
www.thalassaemia.org.cy

ΕΚΔΟΘΗΚΕ ΑΠΟ ΤΗ ΔΙΕΘΝΗ ΟΜΟΣΠΟΝΔΙΑ ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ
Αρ. 12 
ISBN:978-9963-708-00-0

ΣΕ ΣΥΝΕΡΓΑΣΙΑ ΜΕ

ΣΥΝΧΡΗΜΑΤΟΔΟΤΕΙΤΑΙ ΑΠΟ ΤΟ ENERGA PROJECT

ΔΙΕΘΝΗΣ ΟΜΟΣΠΟΝΔΙΑ ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ
P.O.BOX 28807, 2083 ΛΕΥΚΩΣΙΑ, ΚΥΠΡΟΣ
ΤΗΛ: 00357 22319129 / 22319134
ΦΑΞ: 000357 22314552
E-MAIL: thalassaemia@cytanet.com.cy



ΔΗΜΟΣΙΕΥΣΗ Αρ. 12

ΒΗΤΑ (β) ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ
ΑΛΦΑ (α) ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ
ΔΡΕΠΑΝΟΚΥΤΤΑΡΙΚΑ ΣΥΝΔΡΟΜΑ

ΑΝΔΡΟΥΛΛΑ ΕΛΕΥΘΕΡΙΟΥ (B.Sc., M.Sc., Ph.D, MBA)
ΜΙΧΑΛΗΣ ΑΓΚΑΣΤΙΝΙΩΤΗΣ (MD, DCH)

ΔΙΑΤΑΡΑΧΕΣ ΤΗΣ ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΗΣ (ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΕΣ)



ISBN: 978-9963-708-00-0

© 2011 TEAM UP CREATIONS LTD
ΟΔΟΣ ΟΘΩΝΟΣ 14, 1016 ΛΕΥΚΩΣΙΑ, ΚΥΠΡΟΣ

Με την επιφύλαξη όλων των δικαιωµάτων.

Απαγορεύεται η αναπαραγωγή οποιουδήποτε τµήµατος του βιβλίου αυτού, ή αποθήκευσή του σε σύστηµα
ανάκτησης αρχείων και η µεταβίβασή του µε οποιαδήποτε µορφή ή µε οποιοδήποτε µέσο ηλεκτρονικό, µηχανικό
ή άλλως πως χωρίς την γραπτή εξασφάλιση άδειας από τη Διεθνή Οµοσπονδία Θαλασσαιµίας και των συγγραφέων.

Εκτυπώθηκε στη Λευκωσία - Κύπρος 2011



ΧΑΙΡΕΤΙΣΜΟΣ ΤΟΥ ΠΡΟΕΔΡΟΥ
ΤΗΣ ΔΙΕΘΝΟΥΣ ΟΜΟΣΠΟΝΔΙΑΣ ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ (ΔΟΘ)

01

Αυτό το βιβλίο παρέχει βασική ενηµέρωση για την α- και β-θαλασσαιµία και τη δρεπανοκυτταρική 

αναιµία. Είτε είστε φορείς ή ασθενείς, είτε απλά ενδιαφέρεστε να µάθετε για αυτές τις νόσους, στο 

παρόν βιβλίο θα βρείτε χρήσιµες πληροφορίες. Έχει γίνει κάθε δυνατή προσπάθεια από µέρους των 

συγγραφέων για κάλυψη όλων των σηµαντικών πληροφοριών σχετικά µε τις νόσους, την 

κληρονοµικότητα, την πρόληψη και τη θεραπεία τους.

Για περισσότερες λεπτοµέρειες για οποιοδήποτε θέµα αναφέρεται σ’ αυτό το βιβλίο, σας 

συµβουλεύουµε να απευθυνθείτε στο γιατρό σας, ο οποίος είτε θα απαντήσει ο ίδιος στις 

ερωτήσεις/απορίες σας ή θα σας παραπέµψει στα αρµόδια άτοµα (ειδικούς). Οι συγγραφείς του 

βιβλίου αυτού είναι επίσης στη διάθεσή σας για να απαντήσουν τις ερωτήσεις σας.  

Εκ µέρους της ΔΟΘ, συγχαίρω και ευχαριστώ θερµά τη Δρα Ανδρούλλα Ελευθερίου και το Δρα Μιχάλη 

Αγκαστινιώτη, µέλη της Επιστηµονικής Συµβουλευτικής Οµάδας της ΔΟΘ, για την πολύτιµη 

συνεισφορά τους στη συγγραφή αυτού του βιβλίου το οποίο έχει ως στόχο την παροχή σηµαντικών 

πληροφοριών για τη β-θαλασσαιµία (Μέρος 1), την α-θαλασσαιµία (Μέρος 2) και τα δρεπανοκυτταρικά 

σύνδροµα (Μέρος 3). 

Η σωστή και έγκαιρη πληροφόρηση της κοινωνίας, των φορέων και των ασθενών µε 

αιµοσφαιρινοπάθειες αποτελεί ένα σηµαντικό µέρος των δραστηριοτήτων και των στόχων της ΔΟΘ, 

κάτι που είµαι σίγουρος επιτυγχάνεται µέσα από καλά µελετηµένο και διατυπωµένο εκπαιδευτικό 

υλικό, όπως είναι αυτό που εµπεριέχεται στο βιβλίο αυτό.

ΠΑΝΟΣ ΕΓΓΛΕΖΟΣ

ΠΡΟΕΔΡΟΣ ΔΟΘ
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Η Διεθνής Οµοσπονδία Θαλασσαιµίας (ΔΟΘ) ιδρύθηκε το 1987 και είναι σήµερα µια Οµοσπονδία 
«οµπρέλα» που απαρτίζεται από 105 εθνικές οργανώσεις θαλασσαιµίας από 54 χώρες. Αποστολή 
της είναι η ενδυνάµωση της φωνής και η προστασία των δικαιωµάτων των απανταχού ασθενών µε 
θαλασσαιµία και δρεπανοκυτταρική αναιµία.

Η ΔΟΘ συνεργάζεται επίσηµα µε τον Παγκόσµιο Οργανισµό Υγείας (ΠΟΥ) από το 1996 και µε 
επιστήµονες και ειδικούς γιατρούς προερχόµενους από πέραν των 70 χωρών. Επιπλέον, η ΔΟΘ έχει 
αναπτύξει ένα τεράστιο δίκτυο συνεργασίας µε άλλους εθνικούς, ευρωπαϊκούς και διεθνείς 
οργανισµούς που στόχο έχουν την προώθηση πολιτικών και υπηρεσιών υγείας, µε ερευνητικά 
ιδρύµατα, σχετικές φαρµακευτικές εταιρείες και βεβαίως µε οργανισµούς ασθενών µε άλλες 
χρόνιες/σπάνιες παθήσεις: ένα δίκτυο συνεργασίας το οποίο συνεισφέρει σηµαντικά στην επιτέλεση 
της αποστολής και του οράµατος της ΔΟΘ. 

Το εκπαιδευτικό πρόγραµµα της ΔΟΘ είναι µια από τις σηµαντικότερες δραστηριότητές της. 
Περιλαµβάνει τη διοργάνωση τοπικών, εθνικών, περιφερειακών και διεθνών εργαστηρίων, συνεδρίων 
και σεµιναρίων, καθώς επίσης και τη συγγραφή, την έκδοση και τη µετάφραση φυλλαδίων, περιοδικών 
και βιβλίων/εγχειριδίων για επαγγελµατίες στον τοµέα της υγείας, για ασθενείς/γονείς, καθώς και τον 
κάθε πολίτη. 

Το εκπαιδευτικό υλικό της ΔΟΘ, συµπεριλαµβανοµένου αυτού του βιβλίου, διατίθεται δωρεάν σε 
περισσότερες από 60 χώρες του κόσµου. Είναι δε αναρτηµένο στην ιστοσελίδα της ΔΟΘ 
(www.thalasssaemia.org.cy) την οποία και σας προσκαλούµε να επισκεφθείτε. 

ΣΥΝΘΗΜΑ

‘‘Η ΕΝΟΤΗΤΑ ΕΙΝΑΙ Η ΔΥΝΑΜΗ ΜΑΣ’’

ΑΠΟΣΤΟΛΗ

‘‘ΙΣΕΣ ΔΥΝΑΤΟΤΗΤΕΣ ΠΡΟΣΒΑΣΗΣ
   ΣΕ ΠΟΙΟΤΙΚΕΣ ΥΠΗΡΕΣΙΕΣ ΥΓΕΙΑΣ ΓΙΑ
   ΚΑΘΕ ΑΣΘΕΝΗ ΜΕ ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ’’
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Αγαπητέ αναγνώστη,

Το βιβλίο αυτό αποτελεί µέρος του εκπαιδευτικού υλικού της Διεθνούς Οµοσπονδίας Θαλασσαιµίας 
(ΔΟΘ). Μέσω αυτού, από µέρους µας έχει γίνει κάθε δυνατή προσπάθεια για παροχή έγκυρων, 
βασικών πληροφοριών σε ό,τι αφορά την α-θαλασσαιµία, τη β-θαλασσαιµία και τα δρεπανοκυτταρικά 
σύνδροµα στον κάθε ενδιαφερόµενο φορέα, ασθενή ή πολίτη. Θα χαρούµε να απαντήσουµε ερωτήσεις 
ή να διευκρινίσουµε περαιτέρω οποιοδήποτε θέµα ή πληροφορία αναφέρεται στις σελίδες του βιβλίου 
αυτού. 

ΟΙ ΣΥΓΓΡΑΦΕΙΣ

ΑΝΔΡΟΥΛΛΑ ΕΛΕΥΘΕΡΙΟΥ   PhD, MBA
ΜΙΧΑΛΗΣ ΑΓΚΑΣΤΙΝΙΩΤΗΣ  MD, DCH
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Τύποι κληρονοµικότητας της β-θαλασσαίµιας

Σχετικά µε τους φορείς της β-θαλασσαιµίας

Συχνές ερωτήσεις

Αµφότεροι φορείς του παθολογικού γονιδίου της β-σφαιρίνης

δβ-θαλασσαιµία

Άλλες «παθολογικές αιµοσφαιρίνες» και αιµοσφαιρινοπάθειες

Πώς µπορεί κανείς να µάθει αν ειίναι φορέας;

Όταν είσαι οµοζυγωτής β-θαλασσαιµίας ή ασθενής µε µείζονα β-θαλασσαιµία

Ποιά είναι η θεραπεία για µείζονα β-θαλασσαιµία

Πώς γίνετε η διάγνωση της µείζονος/ενδιάµεσης β-θαλασσαιµίας

Κύριες µεθοόδοι για την εργαστηριακή διάγνωση της µείζονος β-θαλασσαίµιας
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ΣΧΕΤΙΚΑ ΜΕ ΤΗΝ (α) ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

Τύποι κληρονοµικότητας στην α-θαλασσαιµία

Σχετικά µε τους σιωπηλούς φορείς της α-θαλασσαιµίας

Ασθενείς µε αιµοσφαιρινοπαάθεια HbH και τύποι κληρονοµικότητας 

Τι είναι η αιµοσφαιρινοπάθεια H (HbH);

Εµβρυϊκός ύδρωπας-µείζων α-θαλασσαιµία-αιµοσφαιρίνη Bart’s

Φορέας της α-θαλασσαιµίας

Μπορούν να προληφθούν οι σοβαρές αιµοσφαιρινοπάθειες;

Εργαστηριακός έλεγχος

Έλεγχος εµβρύου
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Μυελός των οστών

Λεµφοκύτταρα Ουδετερόφιλα

Ερυθροκύτταρα 

Πλάσµα
(Σύσταση του
αίµατος]

Μονοκύτταρα 

Αιµοπετάλια 

ΕΙΣΑΓΩΓΗ
Οι διαταραχές της αιµοσφαιρίνης αποτελούν µια οµάδα παθήσεων που προσβάλλουν τα ερυθρά 
αιµοσφαίρια. Αυτά αποτελούν ένα σηµαντικό συστατικό του ανθρώπινου αίµατος, του ζωτικής 
σηµασίας υγρού που µεταφέρει θρεπτικά συστατικά, όπως οξυγόνο (Ο2), ορµόνες, πρωτεΐνες, λίπη και 
υδατάνθρακες στα όργανα και στους ιστούς του σώµατος και αποµακρύνει από αυτά άχρηστα 
συστατικά, όπως διοξείδιο του άνθρακα (CO2), ουρία και ουρικό οξύ.  

ΑΙΜΑ (ΟΛΙΚΟ ΑΙΜΑ)
Στους ενήλικες, το αίµα παράγεται αποκλειστικά από έναν ειδικό ιστό, που ονοµάζεται µυελός και 
βρίσκεται στην κεντρική κοιλότητα των οστών (µυελός των οστών). Το αίµα περιέχει δύο βασικά 
συστατικά:

το πλάσµα, ένα κίτρινο υγρό που αποτελεί το 55% του όγκου του αίµατος και περιέχει νερό, άλατα και 
σηµαντικές πρωτεΐνες και: 

τα κύτταρα (τριών ειδών): 
• τα λευκά αιµοσφαίρια ή λευκοκύτταρα
• τα αιµοπετάλια ή θροµβοκύτταρα, και
• τα ερυθρά αιµοσφαίρια ή ερυθροκύτταρα. 

Κάθε είδος έχει τις δικές του ειδικές λειτουργίες και συνεισφέρει µε το δικό του τρόπο στην καλή 
λειτουργία του οργανισµού, όπως στην προστασία του εναντίον των λοιµώξεων (λευκοκύτταρα), στον 
περιορισµό της απώλειας αίµατος όταν κάποιο αγγείο υποστεί βλάβη (αιµοπετάλια) και στην παροχή 
οξυγόνου στους ιστούς και τα ζωτικά όργανα (ερυθροκύτταρα). 

Πολλές ασθένειες στον άνθρωπο προκαλούνται από ανωµαλίες στο αίµα και αυτές ταξινοµούνται 
ανάλογα µε το συστατικό του αίµατος που επηρεάζεται (διαταραχές των λευκών αιµοσφαιρίων, των 
αιµοπεταλίων και των ερυθρών αιµοσφαιρίων). Οι διαταραχές των ερυθρών αιµοσφαιρίων 
περιλαµβάνουν, µεταξύ άλλων, τις κληρονοµικές αιµοσφαιρινοπάθειες ή διαταραχές της 
αιµοσφαιρίνης, µιας ειδικής πρωτεΐνης που εµπεριέχεται στα ερυθρά κύτταρα. Οι πιο σοβαρές από 
αυτές είναι οι θαλασσαιµίες (α- και β-) και τα δρεπανοκυτταρικά σύνδροµα.

ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΗ [HAEMOGLOBIN (Hb)]
4.500.000-5.000.000 ερυθρά αιµοσφαίρια κυκλοφορούν σε κάθε κυβικό χιλιοστό του ανθρώπινου 
αίµατος και σε κάθε ένα από αυτά είναι στοιβαγµένα 300 εκατοµµύρια µόρια αιµοσφαιρίνης. Η 
αιµοσφαιρίνη είναι το συστατικό ή καλύτερα η πρωτεΐνη που παρέχει στα ερυθρά αιµοσφαίρια τη 
δυνατότητα µεταφοράς οξυγόνου, η οποία είναι και η πιο βασική λειτουργία των ερυθρών 

i.

ii.
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αιµοσφαιρίων στο αίµα (το οξυγόνο είναι απαραίτητο για την ανάπτυξη και τη λειτουργία των κυττάρων 
και των οργάνων του ανθρώπινου οργανισµού). Το µόριο της αιµοσφαιρίνης αποτελείται από δύο 
βασικά µέρη: 
(i) τη σφαιρίνη και (ii) την αίµη:           

Η σφαιρίνη είναι µια πρωτεΐνη που αποτελείται από µικρότερες µονάδες, οι οποίες αναφέρονται ως 
άλυσοι, οι άλφα (α) άλυσοι και οι µη άλφα, που συµπεριλαµβάνουν τις βήτα (β),  γάµµα (γ) και  δέλτα (δ) 
αλύσους. Οι α-άλυσοι συνδέονται µε τις β-αλύσους, για να σχηµατιστεί η ανθρώπινη αιµοσφαιρίνη Α 
(HbA) (η κυρίαρχη αιµοσφαιρίνη των ενηλίκων, που αποτελεί ποσοστό έως 10% της αιµοσφαιρίνης των 
εµβρύων). Οι α-άλυσοι συνδέονται και µε άλλες αλύσους, σχηµατίζοντας τις αιµοσφαιρίνες που 
βρίσκουµε σε διάφορα στάδια της ανθρώπινης ζωής από τη σύλληψη, µέσω της εµβρυϊκής ζωής, έως 
και τη γέννηση. 

Η αίµη, το δεύτερο συστατικό της αιµοσφαιρίνης, περιέχει σίδηρο (Fe) – ένα µέταλλο απαραίτητο για  
την ανάπτυξη και τη φυσιολογική λειτουργία των κυττάρων. Ο σίδηρος έχει την ικανότητα να δεσµεύει 
και να αποδεσµεύει οξυγόνο εύκολα, προσδίδοντας στο µόριο της αιµοσφαιρίνης την ικανότητα να 
µεταφέρει και να διανέµει εύκολα οξυγόνο στους ιστούς και στα όργανα του σώµατος. Οι ενήλικες 
έχουν περίπου 4 γραµµάρια σιδήρου στο σώµα τους, το 75% του οποίου χρησιµοποιείται για τη 
σύνθεση της αιµοσφαιρίνης των ερυθρών αιµοσφαιρίων.

Εποµένως, η συγκέντρωση της αιµοσφαιρίνης, όπως προσδιορίζεται σε µια συνήθη εργαστηριακή 
εξέταση αίµατος, αντικατοπτρίζει τα επίπεδα σιδήρου στο σώµα ενός ατόµου.

ΚΛΗΡΟΝΟΜΙΚΟΤΗΤΑ
Οι αιµοσφαιρινοπάθειες είναι γενετικές (κληρονοµικές) διαταραχές, οι οποίες µεταφέρονται από τους 
γονείς στα παιδιά, ακολουθώντας τον αναφερόµενο στη βιολογία ως «Μεντελικό υπολειπόµενο 
αυτοσωµατικό» τύπο κληρονοµικότητας. Αυτό σηµαίνει ότι όλα τα χαρακτηριστικά µεταβιβάζονται από
τους γονείς στα παιδιά µέσω των γονιδίων, δηλαδή των βιολογικών µονάδων της κληρονοµικότητας, τα 
οποία εµπεριέχουν όλες τις πληροφορίες που χρειάζονται για την ανάπτυξη του οργανισµού καθ’ όλη 
τη διάρκεια της ανθρώπινης ζωής. Η συνεισφορά γονιδίων και από τους δύο γονείς είναι απαραίτητη 
για τον τύπο αυτό της κληρονοµικότητας και οι αιµοσφαιρινοπάθειες προσβάλλουν εξίσου αγόρια και 
κορίτσια. 

ΣΗΜΕΙΩΣΗ: Οι λέξεις άλφα, βήτα, γάµµα και δέλτα, όπου απαντώνται στη συνέχεια του κειµένου, θα 
αναγράφονται µε το αντίστοιχο σύµβολο του αλφαβήτου.

i.

ii.

Αιµοσφαιρίνη

ΑΙΜΗ

ΑΙΜΗ

ΣΦΑΙΡΙΝΗΣΦΑΙΡΙΝΗ

ΟΞΥΓΟΝΟ ΟΞΥΓΟΝΟ

ΟΞΥΓΟΝΟ ΟΞΥΓΟΝΟ



Τα σύνολα των γονιδίων των α- και β-σφαιρινών στα χρωµοσώµατα 16 και 11, αντίστοιχα. Στα επεκταµένα (extended) γονίδια των α- και
β-σφαιρινών, τα ενδόνια έχουν πιο σκούρο χρώµα, περιοχές που δεν κωδικοποιούνται στα 5’ και 3’ άκρα απεικονίζονται ως γραµµές και
τα εξόνια είναι ανοιχτόχρωµα. 

DNA

Χρωµοσώµατα

Το δεσοξυριβονουκλεϊκό οξύ (deoxyribonucleic acid), µια χηµική ουσία που συχνά αναφέρεται µε 
τη συντοµογραφία DNA, αποτελεί το βασικό συστατικό των γονιδίων, ένας µεγάλος αριθµός των οποίων 
απαιτείται για να επιτελεστούν οι πολλές και σύνθετες βιολογικές λειτουργίες του ανθρώπινου 
οργανισµού. Τα γονίδια συνδέονται µεταξύ τους µέσα στο κύτταρο σε µεγάλες δέσµες DNA, που 
ονοµάζονται χρωµοσώµατα. Σε κάθε κύτταρο υπάρχουν 23 ζεύγη χρωµοσωµάτων, τα µισά από τα 
οποία κληρονοµούνται από τον έναν γονέα και τα υπόλοιπα µισά από τον άλλο.

