την κατανάλωση κρέατος. Στις 

γυναίκες, οι συσχετίσεις ήταν ασθενέστερες, µε αναλογίες κινδύνου 1.18 και 

1,13 για τις πρώην και νυν καπνίστριες αντίστοιχα. Η σχέση έτεινε να είναι 

ελαφρώς ισχυρότερη σε άνδρες µε φυσιολογικό βάρος σε σύγκριση µε 

εκείνους µε συνολική παχυσαρκία. 

Πρώην και νυν καπνιστές συνδέονται µε υψηλότερο κίνδυνο για 

σακχαρώδη διαβήτη τύπου 2, σε σχέση µε το κάπνισµα έναντι των ανδρών 

και γυναικών που δεν κάπνιζαν ποτέ, ανεξάρτητα από το µορφωτικό επίπεδο, 

τη φυσική δραστηριότητα, την κατανάλωση αλκοόλ, και τη διατροφή. Το 

κάπνισµα µπορεί να θεωρηθεί ως ένα τροποποιήσιµος παράγοντας κινδύνου 

για διαβήτη τύπου 2, και θα πρέπει να ενθαρρύνονται τα άτοµα για διακοπή 

του καπνίσµατος για την πρόληψη του διαβήτη [178]. 

 

 Ο πρωταρχικός ρόλος της διατροφής είναι να παρέχει επαρκή 

θρεπτικά συστατικά για να πληρούν τις απαιτήσεις του µεταβολισµού ενός 

ατόµου, υπάρχει η λογική που υποστηρίζει την υπόθεση ότι, µε την ρύθµιση 

ειδικών λειτουργιών στόχων του σώµατος, µπορεί να βοηθήσει στην επίτευξη 

της βέλτιστης υγείας. Όσον αφορά την πρόληψη της οστεοπόρωσης, αφού η 

διαιτητική πρόσληψη του Ca είναι πιο πιθανό να είναι ανεπαρκής, κάθε 

στρατηγική στόχευσης για βελτίωση στην απορρόφηση Ca είναι πολύ 

ενδιαφέρουσα. Υπό αυτό το πρίσµα, ο φυσικός πολυσακχαρίτης ινουλίνη είναι 

πολύ ενδιαφέρον, ακόµα κι αν πρέπει να συλλεγούν περισσότερα στοιχεία 

στόχευσης του µεταβολισµού των οστών από τους επαγγελµατίες υγείας, για 

να υποστηριχτεί ενεργά η κατανάλωση του για την πρόληψη της γεροντικής 

οστεοπόρωσης. Εκτός από τον στόχο της πρόληψη της µετεµµηνοπαυσιακής 

οστεοπόρωσης, η ινουλίνη εξακολουθεί να αποτελεί πηγή για υποθετικές 

καινοτόµες παρεµβάσεις για διατροφές υγείας. Πράγµατι, χορηγείται σε 

συνδυασµό µε ισοφλαβόνες, που µπορούν να έχουν µια δυνατότητα για τη 

διατήρηση ή τη βελτίωση της οστικής µάζας, διαµορφώνοντας την 

βιοδιαθεσιµότητα των φυτο-οιστρογόνων [179]. 
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Γ) Εξατοµικευµένη διατροφή. Που βρισκόµαστε; 

 

∆ιατροφογενετική είναι η εφαρµογή της απόδοσης των γονιδιωµατικών 

εργαλείων στη µελέτη της διατροφής και η αλληλεπίδραση µεταξύ των 

γονιδίων, προκειµένου να εντοπιστούν τα διαιτητικά συστατικά που έχουν 

ευεργετικές ή δυσµενείς επιπτώσεις στην υγεία. Η διατροφή γίνεται πράγµατι 

ένας από τους περιβαλλοντικούς παράγοντες που επηρεάζουν τη γονιδιακή 

έκφραση. Μπορούµε να θεωρήσουµε την ∆ιατροφογενετική ως µια επιστήµη 

που έρχεται µετά από τον χαρακτηρισµό του ανθρώπινου γονιδιώµατος µέσω 

των γονιδιωµατικών τεχνικών από τα βιοχηµικά και επιδηµιολογικά στοιχεία, 

µε σκοπό να κατανοήσουµε τους αιτιολογικούς παράγοντες των χρόνιων 

ασθενειών, όπως ο καρκίνος, ο σακχαρώδης διαβήτης τύπου 2 (T2DM) , η 

παχυσαρκία, οι καρδιαγγειακές παθήσεις (CVD), το µεταβολικό σύνδροµο, 

κλπ. Η ∆ιατροφογενετική συνδέεται µε την ∆ιατροφογενωµική, η οποία µελετά 

τη γενετική βάση των διαφόρων επιµέρους ανταποκρίσεων στο ίδιο θρεπτικό 

ερέθισµα. Αυτό το φαινόµενο προκύπτει από τον πολυµορφισµό του γονιδίου. 

Ως συνέπεια τα γονίδια είναι σηµαντικά στον προσδιορισµό µιας λειτουργίας, 

αλλά η διατροφή είναι σε θέση να τροποποιήσει το βαθµό της έκφρασης του 

γονιδίου. Μια πραγµατικά εξατοµικευµένη διατροφή θα είναι µια διατροφή 

λαµβάνοντας υπόψη την διατροφική κατάσταση, τις διατροφικές ανάγκες µε 

βάση την ηλικία, τη σύνθεση του σώµατος, την εργασία και τις σωµατικές 

δραστηριότητες, αλλά και λαµβάνοντας υπόψη το γονότυπο. Η ενσωµάτωση 

όλων αυτών των πληροφοριών, και ιδίως αυτές που προκύπτουν από την 

γονιδιωµατική, πρωτεοµική και µεταβολική ανάλυση θα ήταν χρήσιµο να 

οριστούν σαν «διατροφικός φαινότυπος» [180]. 