Για παράδειγµα, στην περίπτωση της αιµοσφαιρίνης των ενηλίκων (HbA), η παραγωγή και η σύνθεση 
των α- και β-αλύσων, που αποτελούν το κύριο συστατικό της, ελέγχεται από γονίδια σε συγκεκριµένα 
χρωµοσώµατα. Τέσσερα (4) γονίδια α-αλύσων στο χρωµόσωµα 16 και δύο (2) γονίδια µη α-αλύσων, 
όπως β, γ και δ, στο χρωµόσωµα 11, είναι υπεύθυνα για την παραγωγή ισάριθµων α- και β-αλύσων 
αντίστοιχα. 

Οποιαδήποτε βλάβη σε ένα γονίδιο, υπεύθυνο για την παραγωγή α-αλύσων,  µπορεί να προκαλέσει 
στον ανθρώπινο οργανισµό µειωµένη παραγωγή των αλύσων αυτών. Όταν η µείωση είναι µικρή, το 
άτοµο ονοµάζεται φορέας και η υγεία του δε διατρέχει, όπως θα δούµε πιο κάτω, κανένα κίνδυνο. Εάν 
η βλάβη επηρεάζει περισσότερα γονίδια, τότε µειώνεται ακόµη περισσότερο η παραγωγή  α-αλύσων 
και κατά συνέπεια η υγεία του ατόµου επηρεάζεται περισσότερο. Με παρόµοιο τρόπο, µια βλάβη στο 
γονίδιο που παράγει τις β-αλύσους µπορεί να προκαλέσει µείωση µέχρι και πλήρη απουσία β-αλύσων. 
Ο βαθµός της µείωσης των αλύσων όπως στην περίπτωση των α-αλύσων καθορίζει εάν το άτοµο είναι 
φορέας (µικρή µείωση) ή ασθενής (µεγάλη έως πλήρης µείωση). 

Σε αντίθεση µε τις θαλασσαιµίες, στις οποίες επηρεάζεται η παραγωγή µιας σφαιρίνης, υπάρχουν 
περιπτώσεις στις οποίες η βλάβη του γονιδίου καταλήγει στην παραγωγή λανθασµένων πρωτεϊνών, οι 
οποίες ονοµάζονται ‘παθολογικές’ αιµοσφαιρίνες ή αιµοσφαιρίνες µε δοµικές παραλλαγές. Οι πιο 
συνηθισµένες από αυτές τις παραλλαγές είναι γνωστές ως Αιµοσφαιρίνη S (HbS) και Αιµοσφαιρίνη Ε 
(HbE), αν και πολλές άλλες έχουν ταυτοποιηθεί. Η δοµή και η λειτουργία αυτών των αιµοσφαιρινών 
είναι διαφορετικές από αυτές της φυσιολογικής αιµοσφαιρίνης (HbA).  
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Δρεπανοκυτταρικά Σύνδροµα 
Δρεπανοκυτταρική αναιµία (HbSS)
HbS /β θαλασσαιµία   
Νόσος HbSC
Νόσος HbSD  
Άλλες σπάνιες δρεπανοκυτταρικές νόσοι

β- θαλασσαιµίες 
µείζων β-θαλασσαιµία
ενδιάµεση β-θαλασσαιµία 
δβ-θαλασσαιµία
HbE/β-θαλασσαιµία  
Άλλες «παθολογικές αιµοσφαιρίνες»
και αιµοσφαιρινοπάθειες

Διαταραχές β-αλύσωνΔιαταραχές α-αλύσων

α-θαλασσαιµίες
Αιµοσφαιρινοπάθεια H 
Εµβρυϊκός ύδρωπας της α-θαλασσαιµίας    
(=Σύνδροµο εµβρυϊκού ύδρωπα
µε αιµοσφαιρίνη Bart)
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ΟΙ ΚΥΡΙΟΤΕΡΕΣ ΔΙΑΤΑΡΑΧΕΣ ΤΗΣ ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΗΣ ΕΙΝΑΙ: 

Στο παρόν βιβλίο θα περιγραφεί πώς µεταβιβάζεται στα παιδιά η β- και α-θαλασσαιµία, καθώς και η 
δρεπανοκυτταρική αναιµία (µε αυτή τη σειρά), ανάλογα µε τα γενετικά χαρακτηριστικά των γονέων τους. 





ΣΧΕΤΙΚΑ ΜΕ ΤΗ
ΒΗΤΑ (β)
ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

ΜΕΡΟΣ  1
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ΤΥΠΟΙ ΚΛΗΡΟΝΟΜΙΚΟΤΗΤΑΣ ΤΗΣ β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ
Όταν ο ένας γονέας είναι φορέας της β-θαλασσαιµίας, δηλαδή φέρει ένα παθολογικό γονίδιο 
β-σφαιρίνης, και ο άλλος γονέας φέρει δύο φυσιολογικά γονίδια β-σφαιρίνης, καθένα από τα παιδιά 
που θα γεννηθούν από αυτούς τους γονείς θα έχει µία στις δύο (50%) πιθανότητες να κληρονοµήσει το 
παθολογικό γονίδιο β-σφαιρίνης από το γονέα-φορέα και να είναι και ο ίδιος φορέας. (ΕΙΚ. 01)

Οι ακόλουθες εκφράσεις χρησιµοποιούνται επίσης για να περιγράψουν ένα φορέα β-θαλασσαιµίας: 
• Φορέας του γονιδίου της β-θαλασσαιµίας ή φορέας παθολογικού γονιδίου β-σφαιρίνης
• Ετεροζυγώτης β-θαλασσαιµίας ή
• Άτοµο µε ελάσσονα β-θαλασσαιµία 

ΣΧΕΤΙΚΑ ΜΕ ΤΟΥΣ ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ
Οι φορείς της β-θαλασσαιµίας δε νοσούν. Δεν εµφανίζουν σωµατικά ή ψυχικά συµπτώµατα και δε 
χρειάζονται καµιά ειδική δίαιτα ή ιατρική συµβουλή ή θεραπεία. Έχουν µικρότερα ερυθρά 
αιµοσφαίρια απ’ ό,τι τα άτοµα που δεν είναι φορείς. Αυτό συµβαίνει, διότι ο φορέας έχει κληρονοµήσει 
ένα παθολογικό γονίδιο β-σφαιρίνης από τον ένα γονέα, µε αποτέλεσµα την παραγωγή µικρότερης 
ποσότητας αιµοσφαιρίνης ενηλίκου (HbA). Τα ερυθρά αιµοσφαίρια περιέχουν εποµένως λιγότερη 
αιµοσφαιρίνη από το συνηθισµένο και συνεπώς έχουν µικρότερο µέγεθος και είναι πιο ωχρά από τα 
κύτταρα των µη φορέων. Παρ’ όλ’ αυτά, ο οργανισµός των φορέων ισορροπεί αυτή την κατάσταση, 
παράγοντας περισσότερα ερυθρά αιµοσφαίρια και µε αυτόν τον τρόπο το αίµα συνεχίζει να επιτελεί τις 
φυσιολογικές του λειτουργίες στον ανθρώπινο οργανισµό.

Η κατάσταση της φορείας δεν εξελίσσεται σε νόσο µε την πάροδο του χρόνου. Στην πραγµατικότητα, οι 
περισσότεροι δε γνωρίζουν ότι είναι φορείς, µέχρι να υποβληθούν σε µια ειδική εργαστηριακή 
εξέταση. Ωστόσο, µερικοί φορείς µπορεί να παρουσιάσουν ελαφριά αναιµία, η οποία µπορεί να 
εκληφθεί εσφαλµένα ως σιδηροπενική αναιµία. Οι δύο αυτές καταστάσεις µπορούν εύκολα να 
διακριθούν µεταξύ τους µε τις κατάλληλες εργαστηριακές εξετάσεις. Συµπερασµατικά, όταν είναι 
κανείς φορέας της β-θαλασσαιµίας, το γεγονός αυτό δεν έχει καµιά επίπτωση στην υγεία, στη διάρκεια 
ή στην ποιότητα ζωής του.

ΣΥΧΝΕΣ ΕΡΩΤΗΣΕΙΣ 

Τι συµβαίνει µε τις εγκύους γυναίκες που είναι φορείς;
Όπως όλες οι έγκυοι (µη φορείς), οι γυναίκες που είναι φορείς της β-θαλασσαιµίας ενδέχεται να 
εµφανίσουν έλλειψη σιδήρου και να χρειαστούν συµπληρωµατική λήψη σιδήρου. Υπάρχει πιθανότητα 
η ήπια αναιµία µιας γυναίκας-φορέα της β-θαλασσαιµίας να επιδεινωθεί κατά την περίοδο της 
εγκυµοσύνης και να χρειαστεί έως και µετάγγιση αίµατος. Η αναιµία όµως θα υποχωρήσει από µόνη 
της µετά τον τοκετό.  

ΔΙΑΤΑΡΑΧΕΣ ΤΗΣ ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΗΣ (ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΕΣ)

β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ (ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ)
ή ΜΕΣΟΓΕΙΑΚΗ ΑΝΑΙΜΙΑ
ή ΑΝΑΙΜΙΑ ΤΟΥ COOLEY
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ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ

β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑβ - β β

ΓΙΑ ΚΑΘΕ ΕΓΚΥΜΟΣYΝΗ ΟΙ ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΕΙΝΑΙ:

ΕΝΑΣ ΑΠΟ ΤΟΥΣ ΔΥΟ ΓΟΝΕΙΣ ΕΙΝΑΙ ΦΟΡΕΑΣ ΤΗΣ β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ
(ΦΟΡΕΑΣ ΠΑΘΟΛΟΓΙΚΟΥ ΓΟΝΙΔΙΟΥ β-ΣΦΑΙΡΙΝΗΣ)
ΚΑΙ Ο ΑΛΛΟΣ ΓΟΝΕΑΣ ΦΕΡΕΙ ΔΥΟ ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ β-ΣΦΑΙΡΙΝΗΣ

ΕΙΚ. 01

β β β β β - β -

50% ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ 50% ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ
β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ
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Υπάρχει κάποια θεραπεία για να παύσει κάποιος να είναι φορέας;
Όχι, ένα άτοµο το οποίο γεννήθηκε φέροντας το γονίδιο της β-θαλασσαιµίας θα είναι φορέας σε όλη 
του τη ζωή. 

Μπορεί το παθολογικό γονίδιο της β- σφαιρίνης (β-θαλασσαιµία) να µεταδοθεί ή να αποκτηθεί σε 
µεταγενέστερα στάδια της ζωής; 
Το παθολογικό γονίδιο της β-σφαιρίνης (β-θαλασσαιµία) δεν µπορεί να αποκτηθεί ή να µεταδοθεί 
µέσω του περιβάλλοντος, των µεταγγίσεων ή µε οποιοδήποτε άλλο τρόπο µε τον οποίο µπορεί να 
µεταδοθεί µια µόλυνση.  

Μπορούν οι φορείς να είναι αιµοδότες;
Οι φορείς µπορούν να είναι εθελοντές αιµοδότες, εάν τα επίπεδα της αιµοσφαιρίνης τους ικανοποιούν 
τα εθνικά κριτήρια καταλληλότητας για αιµοδοσία. 

Τι πρέπει να κάνουν οι φορείς εάν σκέφτονται να αποκτήσουν παιδιά;
Πρέπει να ενηµερώσουν τον/τη σύντροφό τους ότι είναι φορείς της β-θαλασσαιµίας και να του/της 
ζητήσουν να υποβληθεί και εκείνος/εκείνη σε ειδικό εργαστηριακό έλεγχο. Ιδανικά αυτό πρέπει να 
γίνει πριν την έναρξη της κύησης. Αν ο/η σύντροφος είναι επίσης φορέας, τότε και οι δύο πρέπει να 
επισκεφθούν έναν ειδικό σύµβουλο για περισσότερες πληροφορίες.  

Πρέπει ένας φορέας να κάνει κάποια επιπλέον ενέργεια;
Ο φορέας πρέπει να ενηµερώσει επιπλέον τα αδέλφια του σχετικά µε τη φορεία της β-θαλασσαιµίας 
και να τα συµβουλεύσει να υποβληθούν κι εκείνα στην ειδική εξέταση αίµατος. 

ΑΜΦΟΤΕΡΟΙ ΦΟΡΕΙΣ ΤΟΥ ΠΑΘΟΛΟΓΙΚΟΥ ΓΟΝΙΔΙΟΥ ΤΗΣ β-ΣΦΑΙΡΙΝΗΣ 
(β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ) – ΕΝΑ ΖΕΥΓΑΡΙ «ΣΕ ΚΙΝΔΥΝΟ»  
Όπως αναφέρθηκε προηγουµένως, ενώ οι φορείς της β-θαλασσαιµίας δεν αντιµετωπίζουν κανένα 
πρόβληµα υγείας, εάν σχεδιάζουν να κάνουν οικογένεια µε άλλο φορέα της β-θαλασσαιµίας, τότε σε 
κάθε εγκυµοσύνη υπάρχουν οι εξής πιθανότητες:
πιθανότητα µία στις τέσσερις (25%) το παιδί τους να πάσχει από µείζονα ή ενδιάµεση β-θαλασσαιµία, 
δηλαδή να νοσεί. Η µείζων ή ενδιάµεση β-θαλασσαιµία είναι επίσης γνωστή ως Μεσογειακή Αναιµία 
ή Αναιµία του Cooley και ο ασθενής µπορεί να αναφέρεται επίσης ως οµοζυγώτης για β-θαλασσαιµία,
πιθανότητα µία στις δύο (50%) το παιδί να είναι φορέας της β-θαλασσαιµίας, χωρίς καµιά κλινική 
εκδήλωση, και
πιθανότητα µία στις τέσσερις (25%) το παιδί να είναι απολύτως «φυσιολογικό», να έχει δηλαδή 
φυσιολογικό γονίδιο β-σφαιρίνης. (ΕΙΚ. 02)

δβ-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ
Σ’ αυτή τη µορφή, τόσο τα γονίδια δ (βλέπε σελίδα 8) όσο και τα γονίδια β δε λειτουργούν ή 
υπολειτουργούν και η κατάσταση εξισορροπείται µερικώς µε αύξηση της παραγωγής των γ-αλύσων. 
Όπως ο φορέας της β-θαλασσαιµίας, έτσι και ο φορέας της δβ είναι υγιής και δε χρειάζεται ιατρική 
θεραπεία, αλλά το παθολογικό γονίδιο µπορεί να µεταβιβαστεί από τους γονείς στα παιδιά. Ένα παιδί 
όµως που κληρονοµεί είτε δύο δβ γονίδια , ένα από τον κάθε γονέα φορέα (δβ), είτε ένα (δβ) γονίδιο 
από τον ένα γονέα (φορέα δβ) και ένα γονίδιο β-θαλασσαιµίας από τον άλλο γονέα (φορέα 
β-θαλασσαιµίας), θα αναπτύξει µια σοβαρή διαταραχή της αιµοσφαιρίνης (δβ/δβ ή δβ/β) µε κλινικές 
εκδηλώσεις παρόµοιες µε εκείνες της µείζονος ή ενδιάµεσης β-θαλασσαιµίας και θα χρειαστεί 
παρόµοια κλινική αντιµετώπιση.

i.

ii.

iii.
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ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ

β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

50% ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ
β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

β - β -

- - β - β - β β

25% ΑΣΘΕΝΕΙΣ ME
MEIZONA/ΕΝΔΙΑΜΕΣΗ

 β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

ΓΙΑ ΚΑΘΕ ΕΓΚΥΜΟΣYΝΗ ΟΙ ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΕΙΝΑΙ:

ΟΙ ΔΥΟ ΓΟΝΕΙΣ ΕΙΝΑΙ ΦΟΡΕΙΣ
ΤΗΣ β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ
 

ΕΙΚ. 02

25% ΜΕ ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ
ΓΟΝΙΔΙΑ β-ΣΦΑΙΡΙΝΗΣ



ΑΛΛΕΣ «ΠΑΘΟΛΟΓΙΚΕΣ ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΕΣ» ΚΑΙ ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΕΣ
Έχουν ταυτοποιηθεί αρκετές ακόµα «παθολογικές» µορφές αιµοσφαιρίνης ενηλίκου, οι οποίες 
διαφέρουν τόσο στη δοµή όσο και στις κλινικές εκδηλώσεις τους. Αναφέρονται επίσης ως «δοµικές 
παραλλαγές της αιµοσφαιρίνης» και περιλαµβάνουν κυρίως την HbS, την αιµοσφαιρίνη που είναι 
υπεύθυνη για τη δρεπανοκυτταρική αναιµία ή δρεπανοκυτταρικά σύνδροµα, την Αιµοσφαιρίνη Ε (ΗbE), 
την Αιµοσφαιρίνη C (HbC), την Αιµοσφαιρίνη D (HbD) και την Αιµοσφαιρίνη Lepore (Hb Lepore). 
Αυτές µεταβιβάζονται από τους γονείς στα παιδιά ακριβώς µε τον ίδιο τρόπο όπως και η 
β-θαλασσαιµία ως  περιγράφεται στο παρόν βιβλίο.

Η κληρονοµική µεταβίβαση των παθολογικών αυτών αιµοσφαιρινών (HbC, HbD ή HbE) και από τους 
δύο γονείς δε σχετίζεται µε κλινικά σηµαντικές εκδηλώσεις και δεν απαιτεί καµιά ιατρική παρέµβαση. 
Ωστόσο, τα άτοµα που κληρονοµούν και από τους δύο γονείς την Hb Lepore ή την HbS εµφανίζουν 
κλινικά σηµαντική νόσο, που απαιτεί ιατρική φροντίδα.

Επίσης η κληρονοµική µεταβίβαση της παθολογικής αιµοσφαιρίνης Lepore, E ή S από τον ένα γονέα 
και του γονιδίου της β-θαλασσαιµίας από τον άλλο έχει ως αποτέλεσµα συνδυασµένες 
αιµοσφαιρινοπάθειες, όπως τις Hb Lepore/β, HbE/β και HbS/β, οι οποίες είναι επίσης κλινικά 
σηµαντικές παθήσεις του αίµατος, παρόµοιες µε τη µείζονα/ενδιάµεση β-θαλασσαιµία και τη 
δρεπανοκυτταρική αναιµία, και απαιτούν ιατρική φροντίδα.

Hb Lepore/β-θαλασσαιµία
Σ’ αυτή τη µορφή έχει γίνει αναδιάταξη των γονιδίων β και δ (βλέπε σελίδα 8), µε αποτέλεσµα το 
σχηµατισµό µιας παθολογικής αιµοσφαιρίνης, που ονοµάζεται αιµοσφαιρίνη Lepore. Όπως ο φορέας 
της β-θαλασσαιµίας, έτσι και ο φορέας της Hb Lepore είναι ένα υγιές άτοµο και δε χρειάζεται καµιά 
θεραπεία. Το παθολογικό γονίδιο µπορεί, ωστόσο, να µεταβιβαστεί από το γονέα στα παιδιά, 
ακολουθώντας τον τύπο κληρονοµικότητας που περιγράφηκε για τη β-θαλασσαιµία. Ένα παιδί που 
κληρονοµεί είτε την Hb Lepore από τους δύο γονείς  (Hb Lepore / Hb Lepore ) είτε ένα γονίδιο Hb 
Lepore από τον ένα γονέα και ένα γονίδιο β-θαλασσαιµίας από τον άλλο (Hb Lepore/β-thalassaemia) 
θα αναπτύξει µια σοβαρή διαταραχή της αιµοσφαιρίνης, µε κλινικές εκδηλώσεις παρόµοιες µε 
εκείνες της µείζονος ή ενδιάµεσης β-θαλασσαιµίας και θα χρειαστεί παρόµοια κλινική αντιµετώπιση. 

HbE/β-θαλασσαιµία
Η HbE είναι µια από τις πιο συχνές παθολογικές αιµοσφαιρίνες, ιδιαίτερα σε άτοµα µε καταγωγή από 
τη Νοτιοανατολική Ασία. Όπως ο φορέας της β-θαλασσαιµίας, έτσι και ο φορέας της HbE είναι ένα 
υγιές άτοµο και δε χρειάζεται καµιά θεραπεία. Τα παθολογικά γονίδια µπορούν να µεταβιβαστούν από 
το γονέα στα παιδιά, ακολουθώντας τον τύπο κληρονοµικότητας που περιγράφηκε παραπάνω για τη 
β-θαλασσαιµία. Ένα παιδί που κληρονοµεί δύο γονίδια HbE, ένα από κάθε γονέα (φορέα HbE), 
εξακολουθεί να είναι υγιές και δε χρειάζεται καµιά θεραπεία.

Η HbE γίνεται κλινικά σηµαντική µόνον όταν το παιδί κληρονοµήσει από τον ένα γονέα το παθολογικό 
γονίδιο της β-σφαιρίνης (β-θαλασσαιµίας) και από τον άλλο το γονίδιο της HbE (HbΕ 
/β-θαλασσαιµίας).

Η HbE/β-θαλασσαιµία είναι µια σοβαρή διαταραχή, µε κλινικά συµπτώµατα, που µπορεί να 
κυµαίνονται από ήπια, παρόµοια µε εκείνα της ενδιάµεσης β-θαλασσαιµίας, έως σοβαρότατα, όπως 
εκείνα που παρατηρούνται στη µείζονα β-θαλασσαιµία. (ΕΙΚ. 03)
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β - β -

ΓΙΑ ΚΑΘΕ ΕΓΚΥΜΟΣΥΝΗ ΟΙ ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΕΙΝΑΙ:

ΕΝΑΣ ΓΟΝΕAΣ ΦΟΡΕΑΣ ΤΗΣ HbE 
ΚΑΙ Ο ΑΛΛΟΣ ΦΟΡΕΑΣ ΤΗΣ β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ 

ΕΙΚ. 03

β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

HbE

ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ

β -

25% ΦΟΡΕΙΣ ΤΟΥ
ΓΟΝΙΔΙΟΥ ΤΗΣ HbE 

β β

25% ΜΕ
ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ

ΓΟΝΙΔΙΑ β-ΣΦΑΙΡΙΝΗΣ

-

25% ΑΣΘΕΝΕΙΣ ME
HbE/β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

β -

25% ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ
β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ 

-
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Τα δρεπανοκυτταρικά σύνδροµα διαφέρουν από τη β-θαλασσαιµία όσον αφορά την αιτιολογία και τις 
κλινικές εκδηλώσεις τους και περιγράφονται στο µέρος 3 του βιβλίου αυτού. Αν ένα άτοµο 
κληρονοµήσει το γονίδιο της β-θαλασσαιµίας από τον ένα γονέα (φορέα της β-θαλασσαιµίας) και το 
γονίδιο της HbS από τον άλλο (φορέα της HbS), θα αναπτύξει µια διαταραχή της αιµοσφαιρίνης 
(HbS/β), οι κλινικές εκδηλώσεις της οποίας προσοµοιάζουν µε εκείνες της δρεπανοκυτταρικής νόσου 
και διαφέρουν πολύ από εκείνες της µείζονος/ενδιάµεσης β-θαλασσαιµίας και συνεπώς θα 
χρειαστούν διαφορετική κλινική αντιµετώπιση (περισσότερες λεπτοµέρειες στο µέρος 3).

ΠΩΣ ΜΠΟΡΕΙ ΚΑΝΕΙΣ ΝΑ ΜΑΘΕΙ ΑΝ ΕΙΝΑΙ ΦΟΡΕΑΣ;
Στις περισσότερες περιπτώσεις, µε απλές αλλά εξειδικευµένες εργαστηριακές εξετάσεις, είναι 
δυνατό να καθοριστεί αν ένα άτοµο είναι φορέας της β-θαλασσαιµίας ή άλλης διαταραχής της 
αιµοσφαιρίνης. 

Εργαστηριακός έλεγχος για να εξακριβωθεί αν ένα άτοµο είναι φορέας της β-θαλασσαιµίας 
Ο εργαστηριακός έλεγχος για τη θαλασσαιµία περιλαµβάνει µια εξέταση ρουτίνας, που αναφέρεται ως 
γενική εξέταση αίµατος και περιλαµβάνει τη µέτρηση παραµέτρων που σχετίζονται µε την 
περιεκτικότητα των ερυθροκυττάρων σε αιµοσφαιρίνη, τον όγκο και το µέγεθος των ερυθροκυττάρων. 
Η εργαστηριακή ορολογία είναι: µέση συγκέντρωση αιµοσφαιρίνης (Mean Corpuscular Hemoglobin, 
MCH) και µέσος όγκος ερυθρών (Mean Corpuscular Volume, MCV) αντίστοιχα. Οι δύο αυτές 
παράµετροι είναι χαµηλότερες από το φυσιολογικό σε άτοµα που είναι φορείς της β-θαλασσαιµίας.

Τα ερυθροκύτταρα εξετάζονται επίσης στο µικροσκόπιο, για να αξιολογηθεί το µέγεθος και το σχήµα 
τους. Τα ερυθροκύτταρα ενός φορέα της β-θαλασσαιµίας παρουσιάζουν µια ωχρότερη απόχρωση του 
ερυθρού χρώµατος (υπόχρωµα), έχουν διάφορα σχήµατα (ποικιλοκυττάρωση) και µικρότερο µέγεθος 
(µικροκυττάρωση) σε σύγκριση µε τα φυσιολογικά ερυθροκύτταρα, που έχουν πιο βαθύ ερυθρό χρώµα, 
είναι στρογγύλα και αµφίκοιλα.  

Η ανίχνευση της φορείας της β-θαλασσαιµίας µπορεί να γίνει µε µια εργαστηριακή εξέταση, γνωστή 
ως ηλεκτροφόρηση αιµοσφαιρίνης, µε την οποία προσδιορίζεται η ποσότητα της HbA και της HbA2, 
του κύριου και του µικρότερου κλάσµατος της αιµοσφαιρίνης ενηλίκου αντιστοίχως. Με την 
ηλεκτροφόρηση µπορούν επίσης να µετρηθούν άλλες αιµοσφαιρίνες που απαντώνται στα 
ερυθροκύτταρα των ενηλίκων, όπως η εµβρυϊκή HbF και η HbS. Στις περισσότερες περιπτώσεις, οι 
πιο πάνω εξετάσεις είναι αρκετές για να διαπιστωθεί αν ένα άτοµο είναι φορέας της β-θαλασσαιµίας.

Ένας άλλος τρόπος µέτρησης της ποσότητας του κλάσµατος της HbA2, η οποία είναι πάντα αυξηµένη 
στους φορείς της β-θαλασσαιµίας, αλλά και ταυτοποίησης των παραλλαγών της αιµοσφαιρίνης, είναι 
µια ειδική εργαστηριακή µέθοδος, που ονοµάζεται υγρή χρωµατογραφία υψηλής πίεσης (high 
pressure liquid chromatography, HPLC). Χάρη στην υψηλή ευαισθησία και ειδικότητά της και, πολύ 
σηµαντικό, στην υψηλή ηµερήσια παραγωγή, θεωρείται σήµερα η µέθοδος αναφοράς για τη διάγνωση 
των διαταραχών της αιµοσφαιρίνης.  

Όπου οι πιο πάνω εξετάσεις δεν καταλήγουν σε σαφές αποτέλεσµα και δεν επιτρέπουν στους 
επιστήµονες του εργαστηρίου να δώσουν οριστική διάγνωση, υπάρχουν πιο εξειδικευµένες µέθοδοι, 
όπως γενετικές εξετάσεις, που στηρίζονται στην εξέταση του DNA. Για την εξέταση αυτή, µπορεί να 
χρειαστεί να ληφθεί αίµα και από άλλα µέλη της οικογένειας, ώστε να γίνει βέβαιη διάγνωση. 
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Σε περιπτώσεις όπου υπάρχει έλλειψη σιδήρου, η οποία µπορεί να επηρεάζει τη σαφή διάγνωση, 
πιθανόν να κριθεί αναγκαίο να χορηγηθούν δισκία σιδήρου στο άτοµο και να ζητηθεί επανάληψη της 
εξέτασης τουλάχιστον µετά από ένα µήνα, οπότε θα είναι δυνατή η επιβεβαίωση της διάγνωσης. 

Μπορούν να προληφθούν οι σοβαρές αιµοσφαρινοπάθειες; 
Τα ζευγάρια φορέων, τα οποία έχουν ενηµερωθεί για τον κίνδυνο για τα παιδιά τους, έχουν σήµερα 
αρκετές επιλογές. Μπορούν να κάνουν ορισµένες ενέργειες, έτσι ώστε να εξασφαλίσουν ότι θα έχουν 
υγιή παιδιά και ότι, στην περίπτωση που το παιδί τους γεννηθεί µε δική τους επιλογή µε 
µείζονα/ενδιάµεση β-θαλασσαιµία, θα λάβει την καλύτερη δυνατή φροντίδα από τη στιγµή της 
γέννησής του. Οι επιλογές τους δεν είναι σε καµιά περίπτωση απλές. Κάθε τέτοιο ζευγάρι και γενικά 
κάθε πολίτης µπορεί να ζητήσει αξιόπιστες, λεπτοµερείς και σύγχρονες πληροφορίες από τις εθνικές 
υπηρεσίες υγείας και από τις οµάδες/συλλόγους υποστήριξης ασθενών/γονέων, ούτως ώστε να έχει 
αρκετό χρόνο να πάρει τις αποφάσεις του. 

Εργαστηριακός έλεγχος στο έµβρυο για σύνδροµα θαλασσαιµίας και άλλες διαταραχές της 
αιµοσφαιρίνης 
Υπάρχουν τρεις µέθοδοι µε τις οποίες µπορεί να καθοριστεί αν ένα έµβρυο πάσχει από µείζονα ή 
ενδιάµεση β-θαλασσαιµία:

Αµνιοπαρακέντηση 
Η αµνιοπαρακέντηση εκτελείται το δεύτερο τρίµηνο της εγκυµοσύνης, περίπου µετά την 15η 
εβδοµάδα κύησης. Χρησιµοποιώντας τους υπερήχους για καθοδήγηση, ένας ειδικά εκπαιδευµένος 
µαιευτήρας εισάγει µια λεπτή βελόνα στην κοιλιά της µητέρας και αναρροφά µια µικρή ποσότητα 
αµνιακού υγρού που περιέχει κύτταρα του εµβρύου. Στη συνέχεια το υγρό εξετάζεται στο εργαστήριο 
για να εξακριβωθεί αν το έµβρυο πάσχει από β-θαλασσαιµία (µείζονα ή ενδιάµεση). Ο κίνδυνος κατά 
την εξέταση αυτή για τη µητέρα και το έµβρυο θεωρείται σήµερα αµελητέος, όταν γίνεται σε έµπειρα 
κέντρα. Ο ειδικός γυναικολόγος, ωστόσο, θα σας εξηγήσει και θα σας αναλύσει όλες τις πτυχές αυτής 
της εξέτασης, καθώς και τα πλεονεκτήµατα και τους πιθανούς κινδύνους.

Παρακέντηση οµφαλίδας (λήψη δείγµατος εµβρυϊκού αίµατος)  
Η παρακέντηση οµφαλίδας εκτελείται µετά τη συµπλήρωση 18 εβδοµάδων κύησης. Με την 
καθοδήγηση υπερήχων, µια λεπτή βελόνα εισάγεται στην κοιλιά της µητέρας και φτάνει στον οµφάλιο 
λώρο του εµβρύου, µέσω του οποίου λαµβάνεται µια µικρή ποσότητα αίµατος. Το εµβρυϊκό αίµα 
διαχωρίζεται και αναλύεται στο εργαστήριο. Σε έµπειρα χέρια το δείγµα που λαµβάνεται περιέχει 
σχεδόν 100% αµιγώς εµβρυϊκά κύτταρα και µάλιστα στις περισσότερες περιπτώσεις από την πρώτη 
προσπάθεια. Ο ειδικός στον προγεννητικό έλεγχο µαιευτήρας είναι ο πλέον κατάλληλος να συζητήσει 
µαζί σας τους λόγους αποτυχίας λήψης καθαρού εµβρυϊκού αίµατος, καθώς και τους άλλους 
κινδύνους που ενδέχεται να προκύψουν κατά τη διάρκεια της διαδικασίας αυτής, που και σε αυτή την 
περίπτωση, όπως και στην αµνιοκέντηση, είναι αµελητέοι σε έµπειρα χέρια και κέντρα. 

Η έγκαιρη και ειδική διάγνωση µε µοριακές µεθόδους, όπως έχει εξελιχτεί τα τελευταία χρόνια, έχει 
αντικαταστήσει σχεδόν τελείως την παρακέντηση οµφαλίδας, η οποία τώρα ενδείκνυται κυρίως σε 
εγκύους που προσέρχονται αργά για έλεγχο, σε όσες η λήψη χοριακής λάχνης (βλέπε παρακάτω) δεν 
είναι διαγνωστική και όταν ένα ζευγάρι «σε κίνδυνο» δεν έχει στα χέρια του τα αποτελέσµατα των 
προηγούµενων ελέγχων.  
 

i.

ii.
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Λήψη χοριακής λάχνης - Chorionic Villus Sampling (CVS)
Η λήψη χοριακής λάχνης είναι µια µέθοδος διάγνωσης των αιµοσφαιρινοπαθειών στο έµβρυο που 
µπορεί να πραγµατοποιηθεί πιο νωρίς από την αµνιοπαρακέντηση, περίπου στη 10η-11η εβδοµάδα 
κύησης. O ειδικός µαιευτήρας, χρησιµοποιώντας υπερήχους για οδηγό, παίρνει ένα µικρό δείγµα 
χοριακών λαχνών, δηλαδή κυττάρων που φέρουν την ίδια γενετική πληροφορία µε το έµβρυο και τα 
οποία θα σχηµατίσουν τελικά τον πλακούντα. Τα κύτταρα λαµβάνονται είτε µε µια λεπτή βελόνα που 
εισάγεται στην κοιλιά της µητέρας (διακοιλιακά) είτε µε ένα µικρό καθετήρα που εισάγεται µέσω του 
κόλπου (διακολπικά).  

Τα κύτταρα αναλύονται στη συνέχεια στο εργαστήριο και τίθεται η διάγνωση. Όπως και στις άλλες 
µεθόδους προγεννητικής διάγνωσης, ο ειδικός µαιευτήρας θα παράσχει στο ζευγάρι λεπτοµερείς 
πληροφορίες όσον αφορά τα οφέλη και τους πιθανούς κινδύνους, που και σε αυτή την περίπτωση είναι 
αµελητέοι, όταν επιλέξετε έναν έµπειρο γιατρό ή κέντρο. 

Πως γίνεται η διάγνωση στο έµβρυο µετά τη λήψη δειγµάτων µε τις πιο πάνω µεθόδους;
Η διάγνωση βασίζεται σε ανάλυση του DNA, γι’ αυτό αναφέρεται εξάλλου και ως γενετικός έλεγχος και 
αφορά τον αποκλεισµό ή την ταυτοποίηση στο έµβρυο της γενετικής ανωµαλίας. Αυτός ο τύπος 
ελέγχου αποτελεί την πιο έγκυρη µέθοδο διάγνωσης κληρονοµικών νοσηµάτων. Όπως συµβαίνει µε 
όλες τις διαγνωστικές δοκιµασίες, υπάρχει µια πιθανότητα εργαστηριακού σφάλµατος, αν και σήµερα, 
µε την τεράστια εργαστηριακή πρόοδο που έχει επιτευχθεί, αυτή η πιθανότητα είναι ελάχιστη. Στην 
περίπτωση της λήψης χοριακής λάχνης, για παράδειγµα, οι επιστήµονες µελετούν στο εργαστήριο τα 
γονίδια της αιµοσφαιρίνης που περιέχονται στο DNA των κυττάρων από τις χοριακές λάχνες, για να 
διαπιστώσουν αν το παιδί θα είναι υγιές µε φυσιολογικά γονίδια αιµοσφαιρίνης  ή αν θα είναι φορέας 
θαλασσαιµίας ή αν θα έχει δύο παθολογικά γονίδια αιµοσφαιρίνης (ή παθολογικά γονίδια 
β-σφαιρίνης), οπότε θα πάσχει από µείζονα β-θαλασσαιµία. 

Άλλες µέθοδοι πρόληψης
Τα τελευταία χρόνια έχουν αναπτυχθεί άλλες µέθοδοι πρόληψης, ενώ άλλες βρίσκονται ακόµα σε 
ερευνητικό στάδιο, και αποσκοπούν αφενός στην ελαχιστοποίηση της παρεµβατικότητας και της 
ψυχολογικής έντασης και αφετέρου στην αύξηση της αποδοχής από ορισµένους πληθυσµούς και 
ζευγάρια του προγεννητικού ελέγχου και του πιθανού τερµατισµού της κύησης, ειδικότερα στις 
περιπτώσεις θαλασσαιµίας. Για παράδειγµα, η ανάλυση εµβρυϊκών κυττάρων στο αίµα της µητέρας 
είναι µια εξέταση στην οποία έχει εστιαστεί σηµαντικό µέρος της έρευνας την τελευταία δεκαετία. 
Έχει, ωστόσο, σηµαντικούς περιορισµούς και δεν µπορεί ακόµα να αποτελέσει αξιόπιστη εναλλακτική 
επιλογή αντί του κλασικού προγεννητικού ελέγχου. 

Η προεµφυτευτική γενετική διάγνωση (pre-implantation genetic diagnosis, PGD) είναι µια άλλη 
εκλεπτυσµένη προσέγγιση, η οποία αναπτύχθηκε την τελευταία δεκαετία χρησιµοποιώντας την 

iii.

Αµνιοπαρακέντηση Παρακέντηση οµφαλίδας Λήψη χοριακής λάχνης / CVS
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τεχνολογία της εξωσωµατικής γονιµοποίησης για την ανάλυση κυττάρων που λαµβάνονται από το 
έµβρυο πολύ πρώιµα ή την επιλογή από µια µητέρα-φορέα ενός ωαρίου το οποίο δε φέρει γονίδια που 
κωδικοποιούν διαταραχές της αιµοσφαιρίνης. Το ωάριο αυτό στη συνέχεια γονιµοποιείται στο 
εργαστήριο και τελικά τοποθετείται στη µήτρα. Η PGD αποδεικνύεται περισσότερο αποδεκτή από την 
προγεννητική διάγνωση, ιδιαίτερα σε άτοµα που αντιτίθενται στη διακοπή της κύησης, παρά το γεγονός 
ότι η συγκεκριµένη τεχνολογία είναι ακόµα δαπανηρή και σε µερικές περιπτώσεις απαιτούνται 
επανειληµµένες προσπάθειες για επιτυχή εγκυµοσύνη.

ΟΤΑΝ ΕΙΣΑΙ ΟΜΟΖΥΓΩΤΗΣ Β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ Η ΑΣΘΕΝΗΣ ΜΕ ΜΕΙΖΟΝΑ 
β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ  (ΜΕΣΟΓΕΙΑΚΗ ΑΝΑΙΜΙΑ ή ΑΝΑΙΜΙΑ ΤΟΥ COOLEY)
Τα άτοµα µε οµόζυγο β-θαλασσαιµία δεν µπορούν να συνθέσουν φυσιολογική αιµοσφαιρίνη και 
συνεπώς δεν µπορούν να σχηµατίσουν φυσιολογικά ερυθρά αιµοσφαίρια. Κάθε ερυθρό αιµοσφαίριο 
περιέχει πολύ λιγότερη αιµοσφαιρίνη και στο αίµα υπάρχουν πολύ λιγότερα ερυθρά αιµοσφαίρια από 
το φυσιολογικό. Αυτό προκαλεί αναιµία, η οποία είναι σοβαρή σε άτοµα µε µείζονα β-θαλασσαιµία και 
µπορεί να είναι ηπιότερη σε άτοµα µε ενδιάµεση β-θαλασσαιµία.

Ένα παιδί µε µείζονα β-θαλασσαιµία είναι φυσιολογικό κατά τη γέννηση, αλλά αναπτύσσει σοβαρή 
αναιµία µεταξύ της ηλικίας των 3 µηνών και του ενός έτους. Εάν δεν υποβληθεί σε θεραπεία µε 
µετάγγιση αίµατος, το παιδί που νοσεί θα έχει πολύ κακή ποιότητα ζωής και τα πλείστα από αυτά τα 
παιδιά πεθαίνουν σε πολύ νεαρή ηλικία. Οι ασθενείς µε οµόζυγο β-θαλασσαιµία που έχουν την 
ενδιάµεση µορφή, η οποία στις περισσότερες περιπτώσεις θεωρείται πιο ήπια από τη µείζονα 
β-θαλασσαιµία, µπορούν να επιζήσουν, παρότι έχουν σοβαρή αναιµία, χωρίς τακτικές µεταγγίσεις 
αίµατος, τουλάχιστον στα πρώτα χρόνια της ζωής τους. Η αναιµία, ωστόσο, µπορεί µε την πάροδο του 
χρόνου να επιδεινωθεί και να χρειαστεί να αρχίσει ο ασθενής να υποβάλλεται σε τακτικές µεταγγίσεις 
αίµατος αργότερα στην παιδική ηλικία ή στην ενήλικη ζωή. Πολλές άλλες παθολογικές καταστάσεις, 
εκτός της σοβαρής αναιµίας, παρατηρούνται τόσο στη µείζονα όσο και στην ενδιάµεση β-θαλασσαιµία 
και αυτές χρειάζονται αντιµετώπιση από γιατρούς των αντίστοιχων ειδικοτήτων.