 

Η υπόσχεση της διατροφογενωµικής είναι η εξατοµικευµένη διατροφή 

που θα οδηγήσει σε βελτιστοποίηση ή τη διατήρηση της καλής υγείας και την 

πρόληψη της ανάπτυξης των χρόνιων ασθενειών. Ο Σακχαρώδη διαβήτη 

τύπου 2 (T2DM) είναι ένα κορυφαίο πρόβληµα υγείας σε όλο τον κόσµο. Η 

τήρηση ενός µεσογειακού τύπου διατροφής, η ρύθµιση της πρόσληψης 

υδατανθράκων, και η τακτική άσκηση µπορεί να είναι επιθυµητά. Τέσσερα 

βασικά γονίδια ταυτοποιήθηκαν αρχικά: KCNJ11, PPAR-γ, TCF2, και WFS1,. 

Ωστόσο, µελέτες συσχέτισης σε επίπεδο γονιδιώµατος επιταχύνουν τις 
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γνώσεις µας για την γενετική των πολύπλοκων ασθενειών, και έχουν 

εντοπιστεί επτά άλλα βασικά γονίδια στον Σ∆ 2: CDKAL1, FTO, HHEX, IDE, 

IGF2BP2, SLC30A8, και TCF7L2. Αλληλεπιδράσεις γονιδίων και θρεπτικών 

συστατικών ή γονιδίων και περιβάλλοντος µπορεί να είναι σηµαντικές. Για 

παράδειγµα, η παραλλαγή PPAR-γ αποκρίνεται σε διαφορετικούς τύπους και 

επίπεδα λιπιδίων, ενώ η επίδραση της παραλλαγής του FTO µπορεί εν µέρει 

να ξεπεραστεί µε την άσκηση. Αρκετά από αυτά τα γονίδια δρουν µέσω 

επίδρασή τους στην γαστρεντερική οδό. Υπάρχουν αναλυτικά σύνολα 

δεδοµένων που αφορούν γονίδια, θρεπτικά συστατικά και άλλες µεταβλητές 

και την επιρροή τους στις διαδικασίες για την υγεία και την ασθένεια. Μια 

ακόµα µεγαλύτερη πρόκληση µπορεί να είναι σε εφαρµογή, οι αλλαγές σε 

επίπεδο πληθυσµού στη διατροφή και η συµπεριφορά του,  αξιοποιούν 

πλήρως το δυναµικό αυτού του τοµέα [181]. 

 

Μια εγγενής πολυπλοκότητα υπάρχει στην παθογένεση των κοινών 

ασθενειών. Η έννοια της αλληλεπίδρασης γονιδίων-περιβάλλοντος λαµβάνει 

στήριξη από τις αναδυόµενες αποδείξεις που προέρχονται κυρίως από 

µελέτες σχετικά µε την διατροφή και τα καρδιαγγειακά νοσήµατα (CVD) και 

διάφορους παράγοντες κινδύνου. Συσσωρευµένα στοιχεία δείχνουν ότι οι 

κοινές παραλλαγές σε υποψήφια γονίδια για το µεταβολισµό των λιπιδίων, 

φλεγµονών, και της παχυσαρκία συνδέονται µε την µεταβολή των επιπέδων 

πλάσµατος των κλασικών και νέων βιοδεικτών, του µεταβολικού συνδρόµου 

και του κινδύνου της καρδιαγγειακής νόσου. Σηµαντικοί συντελεστές αυτής 

της γνώσης ήταν µια σειρά από µεγάλες πληθυσµιακές µελέτες που περιείχαν 

πλούσια σε βάσεις δεδοµένα όσον αφορά τους φαινοτύπους και τις 

διατροφικές πληροφορίες στις οποίες είχαν προστεθεί γενετικά δεδοµένα. Αν 

και αυτή η προσέγγιση έχει ισχυρές ενδείξεις που υποστηρίζουν την έννοια 

των αλληλεπιδράσεων γονιδίων και διατροφής, η ρύθµιση των παραγόντων 

κινδύνου καρδιαγγειακής νόσου, και η αναπαραγωγή µεταξύ των µελετών 

είναι µάλλον απογοητευτική. Οι τρέχουσες µελέτες πληθυσµού αρχίζουν να 

ενσωµατώνουν πειραµατικές και αναλυτικές προσεγγίσεις που θα µπορούσαν 

να παρέχουν πιο σταθερά και ολοκληρωµένα αποτελέσµατα. Ωστόσο, άλλοι 

περιορισµοί, όπως το µέγεθος των πληθυσµών που απαιτούνται για την 

εξέταση των αλληλεπιδράσεων υψηλότερου επιπέδου, είναι ακόµη σηµαντικά 
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εµπόδια για τη µετατροπή αυτής της γνώσης σε πρακτικές εφαρµογές για τη 

δηµόσια υγεία. Παρ 'όλα αυτά, τα δεδοµένα από πολυάριθµες µοριακές και 

γενετικές επιδηµιολογικές µελέτες παρέχουν δελεαστικές ενδείξεις ότι οι 

αλληλεπιδράσεις γονιδίων και περιβάλλοντος, δηλαδή, η διαµόρφωση της 

διατροφής µέσω ενός γενετικού πολυµορφισµού επιδρά σε ένα συγκεκριµένο 

φαινότυπο (π.χ., τα επίπεδα της χοληστερόλης και η παχυσαρκία), µπορούν 

να αλληλεπιδρούν µε τρόπους όπως το να αυξάνουν τον κίνδυνο για 

ανάπτυξη χρόνιας νόσου, συµπεριλαµβανοµένης της επιδεκτικότητας στην 

ανάπτυξη του µεταβολικού συνδρόµου. Η εµπειρία που έχει αποκτηθεί από 

τους ασθενείς ή και τα άτοµα που διατρέχουν υψηλό κίνδυνο, πιο 

εξατοµικευµένες γενετικές προσεγγίσεις που βασίζονται στη διατροφή µπορεί 

να εφαρµοστούν προς την πρωτογενή πρόληψη και τη θεραπεία των CVDs 

και άλλων πολύπλοκων φλεγµονωδών νόσων [182]. 