ΠΟΙΑ ΕΙΝΑΙ Η ΘΕΡΑΠΕΙΑ ΓΙΑ ΤΗ ΜΕΙΖΟΝΑ β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ; 
Η βασική θεραπεία είναι οι τακτικές µεταγγίσεις αίµατος, συνήθως κάθε 4 εβδοµάδες. Τα παιδιά που 
µεταγγίζονται κατάλληλα αναπτύσσονται φυσιολογικά και έχουν οµαλή ζωή. Ωστόσο, οι ασθενείς µε 
µείζονα β-θαλασσαιµία πρέπει επίσης να αρχίσουν από νεαρή ηλικία µια ειδική θεραπεία για την 
αποµάκρυνση της περίσσειας του σιδήρου που απελευθερώνεται από την αιµοσφαιρίνη των 
µεταγγισµένων ερυθροκυττάρων, καθώς αυτά καταστρέφονται συνεχώς. Ο σίδηρος συσσωρεύεται στον 
οργανισµό και προκαλεί υπερφόρτιση, η οποία µπορεί τελικά να βλάψει ζωτικά όργανα, όπως την 
καρδιά, το συκώτι και τους ενδοκρινείς αδένες. Ο σίδηρος µπορεί να αποµακρυνθεί µέσω χηλικής 
σύνδεσης µε ειδικά φάρµακα, που ονοµάζονται σκευάσµατα αποσιδήρωσης και τον αποβάλλουν µε τα 
ούρα και / ή τα κόπρανα. Η πρώτη ουσία που συνδέεται χηλικά µε το σίδηρο και µπορεί να 
χρησιµοποιηθεί µε αποτελεσµατικότητα και ασφάλεια είναι η Δεσφεριοξαµίνη ή Desferal, η οποία 
εγχύεται υποδόρια για αρκετές ώρες, σχεδόν κάθε νύκτα, χρησιµοποιώντας µια µικρή αντλία. Παρότι 
η θεραπεία αυτή είναι δύσκολη και άβολη, έχει αποδειχθεί σωτήρια. Οι προοπτικές, ωστόσο, 
βελτιώνονται σταθερά, καθώς παράγονται συνεχώς νέα σκευάσµατα αποσιδήρωσης που µπορούν να 
λαµβάνονται από το στόµα. Ήδη έχει εγκριθεί επίσηµα σε πολλές χώρες η κυκλοφορία δύο 
σκευασµάτων αποσιδήρωσης που λαµβάνονται από το στόµα, η Deferiprone (L1) και η Deferasirox 
(Exjade) και χρησιµοποιούνται από πολλές χιλιάδες ασθενείς παγκοσµίως.  
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Τα παιδιά που γεννιούνται σήµερα µε µείζονα θαλασσαιµία αναµένεται να έχουν σχεδόν φυσιολογική 
διάρκεια ζωής, εφόσον υποβάλλονται στη θεραπεία που χρειάζονται και τη λαµβάνουν τακτικά, 
σύµφωνα µε τις κατευθυντήριες γραµµές και οδηγίες. Σηµαντικό µέρος της επιστηµονικής έρευνας 
εστιάζεται στην περαιτέρω βελτίωση της ιατρικής φροντίδας της µείζονος θαλασσαιµίας µε 
φαρµακευτικά σκευάσµατα, τα οποία µπορεί τελικά να οδηγήσουν σε µείωση της ανάγκης 
µεταγγίσεων και αποσιδήρωσης.

Πλήρης ίαση της νόσου µπορεί να επιτευχθεί σήµερα µόνον µε µεταµόσχευση µυελού των οστών 
(Bone Marrow Transplantation, BMT). Έχει δειχθεί ότι η ΒΜΤ είναι επιτυχής, εάν βρεθεί πλήρως 
συµβατός δότης (αδελφός ή αδελφή) και ο ασθενής είναι σε καλή κλινική κατάσταση και έχει 
ακολουθήσει τακτική και ορθή θεραπευτική αγωγή από τα παιδικά του χρόνια. Ωστόσο, µόνο ένα 
σχετικά µικρό ποσοστό ασθενών (περίπου 20%) έχουν πλήρως συµβατό δότη. Επιπλέον, η 
µεταµόσχευση µυελού των οστών εξακολουθεί να αποτελεί δαπανηρή επέµβαση και τα ποσοστά 
επιτυχίας της εξαρτώνται, εκτός από τη συµβατότητα του δότη και την κλινική κατάσταση του ασθενή, 
και από την πείρα του µεταµοσχευτικού κέντρου.

Μια πιθανή απάντηση είναι να αποκτήσουν οι γονείς άλλο ένα παιδί, το οποίο θα είναι γενετικά πλήρως 
συµβατό µε το εν ζωή παιδί που νοσεί. Για να διασφαλιστεί, όµως, ότι το παιδί θα είναι συµβατός δότης, 
έχει αναπτυχθεί τα τελευταία χρόνια µια ειδική διαδικασία, γνωστή ως Προεµφυτευτική Γενετική 
Διάγνωση – HLA (preimplantation genetic diagnosis, PGD-HLA), κατά την οποία το έµβρυο που θα 
εµφυτευτεί στη µήτρα της µητέρας έχει επιλεχθεί στο εργαστήριο, ώστε όχι µόνον να µη φέρει γονίδια 
θαλασσαιµίας, όπως περιγράφηκε στην τεχνολογία της PGD προηγουµένως, αλλά επιπλέον να έχει τα 
ίδια χαρακτηριστικά των ιστών (τύπου HLA) µε το εν ζωή παιδί που νοσεί. Για να επιτευχθεί αυτό, 
λαµβάνεται αίµα από τον οµφάλιο λώρο του δότη κατά τη γέννηση, τα κύτταρα του οποίου θα 
χρησιµοποιηθούν για µεταµόσχευση στον ασθενή-αδελφό. Με άλλα λόγια, το «νέο» παιδί έχει 
επιλεγεί από την αρχή για να γίνει ο τέλειος δότης για τον/την ασθενή αδελφό/αδελφή του. 

Αυτή είναι µια επίπονη εργαστηριακή µέθοδος, ηθικά µη αποδεκτή από όλους, η οποία όµως µπορεί 
να βελτιώσει την πιθανότητα ανεύρεσης συµβατού δότη και µέσω της µεταµόσχευσης µυελού των 
οστών µπορεί να θεραπεύσει πλήρως ασθενείς µε µείζονα β-θαλασσαιµία και άλλες σοβαρές 
κληρονοµικές δυσλειτουργίες.  

ΤΥΠΟΠΙΗΣΗ ΤΟΥ HLA ΔΙΑΔΙΚΑΣΙΑ ΜΕΤΑΜΟΣΧΕΥΣΗΣ ΜΥΕΛΟΥ ΤΩΝ ΟΣΤΩΝ
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Τελική ίαση της θαλασσαιµίας αναµένεται επίσης από µια άλλη επιστηµονική παρέµβαση, που 
ονοµάζεται γονιδιακή θεραπεία (gene therapy). Βρίσκεται ακόµα σε πειραµατικό στάδιο και 
συνίσταται στην τοποθέτηση λειτουργικών γονιδίων στα κύτταρα του ασθενή εκτός σώµατος στο 
εργαστήριο και στη συνέχεια επανατοποθέτησή τους στους αιµοποιητικούς ιστούς, παρέχοντάς τους 
την ικανότητα να παράγουν νέα ερυθροκύτταρα που περιέχουν φυσιολογική αιµοσφαιρίνη. Οι ασθενείς 
προσβλέπουν πολύ στην επιτυχία αυτής της έρευνας, η οποία δεν εξαρτάται από δότες αλλά από τα 
κύτταρα του ίδιου του ασθενή. Όπως προκύπτει από την περιγραφή της, αυτή η διαδικασία δεν έχει 
τους περιορισµούς της µεταµόσχευσης µυελού των οστών. Υπάρχει η ελπίδα ότι η επιστήµη θα 
υπερκεράσει σύντοµα τις πολλές τεχνικές δυσκολίες και θα κάνει πραγµατικότητα για όλους το όνειρο 
της ίασης.

ΠΩΣ ΓΙΝΕΤΑΙ Η ΔΙΑΓΝΩΣΗ ΤΗΣ ΜΕΙΖΟΝΟΣ/ΕΝΔΙΑΜΕΣΗΣ 
β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ;
Ένα παιδί που γεννιέται µε µείζονα β-θαλασσαιµία δεν εµφανίζει εξωτερικά ορατά σηµεία της νόσου. 
Ακόµα και οι εργαστηριακές εξετάσεις µπορεί να µην αποκαλύψουν τη διάγνωση της θαλασσαιµίας, 
ειδικά σε περιπτώσεις που οι γονείς δεν έχουν ελεγχθεί, δεν είχαν γίνει προγεννητικές εξετάσεις και 
δεν υπάρχει άλλο παιδί µε τη νόσο στην οικογένεια. Η µείζων β-θαλασσαιµία είναι δυνατόν να 
διαγνωστεί στη βρεφική ηλικία µόνο µέσω γενετικών εξετάσεων, µε τις οποίες ταυτοποιούνται τα 
γονίδια αιµοσφαιρίνης που έχει κληρονοµήσει το παιδί από τον κάθε γονέα του.  Δυστυχώς, ακόµα και 
εάν εφαρµοστούν προγράµµατα ελέγχου των νεογνών, οι συνήθεις διαγνωστικές εξετάσεις δεν 
µπορούν να διαγνώσουν τη µείζονα β-θαλασσαιµία σε τόσο πρώιµη ηλικία. Όµως, ο έλεγχος διαλογής 
σε αυτή την ηλικία µπορεί να χρησιµεύσει για την ανάδειξη της παρουσίας κάποιας παραλλαγής της 
αιµοσφαιρίνης, όπως η HbE ή η HbS. 

Στις περισσότερες περιπτώσεις, η µείζων β-θαλασσαιµία µπορεί να διαγνωστεί τους πρώτους λίγους 
µήνες της ζωής και πριν την ηλικία των 2 χρόνων. Η ενδιάµεση β-θαλασσαιµία, όµως, η οποία στις 
περισσότερες περιπτώσεις είναι «ηπιότερη» κλινική νόσος από τη µείζονα β-θαλασσαιµία, µπορεί να 
παραµείνει αδιάγνωστη για µεγαλύτερο χρονικό διάστηµα. 

ΚΥΡΙΕΣ ΜΕΘΟΔΟΙ ΓΙΑ ΤΗΝ ΕΡΓΑΣΤΗΡΙΑΚΗ ΔΙΑΓΝΩΣΗ ΤΗΣ ΜΕΙΖΟΝΟΣ 
β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

Μέτρηση αιµατολογικών δεικτών 
Ειδικά ηλεκτρονικά µηχανήµατα –κυτταροµετρητές ερυθροκυττάρων– αξιολογούν το µέγεθος και τον 
όγκο των ερυθροκυττάρων και τη συγκέντρωση της αιµοσφαιρίνης σε αυτά. Η διάγνωση της 
θαλασσαιµίας τίθεται όταν το µέγεθος και ο όγκος των ερυθροκυττάρων, καθώς και η συγκέντρωση 
αιµοσφαιρίνης σε αυτά, είναι σηµαντικά µειωµένα, ενώ τα επίπεδα αιµοσφαιρίνης κυµαίνονται µεταξύ 
των 2–6 mg/dl. Οι τιµές µερικών αιµατολογικών δεικτών που ανευρίσκονται συνηθέστερα σε ασθενείς 
µε θαλασσαιµία παρουσιάζονται παρακάτω: 

Αιµοσφαιρίνη (Hb)  /  gr/dl 6,8  /  (3.9 – 9.3)*
Αιµοσφαιρίνη σώµατος (MCH)  /  φg  /  20,9 (15 – 26)*
Όγκος κυττάρων (MCV)  /  FL   /  65,8 (57 – 75 )*
Περιεκτικότητα αιµοσφαιρίνης ανά ερυθροκύτταρο (MCHC)  /  g/dl  /  30,9 (26 – 34 )*

*Μέση τιµή (εύρος)

i.
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Μικροσκοπική εξέταση αίµατος και µορφολογία των ερυθροκυττάρων 
Στη µικροσκοπική εξέταση¸ τα ερυθροκύτταρα φαίνονται ωχρότερα (υπόχρωµα) και µικρότερα από τα 
φυσιολογικά (µικροκυττάρωση) και, λίαν σηµαντικό, στην πλειοψηφία τους έχουν ανώµαλα µεγέθη και 
σχήµατα (ανισοκυττάρωση και ποικιλοκυττάρωση), µεταβολές πιο έντονες συγκριτικά µε εκείνες που 
παρατηρούνται σε ένα φορέα. 

Ηλεκτροφόρηση αιµοσφαιρίνης 
Αυτή είναι µια διαδικασία µε την οποία διαχωρίζονται οι διάφορες πρωτεΐνες που συνθέτουν ένα µόριο 
αιµοσφαιρίνης, όπως HbA, HbA2 και HbF. 

Με µοριακές µεθόδους
Αυτές είναι εξειδικευµένες µέθοδοι που χρησιµοποιούνται για επιβεβαίωση ή λήψη πιο ειδικών 
πληροφοριών για µια διάγνωση, χρησιµοποιώντας τη µελέτη του DNA, για να ανιχνευθούν οι 
µεταλλάξεις (οι γενετικές µεταβολές) που προκαλούν µια νόσο. Η πληροφορία αυτή, εκτός της 
επιβεβαίωσης της διάγνωσης, είναι δυνατό να παρέχει µια ένδειξη της κλινικής σοβαρότητας της 
νόσου.  

Αν και η διάγνωση της µείζονος β-θαλασσαιµίας είναι συνήθως αρκετά εύκολη, µπορεί να υπάρχουν 
κάποιες δυσκολίες, ειδικά στις αναπτυσσόµενες χώρες, όπου ο επιπολασµός νοσηµάτων, όπως η 
ελονοσία, µπορεί να περιπλέξει τη διάγνωση. Για παράδειγµα, η ελονοσία µπορεί να προκαλέσει 
αναιµία και σπληνοµεγαλία και, παρ’ όλο που τα εργαστηριακά αιµατολογικά ευρήµατα είναι αρκετά 
διαφορετικά, είναι δυνατό να χρειαστεί να λάβει ο ασθενής αγωγή µε ανθελονοσιακά φάρµακα και 
µετά να επαναξιολογηθεί η κατάστασή του και να τεθεί διάγνωση. Υπάρχουν και άλλα νοσήµατα που 
τυγχάνει να προκαλούν αναιµία και σπληνοµεγαλία, καθώς και να αυξάνουν τα επίπεδα της εµβρυϊκής 
αιµοσφαιρίνης HbF, γι’ αυτό και απαιτείται διαφορική διάγνωση µε πρόσθετες κλινικές και 
εργαστηριακές εξετάσεις. Είναι πολύ σηµαντικό να επιβεβαιωθεί η ορθή διάγνωση της θαλασσαιµίας 
πριν την έναρξη της θεραπείας. 

ΜΠΟΡΟΥΝ ΟΙ ΑΣΘΕΝΕΙΣ ΜΕ ΜΕΙΖΟΝΑ ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ
ΝΑ ΑΠΟΚΤΗΣΟΥΝ ΠΑΙΔΙΑ;
Ναι, πολλοί ενήλικες ασθενείς είναι τώρα παντρεµένοι και έχουν γίνει γονείς. Οι πιθανότητες να 
µεταδώσουν τα γονίδια τους είναι οι ακόλουθες: 

Παιδιά από γονείς εκ των οποίων ο ένας έχει µείζονα ή ενδιάµεση β-θαλασσαιµία και ο άλλος έχει δύο 
φυσιολογικά γονίδια β-σφαιρίνης θα είναι όλα υγιείς φορείς της β-θαλασσαιµίας. (ΕΙΚ. 04) 

Παιδιά από γονείς εκ των οποίων ο ένας είναι φορέας β-θαλασσαιµίας και ο άλλος είναι ασθενής µε 
µείζονα β-θαλασσαιµία, έχουν πιθανότητα µία στις δύο (50%) να είναι φορείς της β-θαλασσαιµίας και 
µία στις δύο (50%) να είναι ασθενείς µε µείζονα β-θαλασσαιµία. (ΕΙΚ. 05)  

Όταν και οι δύο γονείς είναι ασθενείς µε µείζονα β-θαλασσαιµία, όλα τα παιδιά θα είναι ασθενείς µε 
µείζονα β-θαλασσαιµία. (ΕΙΚ. 06) 

 

ii.

iii.

iv.

i.

ii.

iii.
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ΓΙΑ ΚΑΘΕ ΕΓΚΥΜΟΣΥΝΗ ΟΙ ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΕΙΝΑΙ:

ΣΕ ΕΝΑ ΖΕΥΓΑΡΙ Ο ΕΝΑΣ ΕΙΝΑΙ ΑΣΘΕΝΗΣ ΜΕ β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ 
ΚΑΙ Ο ΑΛΛΟΣ ΕΧΕΙ ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ β-ΣΦΑΙΡΙΝΗΣ

 

ΕΙΚ. 04

β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ

100% ΥΓΙΕΙΣ ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ
β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ 
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ΓΙΑ ΚΑΘΕ ΕΓΚΥΜΟΣΥΝΗ ΟΙ ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΕΙΝΑΙ:

ΣΕ ΕΝΑ ΖΕΥΓΑΡΙ Ο ΕΝΑΣ ΕΙΝΑΙ ΑΣΘΕΝΗΣ ΜΕ β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ
ΚΑΙ Ο ΑΛΛΟΣ ΕΙΝΑΙ ΦΟΡΕΑΣ β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ 

 

FIG. 05

β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ

50% ΑΣΘΕΝΕΙΣ
ΜΕ β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ 

50% ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ
β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ
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- - - -

- - - - - - - -

ΓΙΑ ΚΑΘΕ ΕΓΚΥΜΟΣΥΝΗ ΟΙ ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΕΙΝΑΙ:

ΣΕ ΕΝΑ ΖΕΥΓΑΡΙ ΟΠΟΥ ΚΑΙ ΟΙ ΔΥΟ ΕΙΝΑΙ 
ΑΣΘΕΝΕΙΣ ΜΕ β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ 

 

FIG. 06

β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

100% ΑΣΘΕΝΕΙΣ ΜΕ 
β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ  



ΣΧΕΤΙΚΑ ΜΕ ΤΗΝ
ΑΛΦΑ (α)
ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

ΜΕΡΟΣ 2



ΑΛΦΑ (α)-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

ΔΙΑΤΑΡΑΧΕΣ ΤΗΣ ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΗΣ (ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΕΣ)
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ΤΥΠΟΙ ΚΛΗΡΟΝΟΜΙΚΟΤΗΤΑΣ ΣΤΗΝ α-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ
Να θυµίσουµε ότι υπάρχουν τέσσερα γονίδια α-αλύσων στο χρωµόσωµα 16 που είναι υπεύθυνα για την 
παραγωγή των α-αλύσων. 

Φορέας της α+-θαλασσαιµίας (σιωπηλός φορέας της α-θαλασσαιµίας)
Το άτοµο που έχει κληρονοµήσει µόνο ένα ελαττωµατικό γονίδιο α-αλύσου από τα τέσσερα είναι 
φορέας της α+-θαλασσαιµίας. Τα άλλα τρία γονίδια α-αλύσων, τα οποία είναι απολύτως φυσιολογικά, 
έχουν τη δυνατότητα να παράγουν σχεδόν φυσιολογική ποσότητα αιµοσφαιρίνης. Συνεπώς το ένα 
ελαττωµατικό γονίδιο µπορεί να µειώσει ελάχιστα ή και καθόλου το µέγεθος των ερυθροκυττάρων. 
Η διάγνωση συνεπώς του φορέα αυτού µε τη συνήθη µικροσκοπική εξέταση του αίµατος στο 
εργαστήριο καθίσταται πολύ δύσκολη, εξ’ου και ο χαρακτηρισµός αυτών των φορέων ως «σιωπηλών». 
Μόνο εξειδικευµένες εργαστηριακές εξετάσεις, που βασίζονται στην ανάλυση του γενετικού υλικού, 
δηλαδή DNA, µπορούν να θέσουν έγκαιρα και έγκυρα τη διάγνωση (βλ. παρακάτω). 

Ο ένας γονέας έχει τέσσερα φυσιολογικά γονίδια α-αλύσων και ο άλλος είναι φορέας της 
α+-θαλασσαιµίας
Σε αυτή την περίπτωση, σε κάθε εγκυµοσύνη υπάρχει πιθανότητα 1 στις 2 (50%) τα παιδιά να 
κληρονοµήσουν τα τέσσερα φυσιολογικά γονίδια α-αλύσων και να παράγουν την φυσιολογική 
αιµοσφαιρίνη (HbA), και 1 στις 2 (50%) τα παιδιά να κληρονοµήσουν το ελαττωµατικό γονίδιο από το 
φορέα γονέα και να είναι και αυτά φορείς της α+-θαλασσαιµίας.

Φορέας της αo-θαλασσαιµίας
Το άτοµο στο οποίο δύο από τα τέσσερα γονίδια α-θαλασσαιµίας απουσιάζουν ή είναι ελαττωµατικά 
ονοµάζεται φορέας της άλφα µηδέν (αο) θαλασσαιµίας. Το άτοµο αυτό αναφέρεται επίσης ως φορέας 
της ελάσσονος α-θαλασσαιµίας ή φορέας του στίγµατος της α-θαλασσαιµίας. Τα δύο γονίδια 
α-θαλασσαιµίας που απουσιάζουν ή είναι ελαττωµατικά µπορεί να βρίσκονται στο ίδιο χρωµόσωµα 
(θέση cis) ή σε διαφορετικά χρωµοσώµατα (θέση trans) (όπως φαίνεται στην ΕΙΚ. 01, σχέδια 3 και 4). 

Αµφότεροι γονείς είναι σιωπηλοί φορείς της α-θαλασσαιµίας
Στις περιπτώσεις αυτές, για κάθε εγκυµοσύνη υπάρχει πιθανότητα 1 στις 4 (25%) τα παιδιά να 
έχουν κληρονοµήσει τη φυσιολογική αιµοσφαιρίνη (ΗbΑ), 1 στις 2 (50%) να έχουν κληρονοµήσει 
την α+-θαλασσαιµία απο τον ένα γονέα και να είναι και αυτά φορείς της α+-θαλασσαιµίας (ή σιωπηλοί 
φορείς) και 1 στις 4 (25%) να έχουν κληρονοµήσει την α-θαλασσαιµία και απο τους δύο γονείς και να 
είναι φορείς της αo θαλασσαιµίας, δηλαδή δύο απο τα τέσσερα γονίδια α-θαλασσαιµίας να απουσιάζουν 
ή να είναι ελαττωµατικά. (ΕΙΚ. 02)

ΣΧΕΤΙΚΑ ΜΕ ΤΟΥΣ ΣΙΩΠΗΛΟΥΣ ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ α-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ 
Οι φορείς της α-θαλασσαιµίας (α+και αο), όπως και εκείνοι της β-θαλασσαιµίας, δεν πάσχουν από τη 
νόσο. Δεν παρουσιάζουν κανένα σωµατικό ή ψυχικό σύµπτωµα και δε χρειάζονται ειδική δίαιτα, 
ιατρική παρακολούθηση ή θεραπεία. Τα ερυθροκύτταρα στο αίµα τους είναι συνήθως µικρότερα 
(ειδικά στην περίπτωση της αο-θαλασσαιµίας) από εκείνα των µη-φορέων, καθώς η ποσότητα της 
αιµοσφαιρίνης είναι µειωµένη. Εκτός αυτού, όταν τα ερυθροκύτταρα εξετάζονται στο µικροσκόπιο, 
ενδέχεται να είναι πιο ωχρά και να έχουν άνισα µεγέθη (ανισοκυττάρωση) και διάφορα σχήµατα 
(ποικιλοκυττάρωση) συγκριτικά µε τα φυσιολογικά ερυθροκύτταρα. 

*Ελαττωµατικό: ανίκανο να παράγει α-αλύσους / Φυσιολογικό: ικανό να παράγει α-αλύσους
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4 ΑΠΟΛΥΤΑ ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ.
ΤΟ ΑΤΟΜΟ ΕΧΕΙ ΤΗΝ ΣΥΝΗΘΙΣΜΕΝΗ
ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΗ ΕΝΗΛΙΚΟΥ (HbA)

ΕΝΑ ΓΟΝΙΔΙΟ ΕΙΝΑΙ ΕΛΑΤΤΩΜΑΤΙΚΟ.
ΤΟ ΑΤΟΜΟ ΕΙΝΑΙ ΣΙΩΠΗΛΟΣ ΦΟΡΕΑΣ
ΤΗΣ α-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ
(ΦΟΡΕΑΣ α+-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ)

ΔΥΟ ΕΛΑΤΤΩΜΑΤΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ ΣΤΟ
ΙΔΙΟ ΧΡΩΜΟΣΩΜΑ (cis). ΤΟ ΑΤΟΜΟ
ΕΙΝΑΙ ΠΑΛΙ ΦΟΡΕΑΣ ΤΗΣ
αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

ΔΥΟ ΕΛΑΤΤΩΜΑΤΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ ΣΕ
ΔΙΑΦΟΡΕΤΙΚΑ ΧΡΩΜΟΣΩΜΑΤΑ (trans).
ΤΟ ΑΤΟΜΟ ΕΙΝΑΙ ΦΟΡΕΑΣ ΤΗΣ
αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

ΤΡΙΑ ΓΟΝΙΔΙΑ ΕΙΝΑΙ ΕΛΑΤΩΜΑΤΙΚΑ.
ΤΟ ΑΤΟΜΟ ΕΧΕΙ ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΑ
Η (HbH)

ΤΥΠΟΙ Α-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ ΠΟΥ ΠΡΟΚΥΠΤΟΥΝ ΑΠΟ
ΤΟΥΣ ΠΙΘΑΝΟΥΣ ΣΥΝΔΥΑΣΜΟΥΣ ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΩΝ ΚΑΙ
ΕΛΑΤΤΩΜΑΤΙΚΩΝ ΓΟΝΙΔΙΩΝ α-ΑΛΥΣΩΝ  

ΕΙΚ. 01

1
2

43

ΚΑΙ ΤΑ ΤΕΣΣΕΡΑ ΓΟΝΙΔΙΑ ΕΙΝΑΙ
ΕΛΑΤΤΩΜΑΤΙΚΑ. ΤΟ ΑΤΟΜΟ ΔΕΝ
ΜΠΟΡΕΙ ΝΑ ΕΠΙΒΙΩΣΕΙ ΚΑΙ ΘΑ
ΠΕΘΑΝΕΙ ΠΡΙΝ ΤΗ ΓΕΝΝΗΣΗ
ΩΣ ΕΜΒΡΥΪΚΟΣ ΥΔΡΩΠΑΣ

6

5
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ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ

50% ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ
α+-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

α - α -

α α α α

α α

α α

α -

α α

α -

α α

α α

- -

25% ΜΕ 
ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΗ ΗbΑ

25% ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ
αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

ΟΙ ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΣΕ ΚΑΘΕ ΕΓΚΥΜΟΣΥΝΗ ΕΙΝΑΙ:

ΓΟΝΕΙΣ ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ α+-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ
(ΣΙΩΠΗΛΟΙ)

ΕΙΚ. 02

αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

α+-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ
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Η φορεία δεν µπορεί να εξελιχθεί σε νόσο µε την πάροδο του χρόνου. Στην πραγµατικότητα, οι 
περισσότεροι φορείς δε θα µάθουν ότι είναι φορείς, εκτός αν υποβληθούν σε ειδική εργαστηριακή 
εξέταση. Ωστόσο, µερικοί φορείς µπορεί να αναπτύξουν ελαφρά αναιµία, η οποία µπορεί να 
διαγνωστεί εσφαλµένα ως αναιµία λόγω έλλειψης σιδήρου (σιδηροπενική). Με ειδικές εργαστηριακές 
εξετάσεις είναι όµως δυνατή η διάκριση ανάµεσα στις δύο καταστάσεις. Συνοψίζοντας, ο φορέας της 
α-θαλασσαιµίας δεν έχει καµία επίπτωση στην υγεία, τη διάρκεια ή την ποιότητα ζωής του.

Για όποιες ερωτήσεις σχετικά µε τη φορεία της σιωπηλής ή αο-θαλασσαιµίας, βλέπετε ‘’Συχνές 
Ερωτήσεις’’ (σελίδα 12) οι οποίες είναι οι ίδιες.

Αµφότεροι γονείς είναι φορείς της αo-θαλασσαιµίας 
Στις περιπτώσεις αυτές είναι δυνατόν να είναι φορείς µε ένα φυσιολογικό και ένα ελαττωµατικό γονίδιο 
σε κάθε χρωµόσωµα, δηλαδή τα δύο ελαττωµατικά γονίδια α-θαλασσαιµίας να βρίσκονται σε 
διαφορετικά χρωµοσώµατα (θέση trans). Όλα τα παιδιά (100%) που προέρχονται απο τους φορείς 
αυτούς θα είναι φορείς της αo-θαλασσαιµίας, ακριβώς όπως και οι γονείς τους και συνεπώς, όπως 
αναφέραµε και παραπάνω, θα είναι υγιή. 

«Ζευγάρια σε κίνδυνο» 
Όταν όµως οι δύο γονείς είναι φορείς της αο-θαλασσαιµίας µε δύο ελαττωµατικά γονίδια 
α-θαλασσαιµίας στο ίδιο χρωµόσωµα (θέση cis), τότε σε κάθε εγκυµοσύνη υπάρχουν οι ακόλουθες 
πιθανότητες: 1 στα 4 (25%) παιδιά να έχει απολύτως φυσιολογικά γονίδια α-θαλασσαιµίας και 
εποµένως έτσι να έχει την φυσιολογική αιµοσφαιρίνη ενηλίκου (ΗbA), 1 στα 2 (50%) να είναι φορέας 
της αo-θαλασσαιµίας (τύπου cis), και 1 στα 4 (25%) να κληρονοµήσει τη µείζονα α-θαλασσαιµία 
(κατάσταση επίσης γνωστή ως εµβρυϊκός ύδρωπας), στην οποία και τα τέσσερα γονίδια της 
α-θαλασσαιµίας είναι ελαττωµατικά. Η κατάσταση αυτή περιγράφεται πιο αναλυτικά στη συνέχεια. 
Τέτοια ζευγάρια θεωρούνται  «Ζευγάρια σε κίνδυνο». (ΕΙΚ. 03)

Όταν ο ένας γονέας είναι φορέας της αο-θαλασσαιµίας, δηλαδή έχει δύο ελαττωµατικά γονίδια 
α-θαλασσαιµίας στο ίδιο χρωµόσωµα (θέση cis), και ο άλλος είναι φορέας της α+-θαλασσαιµίας 
(σιωπηλός φορέας), δηλαδή έχει ένα ελαττωµατικό γονίδιο α-θαλασσαιµίας σε ένα χρωµόσωµα, το 
ζευγάρι είναι επίσης «σε κίνδυνο» και υπάρχουν οι ακόλουθες πιθανότητες:
• 1 στις 4 (25%) σε κάθε εγκυµοσύνη το παιδί να γεννηθεί µε σοβαρή κλινική νόσο, την 
αιµοσφαιρινοπάθεια Η (ή ΗbΗ), στην οποία 3 από τα 4 γονίδια α-θαλασσαιµίας είναι ελαττωµατικά 
(περισσότερες λεπτοµέρειες πιο κάτω).
Οι υπόλοιπες πιθανότητες σε κάθε εγκυµοσύνη καταλήγουν σε υγιή άτοµα και είναι οι ακόλουθες:
• 1 στα 4 (25%) παιδιά θα έχει φυσιολογικά, απολύτως λειτουργικά γονίδια α-θαλασσαιµίας
• 1 στα 4 (25%) θα είναι φορέας της α+-θαλασσαιµίας (σιωπηλός)
• και 1 στα 4 (25%) να είναι φορέας της αο-θαλασσαιµίας. (ΕΙΚ. 04)

ΑΣΘΕΝΕΙΣ ΜΕ ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΑ HbH ΚΑΙ ΤΥΠΟΙ 
ΚΛΗΡΟΝΟΜΙΚΟΤΗΤΑΣ ΠΟΥ ΑΦΟΡΟΥΝ ΚΑΘΕ ΕΓΚΥΜΟΣΥΝΗ
Αιµοσφαιρινοπάθεια Η/σιωπηλός φορέας α-θαλασσαιµίας
Όταν ο ένας γονέας πάσχει από αιµοσφαιρινοπάθεια Η (ΗbH), δηλαδή 3 από τα 4 γονίδια της 
α-θαλασσαιµίας είναι ελαττωµατικά, και ο άλλος γονέας έχει µόνο ένα ελαττωµατικό γονίδιο, δηλαδή 
είναι φορέας της α+-θαλασσαιµίας, τότε κάθε παιδί έχει πιθανότητα 1 στις 4 (25%) να είναι φορέας της 
α+-θαλασσαιµίας, 1 στις 2 (50%) να είναι φορέας της αo-θαλασσαιµίας και 1 στις 4 (25%) να πάσχει 
από αιµοσφαιρινοπάθεια Η (HbH). (ΕΙΚ. 05)

i.

ii.

i.



33

Αιµοσφαιρινοπάθεια Η/φορέας αo-θαλασσαιµίας
Όταν ο ένας γονέας πάσχει από αιµοσφαιρινοπάθεια Η και ο άλλος γονέας είναι φορέας της 
αo-θαλασσαιµίας µε δύο ελαττωµατικά γονίδια α-θαλασσαιµίας σε ένα χρωµόσωµα, τότε κάθε παιδί 
έχει πιθανότητα 1 στις 4 (25%) να είναι φορέας της α+-θαλασσαιµίας, 1 στις 4 (25%) να είναι φορέας 
της αo-θαλασσαιµίας, και 1 στις 4 (25%) να πάσχει από αιµοσφαιρινοπάθεια Η και 1 στις 4 (25%) να 
προκύψει εµβρυϊκός ύδρωπας. (ΕΙΚ. 06)

Αιµοσφαιρινοπάθεια Η/φορέας αo-θαλασσαιµίας 
Όταν ο ένας γονέας πάσχει από αιµοσφαιρινοπάθεια Η και ο άλλος γονέας είναι φορέας της 
αo-θαλασσαιµίας µε ένα ελαττωµατικό γονίδιο και στα δύο χρωµοσώµατα, κάθε παιδί έχει πιθανότητα 
1 στις 2 (50%) να είναι φορέας της αo-θαλασσαιµίας και 1 στις 2 (50%) να πάσχει από 
αιµοσφαιρινοπάθεια Η, ακριβώς όπως ο ένας γονέας του. (ΕΙΚ. 07)

Αιµοσφαιρινοπάθεια Η/αιµοσφαιρινοπάθεια Η  
Όταν και οι δύο γονείς πάσχουν από αιµοσφαιρινοπάθεια Η, υπάρχει πιθανότητα 1 στις 4 (25%) το παιδί 
να έχει εµβρυϊκό ύδρωπα, 1 στις 2 (50%) να πάσχει από αιµοσφαιρινοπάθεια Η, και 1 στις 4 (25%) να 
είναι φορέας της αo-θαλασσαιµίας. Είναι επίσης πιθανό η α-θαλασσαιµία να συνδυαστεί µε άλλες 
σπάνιες παραλλαγές που επηρεάζουν το γονίδιο της α-θαλασσαιµίας. Συζητείστε µε το γιατρό σας ή το 
σύµβουλο γενετικής στις κλινικές αιµατολογίας/θαλασσαιµίας ή αποταθείτε στο σύλλογο πασχόντων 
στη χώρα σας ή στη Διεθνή Οµοσπονδία Θαλασσαιµίας σε περίπτωση που χρειάζεστε περισσότερες 
πληροφορίες για συνδυασµούς που δεν περιγράφονται στο βιβλίο αυτό. 

ΤΙ ΕΙΝΑΙ Η ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΑ Η (HbH);
Όταν ένα παιδί κληρονοµεί από τους γονείς του µόνο ένα φυσιολογικό γονίδιο α-θαλασσαιµίας και τρία 
(3) ελαττωµατικά ή παθολογικά, η διαταραχή σχετίζεται µε πολύ µειωµένη παραγωγή αλύσων 
α-θαλασσαιµίας. 

Σε αυτή την περίπτωση, η περίσσεια των αλύσων β-σφαιρίνης, οι οποίες εξακολουθούν να παράγονται 
από τα απολύτως φυσιολογικά λειτουργούντα γονίδια β-σφαιρίνης, δεν µπορεί να συζευχθεί µε 
α-αλύσους για να παραχθεί η κοινή αιµοσφαιρίνη ενηλίκου (HbA). Αντ’ αυτού, οι ελεύθερες β-άλυσοι 
ενώνονται µεταξύ τους και σχηµατίζουν µια νέα αιµοσφαιρίνη (β4) στο αίµα του ασθενούς, που είναι 
γνωστή ως αιµοσφαιρίνη Η (HbH). Παρ’ όλο που αυτή δεν είναι η αιµοσφαιρίνη που ανευρίσκεται 
συνήθως στα ερυθροκύτταρα των ενηλίκων, αυτό το µόριο (HbH) έχει την ικανότητα, όπως η κοινή 
αιµοσφαιρίνη ενηλίκου (α2 β2), να µεταφέρει οξυγόνο στους ιστούς ικανοποιητικά. Είναι όµως ένα 
σχετικά ασταθές µόριο, και η συνεχής αποδόµησή του έχει ως αποτέλεσµα τον πρώιµο θάνατο ή 
διάσπαση των ερυθροκυττάρων (αιµόλυση). Έτσι προκαλείται µέτριου έως σοβαρού βαθµού αναιµία 
και άλλες σχετικές διαταραχές, όπως παραµόρφωση των οστών, καταβολή δυνάµεων, σχηµατισµός 
χολολίθων και αύξηση του σπλήνα, οι οποίες κυµαίνονται από ελαφρές ως σοβαρές.

Η αναιµία είναι ήπια στους περισσότερους ασθενείς µε αιµοσφαιρινοπάθεια Η (HbH). Γενικά δε 
χρειάζονται καµία θεραπεία, όπως µετάγγιση αίµατος, και ζουν µια φυσιολογική ζωή. Σε µερικές 
περιπτώσεις, όµως, η αναιµία είναι σοβαρή και µπορεί να επιδεινωθεί από ορισµένους παράγοντες, 
όπως οι λοιµώξεις, η εγκυµοσύνη ή ακόµη όταν ο ασθενής λαµβάνει συγκεκριµένα φάρµακα. Καθώς 
πρόκειται για χρόνια πάθηση, ο ασθενής µε αιµοσφαιρινοπάθεια Η µπορεί να χρειάζεται 
παρακολούθηση και επιπρόσθετη ιατρική αντιµετώπιση σε εξειδικευµένο κέντρο και ένα γενικό 
προληπτικό έλεγχο κάθε χρόνο.  

ii.

iii.

iv.
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100% ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ
αο- ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ  (trans)

α α α α

- - - -

α α

- -

α α

- -

α α

- -

α α

- -

ΟΙ ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΣΕ ΚΑΘΕ ΕΓΚΥΜΟΣΥΝΗ ΕΙΝΑΙ:

ΚΑΙ ΟΙ ΔΥΟ ΓΟΝΕΙΣ ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ
ΤΑ ΓΟΝΙΔΙΑ ΤΗΣ ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ ΣΕ ΔΙΑΦΟΡΕΤΙΚΑ ΧΡΩΜΟΣΩΜΑΤΑ (trans) 

ΕΙΚ. 03

ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ

αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ
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ΚΑΙ ΟΙ ΔΥΟ ΓΟΝΕΙΣ ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ 
ΤΑ ΓΟΝΙΔΙΑ ΤΗΣ ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ ΣΤΟ ΙΔΙΟ ΧΡΩΜΟΣΩΜΑ (cis) 

 

ΕΙΚ. 04

αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

ΥΔΡΩΠΑΣ

ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ

25% ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ
(ΜΗ ΦΟΡΕΙΣ)

25% ΕΜΒΡΥΪΚΟΣ
ΥΔΡΩΠΑΣ

50% ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ
αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

α - α -

α - α -

α α

α α

α -

α -

α -

α -

- -

- -

ΟΙ ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΣΕ ΚΑΘΕ ΕΓΚΥΜΟΣΥΝΗ ΕΙΝΑΙ:
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Ο ΕΝΑΣ ΓΟΝΕΑΣ ΦΟΡΕΑΣ ΤΗΣ αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ ΚΑΙ Ο ΑΛΛΟΣ
ΣΙΩΠΗΛΟΣ ΦΟΡΕΑΣ ΤΗΣ α-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ (α+-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ)
ΤΑ ΓΟΝΙΔΙΑ ΤΗΣ ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ ΣΤΟ ΙΔΙΟ ΧΡΩΜΟΣΩΜΑ

 

ΕΙΚ. 05

ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΑ Η

αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

α+-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ

25% ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ
(ΜΗ ΦΟΡΕΙΣ)

25%
ΑΙΜΟ-

ΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΑ H 

25% 
ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ

αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

25% ΣΙΩΠΗΛΟΙ ΦΟΡΕΙΣ
ΤΗΣ α-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

(α+-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ)

α - α -

α - α α

α α

α α

α -

α -

α -

α α

- α

- -

ΟΙ ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΣΕ ΚΑΘΕ ΕΓΚΥΜΟΣΥΝΗ ΕΙΝΑΙ:
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Ο ΕΝΑΣ ΓΟΝΕΑΣ ΜΕ ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΑ Η 
ΚΑΙ Ο ΑΛΛΟΣ ΣΙΩΠΗΛΟΣ ΦΟΡΕΑΣ
ΤΗΣ α-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ 

 

ΕΙΚ. 06

ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΑ Η

αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ (trans)

αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ (cis)

α+-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

25% ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ
αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

(trans)

25% ΑΙΜΟ-
ΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΑ

H 

25% ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ
αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

(cis)

25% ΣΙΩΠΗΛΟΙ ΦΟΡΕΙΣ
ΤΗΣ α-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

(α+-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ)
 

- α α -

- - α α

α α

- -

α -

α -

α -

α α

- α

- -

ΟΙ ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΣΕ ΚΑΘΕ ΕΓΚΥΜΟΣΥΝΗ ΕΙΝΑΙ:
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- α α -

- - α -

α -

α α

α -

α -

- α

- -

- -

- -

ΟΙ ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΣΕ ΚΑΘΕ ΕΓΚΥΜΟΣΥΝΗ ΕΙΝΑΙ:

Ο ΕΝΑΣ ΓΟΝΕΑΣ ΜΕ ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΑ Η 
ΚΑΙ Ο ΑΛΛΟΣ ΦΟΡΕΑΣ ΤΗΣ αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ (cis) 
 

ΕΙΚ. 07

ΥΔΡΩΠΑΣ

αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

α+-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΑ Η

ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ

25% ΣΙΩΠΗΛΟΙ ΦΟΡΕΙΣ
ΤΗΣ α-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

(α+-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ)

25% ΕΜΒΡΥΪΚΟΣ
ΥΔΡΩΠΑΣ  

25% ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ
αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

25% ΑΙΜΟ-
ΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΑ

Η
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ΕΜΒΡΥΪΚΟΣ ΥΔΡΩΠΑΣ – ΜΕΙΖΩΝ α-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ - ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΗ BART’S
Στην περίπτωση αυτή, ο οργανισµός δεν µπορεί να παράγει αλύσους α-θαλασσαιµίας, µε αποτέλεσµα 
να µη σχηµατίζεται η φυσιολογική αιµοσφαιρίνη, η οποία απαιτεί τη σύζευξη α- και β-αλύσων. Αντ’ 
αυτού, οι γ-άλυσοι, οι οποίες αποτελούν συστατικό της εµβρυϊκής αιµοσφαιρίνης (HbF), ενώνονται 
µεταξύ τους δηµιουργώντας ένα νέο τύπο αιµοσφαιρίνης, την αιµοσφαιρίνη Barts (γ4). Η αιµοσφαιρίνη 
αυτή δεν έχει την ικανότητα να µεταφέρει οξυγόνο και δεν µπορεί εποµένως να διατηρήσει τη ζωή. 