 

Το µεταβολικό σύνδροµο (ΜΣ) είναι ένα οργανικό σύνδροµο των 

µεταβολικών παραγόντων κινδύνου που έχουν ως υπόβαθρο το θετικό 

ισοζύγιο θερµίδων και την καθιστική ζωή, µε την αυξανόµενη επικράτηση του 

να λαµβάνει επιδηµικές διαστάσεις. Η σηµασία του µεταβολικού συνδρόµου 

βρίσκεται στη σηµαντικότητα του ως προάγγελος διάφορων 

καρδιοµεταβολικών νοσηµάτων. Σε αυτό το σενάριο, οι κύριοι στόχοι της 

φαρµακευτικής θεραπείας για τους ασθενείς αυτούς είναι να επιτύχουν και να 

διατηρήσουν ένα βέλτιστο καρδιοµεταβολικό έλεγχο, συµπεριλαµβανοµένου 

των λιπιδίων, της γλυκόζης του αίµατος και την αρτηριακή πίεση, µε σκοπό 

την πρόληψη και την θεραπεία πιθανών επιπλοκών. Επιπλέον, η διατροφή 

έγινε κοινά αποδεκτός ακρογωνιαίος λίθος της θεραπείας για το µεταβολικό 

σύνδροµο, µε την προσδοκία ότι η κατάλληλη πρόσληψη ενέργειας και 

θρεπτικών ουσιών θα βελτιώσει τον έλεγχο του. Ωστόσο, το ερώτηµα που 

τίθεται είναι το κατά πόσον η διαιτητική θεραπεία µπορεί να απαιτήσει µια πιο 

εξατοµικευµένη προσέγγιση. Από αυτή την άποψη οι βελτιώσεις στη γενετική 

ανάλυση έχουν αυξηµένη κατανόηση του ρόλου της γενετικής σε αυτή την 

κατάσταση που σχετίζονται µε τη διατροφή [183].  
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Τα διαιτητικά λίπη και οι µεταβολίτες τους, δρουν ως στρεσογόνοι 

παράγοντες για την πρόκληση µιας προ-φλεγµονώδους ανοσολογικής 

απόκριση της οποία οι δυσλειτουργίες ρυθµίζουν πολλές βασικές λειτουργίες 

του µεταβολισµού. Πρόσφατες έρευνες δείχνουν ότι η διατροφή µε διάφορα 

λίπη µπορεί να έχει ποικίλες φλεγµονώδεις δυνατότητες. Ωστόσο οι µοριακοί 

µηχανισµοί που εµπλέκονται στη συζήτηση µεταξύ του διαιτητικού λίπους και 

την σύνθεση του «ανοσο-µεταβολισµού» παραµένουν αινιγµατικοί. Είναι 

πιθανό ότι τα λιπίδια, και τα παράγωγά τους, ρυθµίζουν διαφορικά την 

ενεργοποίηση της IL-1β και των φλεγµονωδών σηµατοδοτήσεων µέσω του 

σύµπλοκου NLRP3. Επίσης, από την µεταφραστική σκοπιά, ορισµένα 

θρεπτικά συστατικά και οι πιθανές αλληλεπιδράσεις µεταξύ των γονοτύπων 

των γονιδίων προσφέρουν τη δυνατότητα να µειωθεί η φλεγµονή µέσω 

εξατοµικευµένων προσεγγίσεων διατροφής [184]. 

 

Οι γενετικές εξετάσεις έχουν διευκολύνει την εύκολη πρόσβαση σε 

προσωπικές γενετικές πληροφορίες που σχετίζονται µε την υγεία και τη 

διατροφή. Ωστόσο, οι αντιλήψεις των ανθρώπων για τις διατροφικές 

πληροφορίες που παρέχονται από τις δοκιµές αυτές δεν έχουν αξιολογηθεί. 

Οι στόχοι µελέτης ήταν να εκτιµήσει τις ατοµικές αντιλήψεις της 

εξατοµικευµένης διατροφής και των γενετικών δοκιµών για να καθοριστεί αν 

µια εξατοµικευµένη διατροφική παρέµβαση τροποποιεί τις αντιλήψεις. 

 

Μια διπλή τυχαιοποιηµένη ελεγχόµενη µελέτη παράλληλων οµάδων 

διεξήχθη ανάµεσα σε υγιείς άνδρες και γυναίκες ηλικίας 20 έως 35 ετών (n = 

138). Οι συµµετέχοντες στην οµάδα παρέµβασης (n = 92) έλαβαν µια έκθεση 

µε βάση το DNA τους, µε διατροφικές συµβουλές, ενώ εκείνοι στην οµάδα 

ελέγχου (n = 46) είχαν µια γενική έκθεση µε διαιτητικές συµβουλές. Κατά την 

έναρξη, 3 και 12 µήνες µετά τη διανοµή των εκθέσεων αξιολογήθηκε η 

αντίληψη µεταξύ των δύο οµάδων. 

∆εν παρατηρήθηκαν σηµαντικές διαφορές στις αντιλήψεις της 

εξατοµικευµένης διατροφής και οι γενετικές αναλύσεις παρατηρήθηκαν µεταξύ 

των οµάδων ελέγχου, ενώ οι απαντήσεις των δύο οµάδων ενώθηκαν. Σε 

σύγκριση µε την αρχική τιµή, οι απαντήσεις των συµµετεχόντων αυξήθηκαν 

σηµαντικά προς το θετικό άκρο της κλίµακας Likert σε 3 µήνες για τη δήλωση: 
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«Με ενδιαφέρει η σχέση µεταξύ της διατροφής και της γενετικής». Η 

πλειοψηφία των συµµετεχόντων ανέφεραν ότι η πανεπιστηµιακή έρευνα 

εργαστηρίου (47%) ή επαγγελµατική φροντίδα υγείας (41%) ήταν οι καλύτερες 

πηγές για την απόκτηση ακριβών προσωπικών γενετικών πληροφοριών, ενώ 

ένας κωδικός γενετικής εταιρείας δοκιµών έλαβε τις λιγότερες επιλογές (12%). 

Οι περισσότεροι συµµετέχοντες (56%) θεωρούν πως οι διαιτολόγοι είναι η 

καλύτερη πηγή για µια προσωποποιηµένη διατροφή. 