Ο εµβρυϊκός ύδρωπας προκαλεί σοβαρή αναιµία που προσβάλλει το µωρό στη µήτρα, πριν τη γέννηση. 
Το έµβρυο µε αυτή τη διαταραχή φαίνεται να αναπτύσσεται φυσιολογικά αρχικά, αλλά στη συνέχεια 
αναπτύσσει καρδιακή ανεπάρκεια, που οδηγεί σε οίδηµα του εµβρύου και του πλακούντα και σε 
σηµαντική αύξηση του όγκου του αµνιακού υγρού (υδράµνιο). Αυτό συχνά οδηγεί σε πρόωρο τοκετό και
το παιδί είναι συνήθως νεκρό (θνησιγενές) κατά τον τοκετό. Η µητέρα µπορεί επίσης να αναπτύξει 
υψηλή αρτηριακή πίεση και να παρουσιάσει δυσκολία στον τοκετό. Διατρέχει δε κίνδυνο να 
αιµορραγήσει µετά τον τοκετό, αν έχει κατακρατηθεί το περιεχόµενο της µήτρας. Καθώς η ζωή και η 
ευεξία της µητέρας τίθενται σε κίνδυνο, η πρόληψη έχει θεµελιώδη σηµασία σ’ αυτή τη διαταραχή. 
Σε µερικές εξαιρετικά σπάνιες περιπτώσεις, η ενδοµήτρια µετάγγιση αίµατος έχει καταστήσει δυνατή 
τη γέννηση παιδιών µε ύδρωπα, τα οποία στη συνέχεια χρειάζονται µεταγγίσεις και ιατρική φροντίδα 
καθ’ όλη τη διάρκεια της ζωής τους.  

ΦΟΡΕΑΣ ΤΗΣ α-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ ΣΤΗ ΜΕΙΖΟΝΑ β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ
Η α-θαλασσαιµία µπορεί να µεταβιβαστεί κληρονοµικά µαζί µε τη β-θαλασσαιµία και άλλες 
παραλλαγές των β-σφαιρινών από φορείς γονείς. Συγκεκριµένα, η φορεία (στίγµα) της 
α-θαλασσαιµίας σε ασθενείς µε µείζονα β-θαλασσαιµία µπορεί να συµβάλει θετικά στην κλινική 
έκβαση της µείζονος β- θαλασσαιµίας.   

ΜΠΟΡΟΥΝ ΝΑ ΠΡΟΛΗΦΘΟΥΝ ΟΙ ΣΟΒΑΡΕΣ ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΕΣ; 
Τα ζευγάρια φορέων, τα οποία έχουν ενηµερωθεί για τον κίνδυνο για τα παιδιά τους, έχουν σήµερα 
ορισµένες επιλογές. Μπορούν να κάνουν ορισµένες ενέργειες έτσι ώστε να εξασφαλίσουν ότι θα έχουν 
υγιή παιδιά και ότι τα παιδιά που θα νοσούν θα λάβουν την καλύτερη δυνατή φροντίδα από τη γέννησή 
τους. Οι επιλογές τους δεν είναι σε καµία περίπτωση απλές. Κάθε τέτοιο ζευγάρι και γενικά κάθε 
πολίτης µπορεί να ζητήσει αξιόπιστες, λεπτοµερείς και σύγχρονες πληροφορίες από τις εθνικές 
υπηρεσίες υγείας και από τις οµάδες στήριξης ασθενών/γονέων. Όταν και οι δύο γονείς είναι φορείς, 
πρέπει να γνωρίζουν πολύ καλά τον κίνδυνο το νωρίτερο δυνατό, ώστε να έχουν αρκετό χρόνο να 
πάρουν αποφάσεις που να νιώθουν ότι θα είναι σωστές γι’ αυτούς.  Για την πλειονότητα των ζευγαριών 
σε κίνδυνο αιµοσφαιρινοπάθειας Η (HbH), δεν είναι απαραίτητη η πρόληψη, καθώς η κατάσταση αυτή, 
παρά τις πιθανές επιπλοκές όπως την ήπια αναιµία και τη χολολιθίαση, είναι συµβατή µε µακρά 
διάρκεια και καλή ποιότητα ζωής. Εάν υπάρχουν βάσιµοι λόγοι να αναµένεται πιο σοβαρή νόσος, τότε 
ο γιατρός θα συζητήσει µε τους µελλοντικούς γονείς τα δυνατά προληπτικά µέτρα. Εάν υπάρχει 
κίνδυνος για εµβρυϊκό ύδρωπα, η πρόληψη είναι επιβεβληµένη λόγω του κινδύνου που θα διατρέξει η 
υγεία της µητέρας.

Οι υπηρεσίες υγείας είναι υπεύθυνες για:

την παροχή εργαστηριακού ελέγχου για πιθανούς φορείς που συστήνεται να γίνεται στο γυµνάσιο ή 
νωρίτερα, λίγο πριν το γάµο, πριν την εγκυµοσύνη ή τουλάχιστον µε την έναρξη της εγκυµοσύνης, 
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- α α α

- - - -

α α

- -

α α

- -

- α

- -

- α

- -

ΟΙ ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΣΕ ΚΑΘΕ ΕΓΚΥΜΟΣΥΝΗ ΕΙΝΑΙ :

O ΕΝΑΣ ΓΟΝΕΑΣ ΜΕ ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΑ Η 
ΚΑΙ Ο ΑΛΛΟΣ ΦΟΡΕΑΣ ΤΗΣ αο-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ (trans)

 

ΕΙΚ. 08

αo-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΑ Η

ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ

25% ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ
αo-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

50% ΜΕ ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΑ H
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την ενηµέρωση των φορέων, την παροχή κατάλληλων πληροφοριών και τη σύσταση να υποβληθεί ο 
σύντροφος ή σύζυγος σε εξέταση για να διαπιστωθεί αν είναι επίσης φορέας, και

την ενηµέρωση των ζευγαριών φορέων. Όταν σε ένα ζευγάρι είναι και οι δύο φορείς της 
α-θαλασσαιµίας, τα άτοµα αυτά πρέπει να επισκεφθούν έναν ειδικό στις αιµοσφαιρινοπάθειες (ή ένα 
γενετικό σύµβουλο), ο οποίος θα τους ενηµερώσει σχετικά µε
(i) τις ειδικές εξετάσεις που µπορεί να είναι απαραίτητες για την επιβεβαίωση της διάγνωσης της 
αο- θαλασσαιµίας (θέση cis),
(ii) την ακριβή φύση του κινδύνου,
(iii) το στάδιο της εγκυµοσύνης στο οποίο το ζευγάρι µπορεί να έχει ειδική και επιβεβαιωµένη 
διάγνωση για την κατάσταση του εµβρύου και,
(iv) τις διαθέσιµες επιλογές για την αποφυγή του εµβρυϊκού ύδρωπα.   

ΕΡΓΑΣΤΗΡΙΑΚΟΣ ΕΛΕΓΧΟΣ ΓΙΑ ΝΑ ΕΞΑΚΡΙΒΩΘΕΙ ΑΝ ΕΝΑ ΑΤΟΜΟ ΕΙΝΑΙ 
ΦΟΡΕΑΣ  
Ο εργαστηριακός έλεγχος για τη θαλασσαιµία και τις άλλες αιµοσφαιρινοπάθειες είναι µια εξέταση 
ρουτίνας που αναφέρεται ως γενική εξέταση αίµατος. Περιλαµβάνει τη µέτρηση παραµέτρων που 
σχετίζονται µε την περιεκτικότητα των ερυθροκυττάρων σε αιµοσφαιρίνη (ως µέση συγκέντρωση 
αιµοσφαιρίνης-Mean Corpuscular Hemoglobin, MCH) και τον όγκο και το µέγεθος των 
ερυθροκυττάρων (µέσος όγκος ερυθρών-Mean Corpuscular Volume, MCV). Οι δύο αυτές παράµετροι 
µπορεί να είναι χαµηλότερες από το φυσιολογικό σε άτοµα που είναι φορείς της α- ή της 
β-θαλασσαιµίας και σε άτοµα µε µερικές άλλες παραλλαγές της αιµοσφαιρίνης. Η διάγνωση των 
φορέων της α+-θαλασσαιµίας είναι δύσκολη µε απλές εργαστηριακές εξετάσεις όπως η γενική 
εξέταση αίµατος και η ηλεκτροφόρηση της αιµοσφαιρίνης, και συχνά γίνεται µε αποκλεισµό άλλων 
πιθανών αιτιών. Μόνο η ανάλυση του DNA µπορεί να δώσει οριστική διάγνωση και είναι επίσης 
απαραίτητη για τη διάκριση ανάµεσα στους διάφορους τύπους φορέων της αo-θαλασσαιµίας.

Πώς γίνεται η διάγνωση της αιµοσφαιρινοπαθειας Η (HbH); 
Ένα παιδί που γεννιέται µε αιµοσφαιρινοπάθεια Η δεν εµφανίζει ορατά σηµεία της νόσου, αλλά µπορεί 
να αναπτύξει ίκτερο τις πρώτες µέρες της ζωής του. Εάν υπάρχει πρόγραµµα ελέγχου/ανίχνευσης 
νεογνών (φορέων) στη χώρα όπου ζει η οικογένεια, τότε παρέχεται η δυνατότητα να διαγνωστεί έγκαιρα 
το παιδί. Αυτό είναι ιδιαίτερα σηµαντικό αν δεν έχουν ελεγχθεί οι γονείς, δεν έχουν γίνει προγεννητικές 
εξετάσεις και δεν υπάρχει άλλο παιδί µε τη νόσο στην οικογένεια. Είναι επίσης δυνατό να διαγνωστεί 
η αιµοσφαιρινοπάθεια Η στη βρεφική ηλικία µε γενετικές εξετάσεις (DNA) µέσω των οποίων 
ταυτοποιούνται τα γονίδια που κληρονόµησε το παιδί από τον κάθε γονέα. 

Αιµατολογικές µέθοδοι που χρησιµοποιούνται συνήθως για τη διάγνωση της 
Αιµοσφαιρινοπάθειας Η (HbΗ)

Μέτρηση των συνήθων αιµατολογικών παραµέτρων µε ειδικά ηλεκτρονικά µηχανήµατα 
–κυτταροµετρητές ερυθροκυττάρων– που αξιολογούν το µέγεθος και τον όγκο των ερυθροκυττάρων και 
τη συγκέντρωση της αιµοσφαιρίνης σε αυτά. Η υποψία για την παρουσία αιµοσφαιρινοπάθειας Η 
τίθεται όταν το µέγεθος και ο όγκος των ερυθροκυττάρων, καθώς και η συγκέντρωση αιµοσφαιρίνης σε 
αυτά, είναι µειωµένα σηµαντικά, ενώ τα επίπεδα αιµοσφαιρίνης είναι επίσης χαµηλά. Οι τιµές µερικών 
αιµατολογικών δεικτών που ανευρίσκονται συνηθέστερα σε ασθενείς µε αυτή τη διαταραχή 
παρουσιάζονται παρακάτω:

i.
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Αιµοσφαιρίνη (Hb)                                                   gr/dl   7-10
Αιµοσφαιρίνη σώµατος (MCH)                                pg   15-20
Όγκος κυττάρων (MCV)                                           FL   50-65
Περιεκτικότητα αιµοσφαιρίνης ανά ερυθροκύτταρο (MCHC)    g/dl   25-30 

Μικροσκοπική εξέταση αίµατος και µορφολογία των ερυθροκυττάρων 
Στη µικροσκοπική εξέταση¸ τα ερυθροκύτταρα φαίνονται ωχρότερα (υπόχρωµα) και µικρότερα από 
τα φυσιολογικά (µικροκυττάρωση) και εµφανίζουν µεγάλη ποικιλία µεγέθους (ποικιλοκυττάρωση). 
Οι µεταβολές αυτές είναι πιο έντονες συγκριτικά µε εκείνες που παρατηρούνται σε ένα φορέα. 

Ηλεκτροφόρηση αιµοσφαιρίνης 
Αυτή είναι µια διαδικασία µε την οποία διαχωρίζονται οι διάφορες πρωτεΐνες που συνθέτουν ένα µόριο 
αιµοσφαιρίνης, όπως HbA, HbA2 και HbF. Η αιµοσφαιρίνη Η αποτελεί ξεχωριστό κλάσµα και 
ανιχνεύεται σε επίπεδα που µπορεί να κυµαίνονται µεταξύ 1-40% (συνήθως 8-10%). Η HbΑ2, η οποία 
συνήθως αναλογεί σε ποσοστό έως 3% της κοινής αιµοσφαιρίνης ενηλίκου, θα είναι µειωµένη (1-2%).

Μοριακές µέθοδοι 
Αυτές είναι εξειδικευµένες µέθοδοι επιβεβαίωσης ή λήψης πιο ειδικών πληροφοριών 
χρησιµοποιώντας τη µελέτη του DNA για να ανιχνευθούν οι µεταλλάξεις (οι γενετικές µεταβολές) που 
προκαλούν την αιµοσφαιρινοπάθεια Η.

ΕΛΕΓΧΟΣ ΕΜΒΡΥΟΥ ΓΙΑ ΜΕΙΖΟΝΑ α-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ - ΑΝΑΓΝΩΡΙΣΗ 
ΕΜΒΡΥΪΚΟΥ ΥΔΡΩΠΑ
Εκτός από τα τρία είδη εξετάσεων µε τις οποίες µπορεί να καθοριστεί αν ένα αγέννητο παιδί έχει 
κάποια σοβαρή µορφή α- ή β-θαλασσαιµίας που περιγράφονται στο µέρος 1 του βιβλίου (σελίδα 19), 
ο υπερηχογραφικός έλεγχος µιας εγκυµοσύνης «υψηλού κινδύνου» σε τακτά χρονικά διαστήµατα θα 
ανιχνεύσει τις χαρακτηριστικές µεταβολές του εµβρυϊκού ύδρωπα.

Η εγκεκριµένη ιατρικά διακοπή της κύησης, που γίνεται για προστασία της µητέρας, δικαιολογείται 
µόνο όταν αναµένεται κλινικά σοβαρή αιµοσφαιρινοπάθεια Η ή έχει διαγνωστεί εµβρυϊκός ύδρωπας.

ii.

iii.

iv.
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Το παρόν βιβλίο περιγράφει πώς µεταβιβάζεται το κυριότερο από τα δρεπανοκυτταρικά σύνδροµα, η 
αιµοσφαιρίνη S (HbS), από τους γονείς στα παιδιά ανάλογα µε τα γενετικά χαρακτηριστικά των γονέων. 
Κάνει επίσης αναφορά και σε άλλες παραλλαγές της αιµοσφαιρίνης, όπως HbE, HbC, HbD και HbO 
Arab.

ΤΥΠΟΙ  ΚΛΗΡΟΝΟΜΙΚΟΤΗΤΑΣ ΤΩΝ ΔΡΕΠΑΝΟΚΥΤΤΑΡΙΚΩΝ ΣΥΝΔΡΟΜΩΝ 
Όταν ο ένας γονέας είναι φορέας της HbS και ο άλλος έχει φυσιολογική αιµοσφαιρίνη ενηλίκων (HbA), 
τότε κάθε παιδί που θα γεννηθεί από αυτούς τους γονείς (δηλαδή σε κάθε εγκυµοσύνη) θα έχει µία στις 
δύο πιθανότητες (50%) να κληρονοµήσει την HbS από τον ένα γονέα φορέα και να είναι και ο ίδιος 
φορέας της HbS. Άλλες ονοµασίες οι οποίες περιγράφουν τα άτοµα που είναι φορείς της παραλλαγής 
της αιµοσφαιρίνης S (HbS) είναι:
• Άτοµα ετερόζυγα για την HbS
• Φορείς δρεπανοκυτταρικής αναιµίας

ΣΧΕΤΙΚΑ ΜΕ ΤΟΥΣ ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΗΣ S (HbS)
Οι φορείς της HbS δε νοσούν. Δεν παρουσιάζουν κανένα σωµατικό ή ψυχικό σύµπτωµα και δε 
χρειάζονται ειδική δίαιτα, ιατρική παρακολούθηση ή θεραπεία. Τα ερυθροκύτταρα στο αίµα τους έχουν 
συνήθως το ίδιο µέγεθος µε αυτά των ατόµων που δεν είναι φορείς, αφού η ποσότητα της 
αιµοσφαιρίνης είναι µόνο ελαφρώς µειωµένη. Μερικές όµως φορές, τα ερυθροκύτταρα είναι είτε 
µικρότερα, σε εκείνους τους φορείς  της HbS που έχουν κληρονοµήσει από τους γονείς τους επιπλέον 
την α-θαλασσαιµία, ή ποικίλου σχήµατος (ποικιλοκυττάρωση) και µορφής, όπως µε αιχµηρά άκρα.  
Η φορεία της HbS (όπως και στην περίπτωση της α- και της β-θαλασσαιµίας) δεν µπορεί να εξελιχθεί 
σε νόσο µε την πάροδο του χρόνου. Κατ’ ακρίβεια, τα άτοµα-φορείς θα το µάθουν µόνο εάν 
υποβληθούν σε ειδική εργαστηριακή εξέταση. Η φορεία της HbS δεν έχει καµία επίδραση στην υγεία, 
τη διάρκεια ή την ποιότητα ζωής. Μια πολύ σπάνια εξαίρεση είναι η περίπτωση όπου ο φορέας της 
HbS υποστεί σοβαρή έλλειψη οξυγόνου, κατάσταση η οποία µπορεί να προκαλέσει πόνο και 
απόφραξη των αιµοφόρων αγγείων. 

ΣΥΧΝΕΣ ΕΡΩΤΗΣΕΙΣ

Τι συµβαίνει µε τις εγκύους που είναι φορείς HbS;
Όπως όλες οι έγκυοι (µη φορείς), οι γυναίκες που είναι φορείς της HbS ενδέχεται να εµφανίσουν 
έλλειψη σιδήρου και να χρειαστούν συµπληρωµατική λήψη σιδήρου. Η αναιµία τους, όπως και των 
άλλων (µη φορέων) γυναικών, θα βελτιωθεί µετά τον τοκετό. Όµως οι έγκυοι φορείς της HbS 
ειδικότερα είναι πιο ευπαθείς σε λοιµώξεις του ουροποιητικού συστήµατος.

Υπάρχει κάποια θεραπεία για να σταµατήσει κάποιος να είναι φορέας;
Όχι. Όπως µε φορείς της α και β θαλασσαιµίας, ένα άτοµο το οποίο γεννήθηκε φέροντας την HbS θα 
είναι φορέας σε όλη τη ζωή του και η φορεία της HbS δεν µπορεί να αποκτηθεί ή να µεταδοθεί µέσω 
του περιβάλλοντος, των µεταγγίσεων ή µε οποιονδήποτε άλλον τρόπο µε τον οποίο µπορεί να 
µεταδοθεί µια µόλυνση.

Μπορούν οι φορείς της HbS να είναι αιµοδότες;
Οι φορείς µπορούν να είναι εθελοντές αιµοδότες, εάν τα επίπεδα της αιµοσφαιρίνης τους ικανοποιούν 
τα εθνικά κριτήρια καταλληλότητας για αιµοδοσία.    
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ΠΩΣ ΜΠΟΡΕΙ ΚΑΝΕΙΣ ΝΑ ΜΑΘΕΙ ΑΝ ΕΙΝΑΙ ΦΟΡΕΑΣ;
Στις περισσότερες περιπτώσεις, µε απλές αλλά εξειδικευµένες εργαστηριακές εξετάσεις, είναι 
δυνατό να καθοριστεί αν ένα άτοµο είναι φορέας της δρεπανοκυτταρικής αναιµίας.