Αυτά τα αποτελέσµατα δείχνουν ότι οι αντιλήψεις της εξατοµικευµένης 

διατροφής άλλαξαν κατά τη διάρκεια της παρέµβασης. Άτοµα θεωρούν ένα 

ερευνητικό εργαστήριο ή τον θεράποντα τον καλύτερο πάροχο των γενετικών 

πληροφοριών από µια εταιρεία γενετικών δοκιµών, ενώ οι διαιτολόγοι 

θεωρούνται ότι είναι οι καλύτεροι πάροχοι εξατοµικευµένων συµβουλών 

διατροφής [185]. 

 

Η γονιδιωµατική εποχή έχει υποσχεθεί σηµαντικές ανακαλύψεις στην 

εξατοµικευµένη ιατρική η οποία θα βελτιώσει την υγεία του ασθενούς, 

επιλέγοντας θεραπείες όπως η διατροφή που βασίζεται στη µοναδική 

αλληλουχία του DNA του ασθενούς. Η γονιδιωµατική εποχή επιτρέπει στους 

επιστήµονες και γιατρούς να εξετάζουν το DNA ενός ατόµου, και στη 

συνέχεια, να προτείνεται η καλύτερη διατροφή για να παραµείνει υγιές ενώ θα 

µετριάσει τις ασθένειες που το άτοµο µπορεί να έχει για προδιάθεση, λόγω 

του γενετικού make up τους, π.χ., τα καρδιαγγειακά νοσήµατα. 

∆ιατροφογενετική και ∆ιατροφογενωµική σχετίζονται µε τους όρους της 

φαρµακογονιδιωµατικής και φαρµακογενετικής µε έµφαση στην διατροφή. 

Υπήρξε ένα αυξανόµενο ενδιαφέρον των καταναλωτών για τα φυσικά 

φάρµακα προκειµένου να παραµείνουν υγιείς. Η γονιδιωµατική εποχή θα 

επιτρέψει σε έναν ασθενή να επισκεφθεί τον γιατρό του, ο οποίος θα 

προβάλλει το DNA των ασθενών σε ένα τσιπ. Αυτό θα δείξει ποια από τα 

γονίδια του ασθενούς έχουν πολυµορφισµούς, π.χ., ένας απλός 

πολυµορφισµός νουκλεοτιδίου (SNP), που θα µπορούσε να οδηγήσει τον 

ασθενή να είναι πιο ευάλωτος σε ορισµένες ασθένειες και, στη συνέχεια, ο 

γιατρός µπορεί να συνταγογραφήσει τα κατάλληλα συµπληρώµατα διατροφής 

για την πρόληψη ή µείωση αυτών των δυνητικών ασθενειών [186].  
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 Προοπτικές µελέτες έχουν δείξει ότι ορισµένες κατηγορίες τροφίµων 

και διατροφικών συνηθειών είναι ευεργετικές στην πρωτογενή πρόληψη, και 

αυτό οδήγησε στην ταυτοποίηση υποθετικών λειτουργικά τροφίµων. Ωστόσο, 

φαίνεται ουσιώδες ότι πριν από τους ισχυρισµούς υγείας που διατυπώνονται 

για τα συγκεκριµένα τρόφιµα, είναι αναγκαίο να θεσπιστεί in vivo 

τυχαιοποιηµένη διπλή ελεγχόµενη µελέτη µε εικονικό φάρµακο δοκιµής των 

κλινικών καταληκτικών σηµείων. ∆εδοµένου ότι υπάρχει ανάγκη για 

ερευνητικές εργασίες µε στόχο την εκπόνηση εξατοµικευµένων 

προγραµµάτων διατροφής µε βάση το γενετικό make-up, επί του παρόντος, 

σχετικά µε την µεσογειακή διατροφή, δεδοµένου του µεγάλου σώµατος των 

αποδείξεων των υγιεινών αποτελεσµάτων της. Η µεσογειακή διατροφή είναι 

ένα διατροφικό µοντέλο που χρονολογείται από την παραδοσιακή διατροφή, 

που εγκρίθηκε στις ευρωπαϊκές χώρες που βρέχονται από τη Μεσόγειο 

θάλασσα, ήτοι κεντρική και νότια Ιταλία, την Ελλάδα και την Ισπανία, οι 

πληθυσµοί αυτοί έχουν χαµηλότερη συχνότητα εµφάνισης καρδιαγγειακών 

ασθενειών από τις βορειοαµερικανικές χώρες, των οποίων η διατροφή 

χαρακτηρίζεται από υψηλή πρόσληψη ζωικού λίπους [187].  

Οι περισσότερες έρευνες τα τελευταία 100 χρόνια δείχνουν µια σχέση 

µεταξύ καρδιαγγειακής νόσου και του τρόπου ζωής, συµπεριλαµβανοµένου 

της διατροφής. Έτσι, οι φορείς δηµόσιας υγείας επικεντρώθηκαν στις 

τροποποιήσεις της διατροφής για την καλύτερη διαχείριση της νόσου αυτής. 

Παρά την προσπάθεια αυτή, το ποσοστό θνησιµότητας καρδιαγγειακής νόσου 

συνεχίζει να αυξάνεται. Ως εκ τούτου, είναι πιθανό ότι αυτή η αποτυχία µπορεί 

να οφείλεται σε ατοµική µεταβλητότητα στις απαντήσεις σε διατροφικές 

συστάσεις. Η διαλεύκανση της δοµής του ανθρώπινου γονιδιώµατος σε 

συνδυασµό µε τη γνώση ότι οι θρεπτικές ουσίες είναι ικανές να τροποποιούν 

την έκφραση των γονιδίων, και η γενετική µεταβλητότητα που ρυθµίζει πώς τα 

άτοµα ανταποκρίνονται σε µια δίαιτα, οδήγησε στη δυνατότητα της 

εξατοµικευµένης διατροφής για την πρόληψη των ασθενειών. Ενώ η 

δυνατότητα αυτή είναι πραγµατική για το µέλλον, η τρέχουσα κατανόησή µας 

σε θρεπτικά συστατικά µε την αλληλεπίδραση των γονιδίων για καρδιαγγειακά 

νοσήµατα είναι περιορισµένη, καθιστώντας την εξατοµικευµένη διατροφική 

θεραπεία να είναι δύσκολη αυτή τη στιγµή. Με τις προόδους στην διατροφική 

γονιδιωµατική, στο εγγύς µέλλον, διαιτολόγοι και διατροφολόγοι θα είναι σε 
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θέση να παρέχουν εξατοµικευµένες διατροφικές συµβουλές µε βάση ένα 

συνδυασµό παραγόντων του τρόπου ζωής και της γενετικής [188]. 