Εργαστηριακός έλεγχος για να εξακριβωθεί αν ένα άτοµο είναι φορέας  
Η ανίχνευση ή επιβεβαίωση της φορείας της HbS επιτυγχάνεται µε µια εργαστηριακή εξέταση γνωστή 
ως ηλεκτροφόρηση αιµοσφαιρίνης, µε την οποία προσδιορίζονται οι ποσότητες της HbA και της HbA2 
(κλάσµατα της φυσιολογικής αιµοσφαιρίνης ενηλίκου), της εµβρυϊκής HbF και της HbS. Στην 
περίπτωση των φορέων της HbS, τα επίπεδα της HbA2 είναι φυσιολογικά, ενώ η HbS αναλογεί σε 
ποσοστό έως 40% του συνόλου της αιµοσφαιρίνης. Η παρουσία της HbS µπορεί να επιβεβαιωθεί µε 
µάι πολύ απλή εξέταση µε δοκιµαστικό σωλήνα (Μέθοδος Διαλυτότητας ή Solubility Test).

Υπάρχουν και άλλοι τρόποι διάγνωσης της HbS, όπως µια παραλλαγή της ηλεκτροφόρησης που 
ονοµάζεται ισοηλεκτρική εστίαση (isoelectric focusing, IEF), καθώς και µια ειδική εργαστηριακή 
µέθοδος που ονοµάζεται υγρή χρωµατογραφία υψηλής πίεσης (high pressure liquid chromatogra-
phy, HPLC). Και οι δύο αυτές µέθοδοι χαρακτηρίζονται από υψηλή ευαισθησία και ειδικότητα και 
θεωρούνται σήµερα µέθοδοι αναφοράς.

Όπου οι πιο πάνω εξετάσεις δεν καταλήγουν σε σαφές αποτέλεσµα, ιδιαίτερα αν υπάρχουν συνδυασµοί 
µε άλλες παραλλαγές της αιµοσφαιρίνης ή θαλασσαιµίες, τότε χρησιµοποιούνται πιο εξειδικευµένες 
εργαστηριακές µέθοδοι. Αυτές ονοµάζονται γενετικές δοκιµασίες, δηλαδή δοκιµασίες που 
στηρίζονται στην εξέταση του γενετικού υλικού, του DNA του αίµατος του ατόµου, αλλά συχνά και των 
άλλων µελών της οικογένειάς του, ώστε να µπορεί να τεθεί βέβαιη διάγνωση.

ΠΩΣ ΚΛΗΡΟΝΟΜΟΥΝΤΑΙ ΤΑ ΔΡΕΠΑΝΟΚΥΤΤΑΡΙΚΑ ΣΥΝΔΡΟΜΑ

HbS\HbS - Δρεπανοκυτταρική αναιµία/νόσος 
Όταν και οι δύο γονείς είναι φορείς της HbS, σε κάθε εγκυµοσύνη υπάρχει πιθανότητα 1 στις 2 (50%) 
το παιδί να κληρονοµήσει την αιµοσφαιρίνη αυτή από τον ένα γονέα και να είναι και αυτό φορέας της 
HbS, 1 στις 4 (25%) να κληρονοµήσει τη φυσιολογική αιµοσφαιρίνη ενηλίκου (HbA) και 1 στις 4  (25%) 
το παιδί να κληρονοµήσει την HbS και από τους δύο γονείς (HbS/ HbS). Στην περίπτωση αυτή, το άτοµο 
πάσχει από δρεπανοκυτταρική αναιµία, κατάσταση που αναφέρεται επίσης ως δρεπανοκυτταρική 
νόσος ή οµοζυγωτεία για τη δρεπανοκυτταρική αναιµία (HbSS) (κλινική έκβαση – βλέπε πιο κάτω). 
(ΕΙΚ. 01)

HbS/HbSS – Δρεπανοκυτταρική αναιµία/νόσος
Όταν ο ένας από τους δύο γονείς είναι φορέας της HbS και ο άλλος πάσχει από δρεπανοκυτταρική 
αναιµία (HbS/HbS), τότε σε κάθε εγκυµοσύνη οι πιθανότητες είναι 1 στις 2 (50%) το παιδί να 
κληρονοµήσει την HbS από τον ένα γονέα και να είναι φορέας και 1 στις 2 (50%) το παιδί να 
κληρονοµήσει την HbS και από τους δύο γονείς (HbS/ HbS) και να πάσχει από δρεπανοκυτταρική 
αναιµία. 

Άλλοι πιθανοί συνδυασµοί της HbS µε παραλλαγές της αιµοσφαιρίνης που οδηγούν σε 
δρεπανοκυτταρικά σύνδροµα περιγράφονται πιο κάτω. Να σηµειωθεί ότι οι φορείς, δηλαδή τα άτοµα 
που κληρονοµούν παθολογικές αιµοσφαιρίνες µόνον από τον ένα γονέα, είναι όπως και στην 
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HbS

ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ

50%
ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ 

ΗbS

β S β S

S S β S β S β β

25% ΑΣΘΕΝΕΙΣ ΜΕ
ΔΡΕΠΑΝΟΚΥΤΤΑΡΙΚΗ
  ΑΝΑΙΜΙΑ (HbSS/V) 

ΓΙΑ ΚΑΘΕ ΕΓΚΥΜΟΣΥΝΗ ΟΙ ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΕΙΝΑΙ:

ΔΥΟ ΓΟΝΕΙΣ ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ ΗbS
(ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ ΔΡΕΠΑΝΟΚΥΤΤΑΡΙΚΗΣ ΑΝΑΙΜΙΑΣ) 

 

ΕΙΚ. 01

25% ME ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΗ
ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΗ ΕΝΗΛΙKΩΝ

(ΗbA) 
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περίπτωση των φορέων της HbS (που αναφέρθηκαν πιο πάνω) υγιή άτοµα. Δεν χρειάζονται ιατρική 
παρακολούθηση ή θεραπεία. Τα άτοµα όµως που κληρονοµούν παθολογικές αιµοσφαιρίνες και από 
τους δύο γονείς είναι ασθενείς και χρήζουν ιατρικής παρακολούθησης και θεραπείας.

HbS\β-θαλασσαιµία – Μικροδρεπανοκυτταρική αναιµία
Όταν ο ένας από τους δύο γονείς είναι φορέας της HbS και ο άλλος είναι φορέας της β-θαλασσαιµίας, 
σε κάθε εγκυµοσύνη υπάρχει πιθανότητα 1 στις 4 (25%) το παιδί να κληρονοµήσει τη φυσιολογική 
αιµοσφαιρίνη ενηλίκου (HbA), 1 στις 4 (25%) το παιδί να κληρονοµήσει τη HbS από τον γονέα φορέα 
της HbS και να είναι φορέας της HbS, 1 στις 4 (25%) να κληρονοµήσει τη β-θαλασσαιµία από τον ένα 
γονέα φορέα της β-θαλασσαιµίας και να είναι φορέας της β-θαλασσαιµίας και 1 στις 4 (25%) να έχει 
κληρονοµήσει τη β-θαλασσαιµία από τον ένα γονέα και τη HbS από τον άλλο γονέα 
(HbS/β-thalassaemia). Η κατάσταση αυτή ονοµάζεται µικροδρεπανοκυτταρική αναιµία, η κλινική 
έκβαση της οποίας είναι παρόµοια µε αυτή της δρεπανοκυτταρικής αναιµίας και πολύ διαφορετική 
από τη µείζονα ή την ενδιάµεση β-θαλασσαιµία. Συνεπώς, αντιµετωπίζεται µε τον ίδιο τρόπο όπως και 
η δρεπανοκυτταρική αναιµία. Η κλινική βαρύτητα της HbS/β-θαλασσαιµίας ποικίλλει, όπως συµβαίνει 
και µε τη δρεπανοκυτταρική αναιµία (κλινική έκβαση - βλέπε πιο κάτω).  (ΕΙΚ. 02)

Νόσος HbS/HbC
Όταν o ένας από τους δύο γονείς είναι φορέας της HbS και ο άλλος είναι φορέας µιας άλλης 
παραλλαγής αιµοσφαιρίνης, π.χ. της αιµοσφαιρίνης C (HbC), σε κάθε εγκυµοσύνη υπάρχει πιθανότητα 
1 στις 4 (25%) το παιδί να κληρονοµήσει τη φυσιολογική αιµοσφαιρίνη ενηλίκου (HbΑ),  1 στις 4 (25%) 
να κληρονοµήσει την HbC από το γονέα φορέα της HbC, και να είναι φορέας,  1 στις 4 (25%) να 
κληρονοµήσει την HbS από το γονέα φορέα της HbS, και να είναι φορέας και 1 στις 4 (25%) να 
κληρονοµήσει τη HbS από τον ένα γονέα και τη HbC από τον άλλο γονέα HbS\C – ένας συνδυασµός που 
οδηγεί σε νόσο (κλινική έκβαση – βλέπε πιο κάτω). 

Νόσος  HbS/HbD Punjab
Όταν ένας από τους δύο γονείς είναι φορέας της HbS και ο άλλος είναι φορέας µιας άλλης παραλλαγής 
αιµοσφαιρίνης (π.χ. της αιµοσφαιρίνης D (HbD, Punjab)), σε κάθε εγκυµοσύνη υπάρχει πιθανότητα  1
στις 4 (25%) το παιδί να κληρονοµήσει την φυσιολογική αιµοσφαιρίνη ενηλίκου (HbΑ), 1 στις 4 (25%) να 
κληρονοµήσει την HbD (HbD, Punjab) και να είναι φορέας, 1 στις 4 (25%) να κληρονοµήσει  την HbS 
και να είναι φορέας και 1 στις 4 (25%) να κληρονοµήσει από τον ένα γονέα την HbD D Punjab και από 
τον άλλο την HbS και να είναι φορέας HbS/HbD, ένας συνδυασµός που οδηγεί σε νόσο (κλινική έκβαση 
– βλέπε πιο κάτω). 

Νόσος HbS/HbE
Όταν o ένας από τους δύο γονείς είναι φορέας της HbS και ο άλλος είναι φορέας µιας άλλης 
παραλλαγής αιµοσφαιρίνης, π.χ της αιµοσφαιρίνης HbE, σε κάθε εγκυµοσύνη υπάρχει πιθανότητα 1
στις 4 (25%) το παιδί να κληρονοµήσει την φυσιολογική αιµοσφαιρίνη ενηλίκου (HbΑ), 1 στις 4 (25%) 
να κληρονοµήσει την HbΕ και να είναι φορέας, 1 στις 4 (25%) να κληρονοµήσει την HbS και να είναι 
φορέας και 1 στις 4 (25%) να κληρονοµήσει από τον ένα γονέα την HbΕ και από τον άλλο την HbS (HbS/ 
HbΕ) και να πάσχει από αιµοσφαιρινοπάθεια (κλινική έκβαση – βλέπε πιο κάτω).  

Νόσος HbS/HbO Arab
Όταν o ένας γονέας είναι φορέας της HbS και ο άλλος είναι φορέας µιας άλλης παραλλαγής 
αιµοσφαιρίνης, π.χ. αιµοσφαιρίνης O Arab, σε κάθε εγκυµοσύνη υπάρχει πιθανότητα 1 στις 4 (25%) το 
παιδί να κληρονοµήσει την φυσιολογική αιµοσφαιρίνη ενηλίκου (HbΑ), 1 στις 4 (25%) να 
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HbS

ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ

β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑ

ΓΙΑ ΚΑΘΕ ΕΓΚΥΜΟΣΥΝΗ ΟΙ ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΕΙΝΑΙ:

β - β S

Ο ΕΝΑΣ ΓΟΝΕΑΣ ΕΙΝΑΙ ΦΟΡΕΑΣ ΤΗΣ HbS 
KAI Ο ΑΛΛΟΣ ΕΙΝΑΙ ΦΟΡΕΑΣ ΤΗΣ β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

ΕΙΚ. 02

25% 
ΦΟΡΕΙΣ ΤΗΣ

β-ΘΑΛΑΣΣΑΙΜΙΑΣ

- S β - β S β β

25% 
ΑΣΘΕΝΕΙΣ
ME HbS/β 

25% ME ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΗ
ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΗ

ΕΝΗΛΙKΩΝ (ΗbA) 

25% 
ΦΟΡΕΙΣ

ΤΗΣ HbS  
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κληρονοµήσει την HbS και να είναι φορέας και 1 στις 4 (25%) να κληρονοµήσει από τον ένα γονέα την 
Hb O Arab και από τον άλλο την HbS και να πάσχει από αιµοσφαιρινοπάθεια (κλινική έκβαση – βλέπε 
πιο κάτω).  

Δρεπανοκυτταρικά Σύνδροµα
Οι αιµοσφαιρινοπάθειες που προκύπτουν από τους συνδυασµούς HbS\HbC, HbS\HbD Punjab, 
HbS\HbE, και HbS/HbO Arab είναι δρεπανοκυτταρικά σύνδροµα. Είναι σπάνιες και ποικίλης κλινικής 
βαρύτητας η οποία δεν είναι δυνατόν σήµερα να προβλεφθεί. Η µεγάλη πλειοψηφία τους όµως 
θεωρείται γενικά ήπιας µορφής. Μερικές από αυτές πιθανόν να προκαλέσουν σοβαρή αναιµία και να 
συνοδεύονται από κρίσεις έντονου πόνου στις αρθρώσεις ή άλλα µέρη του σώµατος από καιρό σε 
καιρό. Μερικοί ασθενείς µπορεί επίσης να αντιµετωπίσουν σοβαρές διαταραχές στην υγεία τους και 
να χρειάζονται συχνά εισαγωγή στο νοσοκοµείο. Οι ασθενείς µε αυτές τις διαταραχές πρέπει να 
παρακολουθούνται επί τακτικής βάσης σε ειδικά κέντρα, ώστε να υποβάλλονται περιοδικά σε 
προληπτικές εξετάσεις ή θεραπεία, όποτε αυτό κρίνεται αναγκαίο από τους ειδικούς.

ΚΛΙΝΙΚΗ ΕΚΒΑΣΗ ΤΗΣ ΔΡΕΠΑΝΟΚΥΤΤΑΡΙΚΗΣ ΑΝΑΙΜΙΑΣ ΚΑΙ ΤΩΝ 
ΣΥΝΔΥΑΣΜΩΝ ΤΗΣ HbS.

Δρεπανοκυτταρική αναιµία/ νόσος
Όταν ο ασθνενής πάσχει από αυτή τη νόσο, σχεδόν όλη η 
αιµοσφαιρίνη του αποτελείται από αιµοσφαιρίνη S (HbS). Το 
σχήµα των ερυθρών αιµοσφαιρίων που περιέχουν αυτή την 
παραλλαγή της αιµοσφαιρίνης µεταβάλλεται από αµφίκοιλο 
δίσκο σε ηµισέληνο ή µορφή δρεπανιού. Μειώνεται επίσης η 
ελαστικότητα των ερυθρών αιµοσφαιρίων, τα οποία γίνονται 
αρκετά πιο δύσκαµπτα. Αυτό σηµαίνει ότι δεν µπορούν να 
αλλάζουν σχήµα όπως τα ερυθρά αιµοσφαίρια που περιέχουν 
τη φυσιολογική αιµοσφαιρίνη (HbA), έτσι ώστε να 
διευκολύνεται η δίοδός τους µέσω των µικρών αιµοφόρων 
αγγείων. Η απώλεια ελαστικότητας γίνεται ακόµα πιο σοβαρή 
σε συνθήκες έλλειψης οξυγόνου ή στην περίπτωση εµπύρετου 
λοίµωξης ή αφυδάτωσης. Σε αυτές τις καταστάσεις, τα δρεπανοκύτταρα αυξάνονται πολύ σε αριθµό, 
µε αυξηµένο τον κίνδυνο να εµποδίζουν τη φυσιολογική ροή του αίµατος (δρεπανοκυτταρική κρίση) 
και ο ασθενής να νιώθει έντονο πόνο στην περιοχή εκείνη που δεν αιµατώνεται επαρκώς. Τέτοια 
επεισόδια µπορεί να είναι τόσο σοβαρά ώστε να προκαλέσουν βλάβη σε ιστούς, όπως οι αρθρώσεις, ο 
σπλήνας, οι νεφροί, οι πνεύµονες, ακόµη και ο εγκέφαλος. Επιπλέον, επειδή τα δρεπανοκύτταρα δεν 
επιβιώνουν στην κυκλοφορία για εξίσου µεγάλο διάστηµα όσο τα φυσιολογικά ερυθρά αιµοσφαίρια και 
καταστρέφονται συνεχώς, οι ασθενείς παρουσιάζουν αναιµία, η οποία κάτω από ορισµένες συνθήκες 
µπορεί να επιδεινωθεί σοβαρά, καθιστώντας αναγκαία τη µετάγγιση αίµατος.

Οι βασικές ενδείξεις για την ανάγκη µετάγγισης ερυθροκυττάρων στην δρεπανοκυτταρική αναιµία είναι 
η σοβαρότητα της αναιµίας και η αγγειακή απόφραξη. Δεν ενδείκνυται µετάγγιση σε ασθενείς µε τιµές 
αιµοσφαιρίνης πάνω από 7 g/dL. Σε περίπτωση που υπάρχει αγγειακή απόφραξη, ο σκοπός της 
µετάγγισης είναι να προληφθεί ή να ανακοπεί η ενδαγγειακή δρεπάνωση µέσω αραίωσης ή 
αντικατάστασης των παθολογικών, κυκλοφορούντων ερυθροκυττάρων µε φυσιολογικά ερυθροκύτταρα. 
Μετάγγιση αίµατος ενδείκνυται επίσης σε προγραµµατισµένες µείζονες χειρουργικές επεµβάσεις, σε 

Δρεπανοκυτταρική αναιµία
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οφθαλµολογικές επεµβάσεις, και για την πρόληψη ή την αντιµετώπιση επεισοδίων οξείας αγγειακής 
απόφραξης. Με συχνές  µεταγγίσεις αίµατος , η παραγωγή δρεπανοκυττάρων από το  µυελό των οστών 
του ασθενή µειώνεται ή και  παύει.

Ως χρόνια πάθηση, η δρεπανοκυτταρική αναιµία πρέπει να παρακολουθείται στενά από την παιδική 
ηλικία και να αντιµετωπίζεται σε εξειδικευµένα κέντρα που φροντίζουν αφενός να προλαµβάνουν και 
αφετέρου να θεραπεύουν τις επιπλοκές της νόσου. Σε αυτά τα πλαίσια, γίνεται πρόληψη των 
λοιµώξεων µέσω εµβολιασµών και συστηµατικής χορήγησης αντιβίωσης (π.χ πενικιλλίνης) και 
αντιµετώπιση του πόνου, ο οποίος µπορεί συχνά να αποτελέσει και την αιτία εισαγωγής ασθενών µε 
δρεπανοκυτταρική αναιµία στο νοσοκοµείο. Είναι αναγκαίο τα παιδιά µε την αναιµία αυτή να
εντοπίζονται από την γέννησή τους προκειµένου να παρέχεται έγκαιρα η κατάλληλη ιατρική φροντίδα 
για την πρόληψη και την ελαχιστοποίηση της ανάπτυξης επιπλοκών.

ΕΞΕΛΙΞΕΙΣ ΣΤΗΝ ΑΝΤΙΜΕΤΩΠΙΣΗ ΤΗΣ ΔΡΕΠΑΝΟΚΥΤΤΑΡΙΚΗΣ ΑΝΑΙΜΙΑΣ
Η δρεπανοκυτταρική αναιµία, ή νόσος, εκδηλώνεται µε ποικίλους τρόπους. Μερικοί ασθενείς 
παρουσιάζουν ήπιας µορφής νόσο, ενώ άλλοι πιο σοβαρή κλινική έκβαση, ακόµα και µεταξύ ασθενών 
που ανήκουν στην ίδια οικογένεια. Οι λόγοι αυτής της διακύµανσης δεν είναι πλήρως σαφείς µέχρι 
σήµερα, όµως διάφοροι παράγοντες έχουν συνδεθεί µε τη βαρύτητα της νόσου. Για παράδειγµα, 
φαίνεται ότι έχουν σηµασία τα επίπεδα της εµβρυϊκής αιµοσφαιρίνης (HbF), που σε µερικά άτοµα αντί 
να µειωθεί, όπως είναι η φυσιολογική της πορεία,  εξακολουθεί να παράγεται σε κάποια επίπεδα στην 
ενήλικη ζωή. Επίπεδα HbF άνω του 7% φαίνεται να σχετίζονται µε λιγότερες δρεπανοκυτταρικές 
κρίσεις και λιγότερες επιπλοκές της νόσου. Με βάση αυτές τις παρατηρήσεις, η ερευνητική 
προσπάθεια έχει επικεντρωθεί εδώ και αρκετά χρόνια στην διερεύνηση τρόπων µέσω των οποίων να 
επιτευχθεί αύξηση των επιπέδων της HbF. Η χρήση ορισµένων φαρµακευτικών σκευασµάτων που 
αυξάνουν την HbF φαίνεται να αποτελεί σήµερα την πιο ελπιδοφόρο µέθοδο για τη µείωση της 
δρεπάνωσης των ερυθροκυττάρων.