Υπήρξε σηµαντική πρόοδος στην κατανόηση του ρόλου των γενετικών 

και περιβαλλοντικών παραγόντων στην ανάπτυξη της παχυσαρκίας. Τα µέχρι 

στιγµής ευρήµατα δείχνουν ότι οι αλλαγές της συµπεριφοράς, όπως η 

βελτίωση της διατροφής και της σωµατικής δραστηριότητας µπορεί να 

αντισταθµίσει ουσιαστικά παχυσαρκογόνα αποτελέσµατα των αλληλοµόρφων 

κινδύνου, τα οποία έχουν ευρύτερες επιπτώσεις των κλινικών αποτελεσµάτων 

και στη δηµόσια υγεία. Στο εγγύς µέλλον, τα άτοµα µπορεί να είναι σε θέση να 

εξασφαλίσουν πλήρη την γενετική πληροφορία τους και έτσι την γνώση της 

γενετικής προδιάθεσης τους µε την παχυσαρκία και άλλες χρόνιες ασθένειες.        

∆ιατροφικές γενετικές µελέτες έχουν γίνει µε αργή αλλά σταθερή 

πρόοδο στην εξέταση των γονιδίων και διατροφικών αλληλεπιδράσεων για 

την απώλεια βάρους και τη συντήρηση, αλλά εξακολουθούν να υπάρχουν 

πολλές προκλήσεις. Η συνεχιζόµενη πρόοδος θα εξαρτηθεί από τον 

κατάλληλο σχεδιασµό της µελέτης, ενώ µε µεγαλύτερη ακρίβεια να µετρούνται 

οι περιβαλλοντικοί παράγοντες σε πολύ µεγάλο µέγεθος του δείγµατος.  

Πρώτον, οι µελέτες αλληλεπίδρασης γονιδίου περιβάλλοντος (GEI) 

µπορεί να µας βοηθήσουν να κατανοήσουµε καλύτερα τους µηχανισµούς της 

νόσου µε την παροχή βιολογικής εικόνας για την λειτουργία των νέων τόπων 

παχυσαρκίας και µονοπάτια µεταξύ των γονιδίων και του περιβάλλοντος. 

∆εύτερον, η GEI έρευνα µπορεί να εντοπίσει τα άτοµα υψηλού κινδύνου για 

την πιο αποτελεσµατική και στοχευµένη διατροφή µε ή χωρίς παρεµβάσεις 

στον τρόπο ζωής.  

Τέλος, η ενσωµάτωση της γονιδιωµατικής µε άλλα «-ωµατικής», όπως 

transcriptomics, πρωτεϊνωµατική και µεταβολισµική µπορεί να παράσχει 

µεγαλύτερες ιδέες για το πώς η διατροφή και ο τρόπος ζωής µεταβάλλει την 

έκφραση ή την «εκδήλωση» των γονιδιωµάτων µας και µεταξύ των γονιδίων 

και του περιβάλλοντος την ανάπτυξη της παχυσαρκίας και της εξέλιξης της. 

Αυτή η προσέγγιση, που ονοµάζεται "επιδηµιολογία συστηµάτων», έχει 

τεράστιες δυνατότητες για να προωθήσει την κατανόηση της παχυσαρκίας 

αιτιολογικά και µπορεί να βοηθήσει στην επίτευξη του στόχου της 

εξατοµικευµένης διατροφής για την πρόληψη και τη διαχείριση της 

παχυσαρκίας [189]. 
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∆) Πως θα προσεγγιζόταν ένας ασθενής αν υπήρχαν πληροφορίες για 

το γενετικό του προφίλ και πως αν δεν υπήρχαν; 

 

Η προσωπική γενετική πληροφορία µπορεί πλέον να έχει ληφθεί 

εύκολα σε µεγάλο βαθµό, λόγω της εξέλιξης του κλάδου του γενετικού 

ελέγχου. Ως αποτέλεσµα της µείωσης των εξόδων για την ανάλυση του 

γονότυπου, τα άτοµα µπορούν πλέον να λάβουν εξατοµικευµένη διατροφή 

σχετικά µε την ευαισθησία τους σε µια σειρά από διαφορετικές καταστάσεις 

υγείας µε σχετικά χαµηλό κόστος. Ο αντίκτυπος ότι υπάρχει δυνατότητα για 

πληροφορία ώστε να µπορεί το άτοµο να έχει υγεία, είναι ιδιαίτερου 

ενδιαφέροντος, καθώς χρόνιες ασθένειες όπως τα καρδιαγγειακά νοσήµατα 

και ο διαβήτης τύπου 2, έχουν γίνει σηµαντικά προβλήµατα δηµόσιας υγείας. 

Υπάρχουν σηµαντικές ενδείξεις ότι αυτές οι καταστάσεις που σχετίζονται µε 

µια σειρά από τροποποιήσιµες συµπεριφορές υγείας, όπως η διατροφή, η 

σωµατική άσκηση και το κάπνισµα, αλλά και οι παρεµβάσεις στον τρόπο ζωής 

που στοχεύουν στην επίτευξη θετικών αλλαγών συµπεριφοράς υγείας είναι 

συχνά ανεπαρκής για να παράγουν τη µακροπρόθεσµη µεταβολή που 

απαιτείται για τον περιορισµό του κινδύνου της νόσου. Ως αποτέλεσµα, οι 

υποστηρικτές της εξατοµικευµένης ιατρικής υποστηρίζουν ότι οι συστάσεις για 

την υγεία προσαρµοσµένες στο γενετικό προφίλ ενός ατόµου µπορεί να είναι 

πιο αποτελεσµατικές στη συµπεριφορά των γενικών συστάσεων µε βάση τον 

πληθυσµό. Ένα αυξανόµενο σώµα της ποιοτικής έρευνας δείχνει έντονο 

δηµόσιο ενδιαφέρον για τη γονιδιωµατική και εξατοµικευµένη ιατρική για την 

πρόληψη των ασθενειών, αλλά υπάρχουν όµως περιορισµένα ποσοτικά 

στοιχεία για να στηριχθεί ο ισχυρισµός ότι η εξατοµικευµένη γονιδιωµατική 

ιατρική µπορεί να χρησιµοποιηθεί ως ένα χρήσιµο εργαλείο πρόληψης. 

 

Πολλοί απευθείας µε τις γενετικές εξετάσεις παρέχουν 

πολυµορφισµούς ενός νουκλεοτιδίου (SNP) -µε βάση τις εκτιµήσεις της 

ασθένεια και δεν λαµβάνουν υπόψη τους περιβαλλοντικούς παράγοντες. Για 

πολύπλοκες ασθένειες, συµπεριλαµβανοµένης της διατροφής που σχετίζονται 

µε χρόνιες παθήσεις, οι εκτιµήσεις κινδύνου που βασίζονται αποκλειστικά στη 

γενετική παραλλαγή, χωρίς εξέταση των περιβαλλοντικών αλληλεπιδράσεων 

µπορεί να είναι ανακριβείς. Ως εκ τούτου, ο γενετικός έλεγχος για 
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εξατοµικευµένη διατροφή µπορεί να έχει τη δυνατότητα να είναι πιο χρήσιµος 

απ το γενετικό έλεγχο για τον κίνδυνο της νόσου µε τη χρήση γονιδίων 

ευαισθησίας για την ασθένεια, επειδή η συµβουλή που δίνεται από ένα 

εξατοµικευµένο τεστ διατροφής είναι πιο συγκεκριµένη και αξιοποιήσιµη από 

συµβουλές από µια δοκιµή ευαισθησίας της νόσου. Πράγµατι, µια 

προηγούµενη µελέτη έδειξε ότι τα άτοµα θεωρούν µε βάση το DNA τις 

διαιτητικές συµβουλές να είναι πιο χρήσιµες και κατανοητές από τον γενικό 

πληθυσµό, µε βάση τις διατροφικές συστάσεις, και είναι τα άτοµα που 

δηλώνουν ότι θα ήταν πιο πρόθυµα να αλλάξουν τη διατροφή τους, εφόσον 

παρέχονται εξατοµικευµένες διατροφικές πληροφορίες µε βάση την γενετική.    

Τα άτοµα που είχαν γονιδιωµατική πληροφορία αυτό επηρέασε τις 

διατροφικές συµπεριφορές τους, αν και η γενετική πληροφορία που λάβαµε 

δεν είναι κατ 'ανάγκην συνδεδεµένη µε οποιαδήποτε συγκεκριµένη 

τροποποίηση της διατροφής. Ως εκ τούτου, οι βραχυπρόθεσµες και 

µακροπρόθεσµες επιπτώσεις των προσωπικών γονιδιωµατικών 

πληροφοριών σχετικά µε την υγεία είναι σε µεγάλο βαθµό άγνωστες. Ως εκ 

τούτου, ο στόχος της παρούσας µελέτης ήταν να προσδιορίσει τις 

βραχυπρόθεσµες και µακροπρόθεσµες επιπτώσεις της αποκάλυψης 

γενετικών πληροφοριών για εξατοµικευµένη διατροφή για τη διατροφική 

πρόσληψη σε ένα πληθυσµό νεαρών ενηλίκων, χρησιµοποιώντας µια 

τυχαιοποιηµένη ελεγχόµενη µελέτη. 

 

∆ύο παράλληλες οµάδες σε µια τυχαιοποιηµένη ελεγχόµενη µελέτη, 

που διεξήχθη για να καθορίσουν τις βραχυπρόθεσµες και µακροπρόθεσµες 

επιπτώσεις που σχετίζονται µε τη διατροφή και την αποκάλυψη των γενετικών 

πληροφοριών για εξατοµικευµένη διατροφή και διαιτητική πρόσληψη 

καφεΐνης, βιταµίνη C, των πρόσθετων σακχάρων, και του νατρίου. Οι 

συµµετέχοντες ήταν υγιείς άνδρες και γυναίκες ηλικίας 20 έως 35 ετών (n = 

138). Η οµάδα παρέµβασης (n = 92) έλαβε εξατοµικευµένη διατροφή µε βάση 

το DNA και διαιτητικές συµβουλές για 12 µήνες και η οµάδα ελέγχου (n = 46) 

έλαβε γενικές διατροφικές συστάσεις χωρίς γενετικές πληροφορίες για 12 

µήνες. Ερωτηµατολόγια συχνότητας κατανάλωσης τροφίµων συλλέχθηκαν 

κατά την έναρξη, 3 και 12 µήνες µετά την παρέµβαση για να αξιολογηθεί η 

διαιτητική πρόσληψη. Γενικά γραµµικά µοντέλα χρησιµοποιήθηκαν για να 
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συγκρίνουν τις αλλαγές στις προσλήψεις µεταξύ εκείνων που λαµβάνουν 

γενικές διατροφικές συµβουλές και αυτών που λαµβάνουν διαιτητικές 

συµβουλές µε βάση το DNA. 