Υδροξυουρία
Ανάµεσα στα φαρµακευτικά σκευάσµατα που έχει αποδειχθεί ότι αυξάνουν την παραγωγή της HbF, η 
υδροξυουρία είναι το πλέον υποσχόµενο και εκείνο που συνταγογραφείται ευρέως σήµερα. Υπάρχουν 
κλινικές ενδείξεις ότι η υδροξυουρία µειώνει τις κρίσεις δρεπάνωσης και την ανάγκη για µεταγγίσεις 
αίµατος. Ωστόσο, για ορισµένους ασθενείς µε δρεπανοκυτταρική αναιµία µπορεί να µην ενδείκνυται η 
θεραπεία µε υδροξυουρία. Η υδροξυουρία έχει τη ιδιότητα να µειώνει τη δραστηριότητα του µυελού 
των οστών, γεγονός που αυξάνει π.χ. τον κίνδυνο λοιµώξεων. Επίσης, αντενδείκνυται η χορήγησή της 
σε γυναίκες ασθενείς που µπορεί να προγραµµατίζουν να κυοφορήσουν, ή σε ασθενείς που 
δυσκολεύονται να ακολουθήσουν σωστά τις ιατρικές οδηγίες. 

Η χρήση της υδροξυουρίας απαιτεί προσεκτική παρακολούθηση µε τακτικές επισκέψεις στα 
εξειδικευµένα ιατρεία. Τέλος, οι ασθενείς που την χρησιµοποιούν, ή θα την χρησιµοποιήσουν, 
οφείλουν να γνωρίζουν ότι η υδροξυουρία δεν αποτελεί ίαση για τη δρεπανοκυτταρική αναιµία, αλλά 
µια αποτελεσµατική θεραπεία ή αντιµετώπιση για την πρόληψη ή τη µείωση των κρίσεων δρεπάνωσης 
και η δράση της διαρκεί µόνο όσο ο ασθενής λαµβάνει το φάρµακο. 

Μεταµόσχευση µυελού των οστών
Αυτή είναι προς το παρόν η µόνη θεραπεία ίασης για τη δρεπανοκυτταρική αναιµία. Η µεταµόσχευση 
µυελού των οστών (Bone Marrow Transplantation, BMT) περιλαµβάνει τη λήψη µυελού των οστών 
από υγιή «συµβατό» συγγενή-δότη και τη χορήγησή του στον ασθενή µε δρεπανοκυτταρική αναιµία. 
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Προηγείται συγκεκριµένη θεραπεία µε υψηλές δόσεις φαρµάκων οι οποίες καταστρέφουν το µυελό 
των οστών του ασθενή που παράγει τα δρεπανοκύτταρα. Παρ’ όλο που η θεραπεία αυτή έχει 
εφαρµοστεί  εδώ και χρόνια µε επιτυχία σε πολλούς ασθενείς µε δρεπανοκυτταρική αναιµία, υπάρχουν 
ακόµη αρκετά προβλήµατα και δεν υπάρχουν µέχρι στιγµής αξιόπιστοι τρόποι αναγνώρισης των πλέον 
κατάλληλων υποψηφίων ασθενών (δηλαδή αυτών που θα έχουν σοβαρότερη κλινική έκβαση και 
εποµένως θα ωφεληθούν περισσότερο από την διαδικασία της µεταµόσχευσης). Μέσω µιας εξέτασης 
π.χ. που προσδιορίζει τη ροή του αίµατος στον εγκέφαλο (Transcranial Doppler), µπορούν να 
ταυτοποιηθούν οι ασθενείς που κινδυνεύουν να εµφανίσουν εγκεφαλικό επεισόδιο. Οι ασθενείς αυτοί 
συνεπώς είναι καλοί υποψήφιοι. Καθώς η βαρύτητα της δρεπανοκυτταρικής αναιµίας ποικίλλει 
ευρέως, είναι δύσκολο να προταθεί ή να κατευθυνθεί από τους ειδικούς µια τέτοια θεραπεία υψηλού 
κινδύνου όπως η µεταµόσχευση. Οι κίνδυνοι και τα οφέλη της µεταµόσχευσης πρέπει να σταθµίζονται 
ξεχωριστά σε κάθε περίπτωση ασθενή.

Όπως στην περίπτωση της β-θαλασσαιµίας, συχνά είναι δύσκολο να βρεθεί συγγενής µε συµβατό 
µυελό των οστών, γεγονός που καθιστά τη µέθοδο αυτή εφικτή µόνο σε ένα συγκεκριµένο και σχετικά 
µικρό (20%-30%) ποσοστό των ασθενών. Τα ποσοστά επιτυχίας και επιβίωσης χωρίς επιπλοκές 
ποικίλλουν και εξαρτώνται, όχι µόνο από την κατάσταση υγείας του ασθενή πριν από τη µεταµόσχευση, 
αλλά και από την ποιότητα και την εµπειρία του µεταµοσχευτικού κέντρου.   

Γονιδιακη Θεραπεια
Στο µέλλον, είναι πιθανό να υπάρχει η δυνατότητα γονιδιακής θεραπείας, δηλαδή αντικατάστασης του 
ελαττωµατικού γονιδίου από ένα φυσιολογικό. Η έρευνα σε αυτό το πεδίο έχει κάνει σηµαντικά βήµατα 
προόδου τα τελευταία χρόνια και υπάρχει µια έντονη αισιοδοξία από την επιστηµονική κοινότητα ότι η 
επιτυχής εφαρµογή των ευρηµάτων της έρευνας στον άνθρωπο για οριστική ίαση δεν θα αργήσει. 

ΔΙΑΓΝΩΣΗ ΤΗΣ ΔΡΕΠΑΝΟΚΥΤΤΑΡΙΚΗΣ ΑΝΑΙΜΙΑΣ
ή ΝΟΣΟΥ/ΔΡΕΠΑΝΟΚΥΤΤΑΡΙΚΩΝ ΣΥΝΔΡΟΜΩΝ
Ένα παιδί που γεννιέται µε δρεπανοκυτταρική νόσο µπορεί να µην εµφανίζει ορατά σηµεία της νόσου 
για αρκετό καιρό, για αυτό και η διάγνωση της νόσου µπορεί και να καθυστερήσει ιδιαίτερα αν δεν 
υπάρχει άλλο παιδί µε τη νόσο στην οικογένεια. Η διάγνωση της δρεπανοκυτταρικής αναιµίας σε µικρή 
ηλικία είναι δυνατή µε απλές, αλλά εξειδικευµένες εργαστηριακές εξετάσεις, οι πλείστες των οποίων 
είναι ίδιες µε αυτές που χρησιµοποιούνται για τη διάγνωση των φορέων (σελ. 45).

Μέτρηση αιµατολογικών δεικτών 
Ειδικά ηλεκτρονικά µηχανήµατα –κυτταροµετρητές ερυθροκυττάρων– αξιολογούν το µέγεθος και τον 
όγκο των ερυθροκυττάρων και την ποσότητα της αιµοσφαιρίνης που περιέχεται σε αυτά. Οι τιµές 
µερικών αιµατολογικών δεικτών που ανευρίσκονται συνηθέστερα σε ασθενείς µε δρεπανοκυτταρική 
αναιµία (SCD) παρατίθενται παρακάτω:            
Hb / g/dl / 4.1-13 (8)*  
MCV / fl / 70-90 (87)*
MCHC / g/dl / 27-41 (33)*

Μικροσκοπική εξέταση (επίχρισµα) αίµατος και µορφολογία των ερυθροκυττάρων 
Στη µικροσκοπική εξέταση, η πλειονότητα των ερυθροκυττάρων έχουν παθολογικά σχήµατα:
κυρίως σχήµα δρεπανιού (περίπου 10% του συνόλου των κυττάρων) και επιπλέον εµφανίζουν 
σηµαντική ποικιλοκυττάρωση (ποικιλία σχηµάτων) και ανισοκυττάρωση (ποικιλία µεγέθους).  

*Εύρος τιµών (µέση τιµή) 

i.

ii.
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Ηλεκτροφόρηση αιµοσφαιρίνης 
Αυτή είναι µια διαδικασία µε την οποία διαχωρίζονται οι διάφορες πρωτεΐνες που συνθέτουν ένα µόριο 
αιµοσφαιρίνης, όπως η HbA, HbA2 και HbF, καθώς και άλλες παραλλαγές της αιµοσφαιρίνης, όπως 
η HbS, HbD, HbE, HbC.

Γενετικές µέθοδοι 
Αυτές είναι εξειδικευµένες µέθοδοι που χρησιµοποιούνται για επιβεβαίωση ή λήψη πιο ειδικών 
πληροφοριών για µια διάγνωση, χρησιµοποιώντας τη µελέτη του DNA. Με τέτοιες µεθόδους 
ανιχνεύονται οι µεταλλάξεις (οι γενετικές µεταβολές) που προκαλούν µια νόσο. Αυτή η πληροφορία, 
εκτός της επιβεβαίωσης της διάγνωσης, είναι δυνατόν σε ορισµένες περιπτώσεις να παρέχει επίσης 
προγνωστικές πληροφορίες για την κλινική βαρύτητα της νόσου.  
 
Τα ζευγάρια φορέων, τα οποία έχουν ενηµερωθεί για τον κίνδυνο που διατρέχουν τα παιδιά τους αλλά  
και γενικά κάθε πολίτης µπορεί να ζητήσει αξιόπιστες, λεπτοµερείς και σύγχρονες πληροφορίες για 
τις επιλογές του από τις εθνικές υπηρεσίες υγείας και από τις οµάδες/ συλλόγους υποστήριξης 
ασθενών/γονέων. Οι γονείς-φορείς πρέπει να γνωρίζουν πολύ καλά τον κίνδυνο το νωρίτερο δυνατό, 
ώστε να έχουν αρκετό χρόνο να πάρουν τις σωστές για τους ιδίους αποφάσεις.

Οι µεθόδοι για προγεννητική διάγνωση των δρεπανοκυτταρικών συνδρόµων είναι οι ίδιες µε αυτές που 
περιγράφονται για τη β-θαλασσαιµία (σελίδα 19)

ΠΩΣ ΓΙΝΕΤΑΙ Η ΔΙΑΓΝΩΣΗ ΣΤΟ ΕΜΒΡΥΟ ΜΕΤΑ ΤΗ ΛΗΨΗ ΔΕΙΓΜΑΤΩΝ 
ΜΕ ΤΙΣ ΠΙΟ ΠΑΝΩ ΜΕΘΟΔΟΥΣ; 
Η διάγνωση βασίζεται σε ανάλυση του DNA, γι’ αυτό αναφέρονται εξάλλου και ως γενετικός έλεγχος, 
και αφορά τον αποκλεισµό ή την ταυτοποίηση στο έµβρυο της γενετικής ανωµαλίας που κληρονόµησε 
το έµβρυο από τον γονέα/τους γονείς. Αυτός ο τύπος ελέγχου αποτελεί την πιο έγκυρη µέθοδο 
διάγνωσης κληρονοµικών νοσηµάτων. Όπως συµβαίνει µε όλες τις διαγνωστικές δοκιµασίες, υπάρχει 
µια πιθανότητα εργαστηριακού σφάλµατος, αν και σήµερα, µε την τεράστια εργαστηριακή πρόοδο που 
έχει επιτευχθεί και την ύπαρξη επιβεβαίωσης από εργαστηριακή αναφορά στο τοµέα αυτό, είναι πολύ 
µικρή. 

Επιστηµονικές εξελίξεις
Τα τελευταία χρόνια έχουν αναπτυχθεί κανούριες µέθοδοι πρόληψης, ενώ άλλες βρίσκονται ακόµα σε 
ερευνητικό στάδιο. Αυτές αποσκοπούν αφενός στην ελαχιστοποίηση της παρεµβατικότητας και της 
ψυχολογικής έντασης και αφετέρου στην αύξηση της αποδοχής από ορισµένους πληθυσµούς και 
ζευγάρια του προγεννητικού ελέγχου και του πιθανού τερµατισµού της κύησης. Για παράδειγµα, η 
ανάλυση εµβρυϊκών κυττάρων που κυκλοφορούν στο αίµα της µητέρας είναι µια εξέταση στην οποία 
έχει εστιαστεί σηµαντικό µέρος της έρευνας την τελευταία δεκαετία. Έχει, ωστόσο, σηµαντικούς 
περιορισµούς και δεν µπορεί ακόµα να αποτελέσει αξιόπιστη εναλλακτική επιλογή αντί του κλασικού 
προγεννητικού ελέγχου. 

Η προεµφυτευτική γενετική διάγνωση (pre-implantation genetic diagnosis, PGD)
Είναι µια άλλη προσέγγιση, η οποία περιλαµβάνει τη χρήση της τεχνολογίας της εξωσωµατικής 
γονιµοποίησης και της ανάλυσης του DNA. Για την PGD, λαµβάνονται µερικά κύτταρα από το έµβρυο 
σε πολύ πρώιµη φάση, ή επιλέγεται ένα ωάριο απαλλαγµένο από ανωµαλίες Hb από µια µητέρα 
φορέα, το οποίο στη συνέχεια γονιµοποιείται στο εργαστήριο και τελικά τοποθετείται στη µήτρα. 

iii.

iv.
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Η θαλασσαιµία αρχικά εθεωρείτο νόσος που περιοριζόταν στην περιοχή της Μεσογείου, γι’ αυτό και 
ονοµάστηκε Μεσογειακή Αναιµία και Θαλασσαιµία, ένας συνδυασµός των λέξεων ‘θάλασσα’ και 
‘αίµα’. 

Είναι γνωστό σήµερα ότι οι διαταραχές της αιµοσφαιρίνης απαντώνται σε πολλά µέρη του κόσµου. Σε 
όλη τη Νότια Ευρώπη, από την Πορτογαλία και την Ισπανία, την Ιταλία και την Ελλάδα, σε πολλές χώρες 
της Ανατολικής Ευρώπης και στη Μέση Ανατολή, µέχρι το Ιράν, το Πακιστάν, την Ινδία, το Μπαγκλαντές, 
την Ταϊλάνδη, τη Μαλαισία, την Ινδονησία και τη Νότια Κίνα, καθώς και σε χώρες κατά µήκος των 
βορείων ακτών της Αφρικής και στη Νότια Αµερική. Η θαλασσαιµία είναι ιδιαίτερα συχνή σε περιοχές 
όπου ενδηµεί ή ενδηµούσε στο παρελθόν η ελονοσία.  

Πιστεύεται ότι σε αυτές τις περιοχές του κόσµου, οι οργανισµοί των ανθρώπων υπέστησαν µια µικρή 
µεταβολή στα γονίδιά τους, µια γενετική ρύθµιση ή µετάλλαξη, όπως ονοµάζεται στη βιολογία. Αυτή η 
µεταβολή οδήγησε σε σηµαντικές αλλαγές στο περιβάλλον των ερυθροκυττάρων, η οποία εµπόδιζε τα 
παράσιτα της ελονοσίας να αναπτυχθούν και να πολλαπλασιάζονται σε αυτά, δίνοντας στα άτοµα που 
είχαν υποστεί αυτή τη µεταβολή ένα πλεονέκτηµα επιβίωσης σε σχέση µε τα άλλα άτοµα. Πιστεύεται 
ότι οι φορείς της α- και β- θαλασσαιµίας, καθώς και οι φορείς άλλων διαταραχών της αιµοσφαιρίνης, 
όπως της HbS (δρεπανοκυτταρική), ήταν έτσι περισσότερο ικανοί να επιβιώσουν από την ελονοσία σε 
σύγκριση µε τα υγιή άτοµα. Έτσι, ο αριθµός των φορέων αυξανόταν σηµαντικά µε την πάροδο του 
χρόνου σε περιοχές όπου ενδηµούσε η ελονοσία, καθώς µεγάλος αριθµός µη φορέων πέθαινε λόγω 
σοβαρής λοίµωξης από ελονοσία. 

Στην περίπτωση της δρεπανοκυτταρικής αναιµίας, η παραλλαγή HbS του µορίου της αιµοσφαιρίνης 
θεωρείται ότι προέρχεται από την Αφρική, όπου απαντάται µε τη µεγαλύτερη συχνότητα, ενώ µια ακόµα 
χώρα προέλευσης θεωρείται επίσης η Ινδία. Από αυτές τις περιοχές, οι µεταναστεύσεις πληθυσµών 
έχουν µεταφέρει το γονίδιο σε όλες σχεδόν τις περιοχές του κόσµου. Η δρεπανοκυτταρική αναιµία 
απαντάται σε µεγάλους αριθµούς σε ιθαγενείς πληθυσµούς της Αφρικής, ορισµένων χωρών της 
Μέσης Ανατολής και σε µεσογειακές χώρες.

Με τη µετανάστευση πληθυσµών και τους γάµους µεταξύ ατόµων διαφορετικών εθνικοτήτων, η 
θαλασσαιµία και η δρεπανοκυτταρική αναιµία εισήχθησαν σχεδόν σε κάθε χώρα του κόσµου, είτε 
ενδηµούσε σε αυτή η ελονοσία είτε όχι, περιλαµβανοµένων χωρών της Δυτικής και Βόρειας Ευρώπης 
και άλλων χωρών όπου προηγουµένως δεν υπήρχαν. 

ΕΠΙΔΗΜΙΟΛΟΓΙΑ ΤΩΝ ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΩΝ

Χάρτης των διαταραχών της αιµοσφαιρίνης σε όλο τον κόσµο 
«Κατευθυντήριες οδηγίες για την κλινική αντιµετώπιση της
θαλασσαιµίας» 2000   

Χώρες όπου ενδηµούσε η ελονοσία πριν την εφαρµογή
προγραµµάτων ελέγχου.  
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Σύµφωνα µε την πιο πρόσφατη επιδηµιολογική µελέτη, περίπου 7% του πληθυσµού της γης φέρει ένα 
παθολογικό γονίδιο αιµοσφαιρίνης και περίπου 300.000 έως 500.000 παιδιά µε κάποια διαταραχή της 
αιµοσφαιρίνης γεννιούνται ετησίως. Περισσότερα από 80% από αυτά γεννιούνται και διαµένουν στις 
αναπτυσσόµενες χώρες. Περίπου 70% από αυτά εµφανίζουν δρεπανοκυτταρική αναιµία και τα 
υπόλοιπα κάποιο θαλασσαιµικό σύνδροµο. Σηµαντικός αριθµός παιδιών που γεννιούνται σε 
αναπτυσσόµενες χώρες ακόµα και σήµερα πεθαίνουν εξ αιτίας έλλειψης διάγνωσης, λανθασµένης 
διάγνωσης ή/και έλλειψης κατάλληλης και επαρκούς φροντίδας. Υπάρχει επείγουσα ανάγκη για 
ανάπτυξη και εφαρµογή εθνικών προγραµµάτων για τη βελτίωση της πρόληψης, µείωση γεννήσεων 
πασχόντων και παροχή κλινικής διαχείρισης µε στόχο βελτιωµένες πιθανότητες επιβίωσης και 
ποιότητας ζωής για τους ασθενείς µε αιµοσφαιρινοπάθειες ανά τον κόσµο. 

Ο έλεγχος της θαλασσαιµίας, της δρεπανοκυτταρικής αναιµίας και άλλων αιµοσφαιρινοπαθειών στην 
Κύπρο εντάσσεται στα πλαίσια ενός εθνικού προγράµµατος που συντονίζεται από τις Εθνικές 
Υπηρεσίες Υγείας από το 1972. 

Για επεξήγηση οποιουδήποτε θέµατος αναφέρεται στο βιβλίο αυτό καθώς και για οποιεσδήποτε 
περαιτέρω πληροφορίες, µπορείτε να απευθυνθείτε στα Κέντρα Θαλασσαιµίας Λευκωσίας (22 
405000), Λάρνακας (24 800500 ), Λεµεσού (25 801100) και Πάφου (26 803100), που εντάσσονται στις 
Ιατρικές Υπηρεσίες του Υπουργείου Υγείας (22605300).
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About Thalassaemia (2nd ed., 2007)

Guidelines for the Clinical Management of Thalassaemia (2nd ed. revised, 2008)

Booklet one: About β-thalassaemia (2007) 

Booklet two: About α-thalassaemia (2007) 

Booklet three: About sickle cell disorders (2007) 

Prevention of Thalassaemias and Other Haemoglobinopathies, Vol.1 (2003) 

Prevention of Thalassaemias and Other Haemoglobinopathies, Vol. 2 (2005) 

Patients’ Rights (2007) 

A Guide to Establishing a Non-Profit Patient Support Organisation (2007)

Sickle Cell Disease (2008)

Compliance to Iron Chelation Therapy with Desferrioxamine (2000)
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