 

Σε σύγκριση µε την οµάδα ελέγχου, δεν παρατηρήθηκαν να υπάρχουν 

σηµαντικές αλλαγές στην διαιτητική πρόσληψη των θρεπτικών συστατικών 

στους 3 µήνες. Στους 12 µήνες, οι συµµετέχοντες στην οµάδα παρέµβασης, η 

οποία ήταν φορέας για µια έκδοση κίνδυνου του γονιδίου του ACE, 

συµβουλεύτηκαν να περιορίσουν την πρόσληψη νατρίου (mg / ηµέρα) σε 

σύγκριση µε την οµάδα ελέγχου. Όσοι ήταν φορείς της εκδοχής µη-κινδύνου 

του ACE δεν µετέβαλλαν σηµαντικά την πρόσληψη νατρίου τους σε σύγκριση 

µε την οµάδα ελέγχου. Μεταξύ αυτών µε την έκδοση κίνδυνου του γονιδίου 

ACE, το ποσοστό που ακολούθησε τη στοχοθετηµένη σύσταση των 1500 mg 

/ ηµέρα αυξήθηκε από 19% κατά την έναρξη στο 34% µετά από 12 µήνες. 

Αυτά τα ευρήµατα δείχνουν ότι η αποκάλυψη των γενετικών 

πληροφοριών για εξατοµικευµένη διατροφή οδηγεί σε µεγαλύτερες αλλαγές 

όσον αφορά την πρόσληψη ορισµένων διατροφικών συστατικών σε σύγκριση 

µε το γενικό πληθυσµό, µε βάση διαιτητικές συµβουλές [190]. 

 

  



Τµήµα ∆ιατροφής & ∆ιαιτολογίας 

80 

 

Συµπεράσµατα-Συζήτηση  

 

Τα γονίδια που εµπλέκονται στην παχυσαρκία και στις παρελκόµενες 

ασθένειες αυτής είναι πάρα πολλά, και µε την εξέλιξη της επιστήµης 

προκύπτουν συνεχώς νέα δεδοµένα στον χώρο της γενετικής και των 

ασθενειών αυτών.  

Ποιά ήταν η αιτία όµως της επιλογής των παραπάνω συγκεκριµένων 

γονιδίων και αλληλόµορφων τους για τις ασθένειες αυτές;  

Το γονίδιο παχυσαρκίας FTO σήµερα αναγνωρίζεται ως ένα από τους 

πιο ισχυρούς προγνωστικούς παράγοντες της πολυγονιδιωµατικής 

παχυσαρκίας µε τους ισχυρότερους φαινότυπους να είναι οι ακόλουθοι: 

�  rs9939609,  

�  rs9930506,  

�  rs1421085,  

�  rs17817449,  

�  και rs1121980. 

Ενώ η χρησιµότητα του συγκεκριµένου γονιδίου ως προγνωστικός 

δείκτης παχυσαρκίας διαφαίνεται και στην σχέση που διαδραµατίζει η 

παρουσία του αλληλόµορφου rs9939609 Α στην αύξηση του ∆ΜΣ και γενικά 

στον αυξηµένο κίνδυνο εµφάνισης της παχυσαρκίας και στους εφήβους. 

Ο διαβήτης τύπου 2 χαρακτηρίζεται από αντοχή στην ινσουλίνη και την 

µειωµένη λειτουργία των βήτα παγκρεατικών κυττάρων. Η επιλογή του 

γονιδίου TCF7L2 για αναφορά στην εργασία έγινε διότι µέσα από τις έρευνες 

είναι ο επικρατέστερος τύπος µεταξύ των περιπτώσεων εκδήλωσης του 

σακχαρώδη διαβήτη τύπου 2. Επίσης και η αναφορά στον πολυµορφισµό 

SLC30A8, γίνεται λόγω της έκφρασής του αποκλειστικά στη παραγωγή 

ινσουλίνης η οποία παράγεται από τα βήτα παγκρεατικά κύτταρα. 

Το γονίδιοTCF7L2 εµφανίζεται επίσης να είναι και ένας σηµαντικός 

δείκτης πρόβλεψης για τον διαβήτη κύησης. 
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Η υψηλή αρτηριακή πίεση απασχολεί το 40% του ενήλικου πληθυσµού 

παγκοσµίως. Στην αρτηριακή πίεση και τα γονίδια που την αφορούν ιδιαίτερη 

βάση δόθηκε στους ακόλουθους πολυµορφισµούς  

�  AGT 

�  ADM 

�  και CACNB2, 

διότι φάνηκαν να επηρεάζουν την εξέλιξη της αρτηριακής πίεσης σε 

άτοµα από την παιδική ηλικία ακόµα, ενώ αναφορά έγινε και στο γονίδιο 

H63D χωρίς όµως µεγάλη βιβλιογραφία για το συγκεκριµένο, καθότι 

πρόσφατα συσχετίσθηκε µε την υπέρταση, έχοντας όµως µεγάλη επιρροή 

στην εξέλιξή της στον άνθρωπο. 

Στο επίπεδο της στεφανιαίας νόσου το αλληλόµορφο APOE*E4 έχει 

φανεί ότι είναι το γονίδιο που σχετίζεται πιο πολύ µε την εµφάνισή της, µε την 

αναφορά του συγκεκριµένου γονιδίου και των αλληλόµορφών του σε µεγάλο 

µέρος της βιβλιογραφίας όσον αφορά την εξέλιξη της στεφανιαίας νόσου, 

αλλά και τρόπους αντιµετώπισης της. 

 

Η οστεοπόρωση είναι µια ασθένεια µε µια ισχυρή γενετική συνιστώσα. 

Το γονίδιο COLIA1 το οποίο κωδικοποιεί την άλφα αλυσίδα του 

κολλαγόνου είναι ένα από τα πλέον εκτεταµένα γονίδια που έχουν µελετηθεί 

για ευαισθησία σε οστεοπόρωση, καθώς και οι πολυµορφισµοί του υποδοχέα 

της βιταµίνης D και LRP5 καθότι αυτά συµµετέχουν στη γενετική ρύθµιση της 

οστικής πυκνότητας. 

 

ΑΜΥ1 και διατροφή 

 

Ένα ακόµα γονίδιο που διαδραµατίζει σηµαντικό ρόλο όσον αφορά τον 

µεταβολισµό των υδατανθράκων είναι αυτό της αµυλάσης, γνωστό ως AMY1. 

Το γονίδιο AMY1 είναι ένα από τα πιο µεταβλητά στο ανθρώπινο γονιδίωµα, 

µε δηλωθέν εύρος από 2 έως 15 διπλοειδή αντίγραφα. Ειδικά, από το στόµα 

οι συγκεντρώσεις της σιελικής αµυλάσης συσχετίζονται θετικά µε τον αριθµό 

των αντιγράφων του γονιδίου AMY1 [191]. 

Η πέψη των διαιτητικών αµύλων στον άνθρωπο υποκινείται από την 

σιελική α-αµυλάση, ένα ενδο-ένζυµο που υδρολύει το άµυλο σε µαλτόζη, 
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µαλτοτριόζη και µεγαλύτερους ολιγοσακχαρίτες. Η σιελική αµυλάση 

αντιπροσωπεύει το 40 έως 50% των πρωτεϊνών στο ανθρώπινο σάλιο και 

ταχέως µεταβάλλει τις φυσικές ιδιότητες του αµύλου. Είναι σηµαντικό, ότι η 

ποσότητα και η ενζυµατική δράση της σιελικής αµυλάσης να παρουσιάζουν 

σηµαντικές ατοµικές διαφορές. Όµως, η διακύµανση των σιελογόνων 

επιπέδων αµυλάσης µε την στοµατική αντίληψη του αµύλου έχει αποδειχθεί 

δύσκολη. 

 Η γενετική παραλλαγή και οι σιελογόνες ενζυµατικές διαφορές 

δείχνουν ότι ο αριθµός αντιγράφων του AMY1 αναφέρεται στη συγκέντρωση 

της σιελικής αµυλάσης και του ενζυµατικού επιπέδου δραστηριότητας, τα 

οποία, µε τη σειρά τους, αντιπροσωπεύουν στο άτοµο τη διακύµανση στη 

στοµατική αντίληψη του ιξώδους του αµύλου . Οι βαθιές ατοµικές διαφορές 

στα σιελογόνα επίπεδα αµυλάσης και η δραστηριότητα των σιελογόνων 

αδένων µπορούν να συµβάλουν σηµαντικά στις ατοµικές διαφορές στην 

διαιτητική πρόσληψη αµύλου και, κατά συνέπεια, τη συνολική διατροφική 

κατάσταση [192]. 

Μελετήθηκε η επίδραση των αποτελεσµάτων του γονιδίου της 

αµυλάσης σε παχυσαρκία µέσω µιας µελέτης για τα επίπεδα της γονιδιακής 

έκφρασης στο λιπώδη ιστό. Εντοπίσθηκε σηµαντική συσχέτιση των 

πολλαπλών αλληλόµορφων που περιλαµβάνει το γονίδιο αµυλάσης (AMY1) 

µε το δείκτη µάζας σώµατος (∆ΜΣ) και την παχυσαρκία, και αναπαράχθηκε 

αυτό το εύρηµα σε 6.200 άτοµα. Όταν ο αριθµός των αντιγράφων AMY1 

αυξανόταν σχετιζόταν θετικά τόσο µε την έκφραση του γονιδίου της αµυλάσης 

όσο και των επιπέδων του ενζύµου, ενώ η µείωση του αριθµού των 

αντιγράφων AMY1 συσχετίστηκε µε αυξηµένο τον κίνδυνο παχυσαρκίας. Η 

αξία του αντίτυπου του AMY1 µεταφράζεται σε περίπου ένα οκταπλάσιο της 

διαφοράς στον κίνδυνο της παχυσαρκίας µεταξύ των ατόµων που έχουν 

αριθµό αντιγράφων 9 και πάνω και του αριθµού των αντιγράφων που είναι 

µικρότερων του 4, που ανήκουν στο 10% της κατανοµής. Η µελέτη µας 

παρέχει µια πρώτη γενετική σχέση µεταξύ του µεταβολισµό των 

υδατανθράκων και του ∆ΜΣ και αποδεικνύει τη δύναµη της ολοκληρωµένης 

γονιδιωµατικής προσέγγισης πέρα από µελέτες συσχέτισης του γονιδιώµατος 

[193]. 



Τµήµα ∆ιατροφής & ∆ιαιτολογίας 

83 

 

Συµπερασµατικά, λοιπόν γνωρίζουµε πως η προσωπική γενετική 

πληροφορία πλέον µπορεί να ληφθεί εύκολα, σε µεγάλο βαθµό λόγω της 

εξέλιξης του κλάδου του γενετικού ελέγχου. Ως αποτέλεσµα της µείωσης των 

εξόδων για τη διεξαγωγή του γονότυπου, τα άτοµα µπορούν πλέον να λάβουν 

εξατοµικευµένη διατροφή σχετικά µε την ευαισθησία τους σε µια σειρά από 

διαφορετικές καταστάσεις υγείας µε σχετικά χαµηλό κόστος. Πλέον υπάρχει η 

δυνατότητα για πληροφορία ώστε να µπορεί ο ασθενής να έχει υγεία και 

πρόληψη, γα χρόνιες ασθένειες όπως τα καρδιαγγειακά νοσήµατα και ο 

διαβήτης τύπου 2, που έχουν γίνει σηµαντικά προβλήµατα δηµόσιας υγείας.  

Ως αποτέλεσµα, η εξατοµικευµένη διατροφή υποστηρίζει ότι οι 

συστάσεις για την υγεία προσαρµοσµένες στο γενετικό προφίλ ενός ατόµου 

µπορεί να είναι πιο αποτελεσµατικές έναντι των γενικών συστάσεων µε βάση 

τον πληθυσµό, έτσι η εξατοµικευµένη γονιδιωµατική διατροφή µπορεί να 

χρησιµοποιηθεί ως ένα χρήσιµο εργαλείο πρόληψης.  

Σύµφωνα µε µελέτες έχει αποδειχθεί επίσης, ότι κάθε άτοµο ξεχωριστά 

έχει µεγαλύτερη αφοσίωση στις διαιτητικές συστάσεις που του χορηγούνται µε 

βάση το γενετικό του προφίλ µε καλύτερα µακροπρόθεσµα αποτελέσµατα 

στην υγεία του. 
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