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Αηκνζθαίξηλε

 4 πνιππεπηηδηθέο αιπζίδεο θάζε κία 
ζπλδεδεκέλε κε έλα κόξην αίκεο

 3 θύξηεο αηκνζθαηξίλεο

Hb A        Alpha2 Beta2

Hb A2 Alpha2 delta2

Hb F        Alpha2 Gamma2

 Κύξηα ιεηηνπξγία ηνπο ε κεηαθνξά O2

 Η αιιεινπρία ησλ ακηλνμέσλ έρεη εμαηξεηηθή 
ζεκαζία θαη νη κεηαβνιέο ηεο νδεγνύλ ζε 
δηαηαξαρή ηεο ηθαλόηεηαο κεηαθνξάο O2

- δηαιπηόηεηα

- απόδσζε O2





ΓΟΜΖ ΑΗΜΟΦΑΗΡΗΝΖ

 α - αιπζίδα έρεη 141 ακηλνμέα

 Με  α - αιπζίδεο έρνπλ 146 ακηλνμέα

 Μόξην αηκνζθαηξίλεο είλαη ζθαηξηθό

 64 Χ 55 Χ 50 Α         ΜΒ=64500







ΘΑΛΑΑΗΜΗΚΑ ΤΝΓΡΟΜΑ

 Δηεξνγελήο νκάδα 

 Κιεξνλνκηθά λνζήκαηα

 Γνληδηαθέο βιάβεο ζηα γνλίδηα ησλ 

πεπηηδηθώλ αιύζσλ

 ειιείςεηο 

 ζεκεηαθέο κεηαιιάμεηο
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ΘΑΛΑΑΗΜΗΚΑ ΤΝΓΡΟΜΑ

 Διαηησκέλε ζύλζεζε α ή β αιύζσλ 

(πνζνηηθή δηαηαξαρή)

 Σύλζεζε παζνινγηθήο αηκνζθαηξίλεο 

(πνηνηηθή δηαηαξαρή)

 Σπλδπαζκόο πνζνηηθήο θαη πνηνηηθήο 

δηαηαξαρήο



Carrier frequencies of thalassaemia alleles (%)

Region β-Thalassaemia α0-Thalassaemia α+-Thalassaemia

Americas 0–3 0–5 0–40

Eastern 

Mediterranean
2–18 0–2 1–60

Europe 0–19 1–2 0–12

Southeast Asia 0–11 1–30 3–40

Sub-Saharan 

Africa
0–12 0 10–50

Western Pacific 0–13 0 2–60

Weatherall D, et al. Inherited Disorders of Hemoglobin. In: Disease Control Priorities in Developing Countries.
2nd ed. New York: Oxford University Press; 2006: 663-80. Available from: www.dcp2.org/pubs/DCP.

7% ηνπ πιεζπζκνύ ηεο γεο είλαη θνξείο 

ζαιαζζαηκηθνύ ζπλδξόκνπ



 Σηελ Διιάδα: 3500 αζζελείο πάζρνπλ από 

ζαιαζζαηκηθά ζύλδξνκα, ελώ 8% ηνπ 

πιεζπζκνύ είλαη θνξείο ηεο λόζνπ.

ΤΝΓΡΟΜΟ ΑΛΤΗΓΑ ΑΗΜΟΦΑΗΡΗΝΖ

Θαιαζζαηκία α α HbA, HbA2, HbF

Θαιαζζαηκία β β HbA

Θαιαζζαηκία γ γ HbF

Θαιαζζαηκία δ δ HbA2

Θαιαζζαηκίαδβ δ θαη β HbA, HbA2

Θαιαζζαηκία γδβ γ, δ θαη β HbA, HbA2

Θαιαζζαηκία Lepore δ θαη β δ θαη β HbA, HbA2



α- ζαιαζζαηκίεο α-Thal

 Κιεξνλνκηθά λνζήκαηα

 Αλεπαξθήο ή πιήξεο έιιεηςε 

παξαγσγήο α πεπηηδηθήο αιπζίδαο

 Κπξίσο ειιείςεηο γνληδίσλ θαη 

ζπαληόηεξα ζε ζεκεηαθέο κεηαιιάμεηο

 α-Thal από απώιεηα γνληδίσλ

 α-Thal από κε απώιεηα γνληδίσλ



Μνξθέο α-Thal

Γνλόηππνο πλήζεο νλνκαζία Φαηλόηππνο

-α/αα       α+/α α-Thal 2

(εηεξόδπγε α+ Thal)

Σησπειόο θνξέαο

-α/-α        α+/α+ α-Thal 1 

(νκόδπγε α+ ή trans κνξθή) 

Φνξέαο α-Thal ή 

έιιαζσλ α-Thal

--/αα        α0/α α-Thal 1

(εηεξόδπγε α0 ή cis κνξθή)

Φνξέαο α-Thal ή 

έιιαζσλ α-Thal

--/-α         α0/α+ HbH

(Γηπιή εηεξνδπγνηία α0/α+)

Δλδηάκεζε α-Thal

--/-- α0/α0 Hb Barts

Δκβξπτθόο ύδξσπαο ή 

νκόδπγε α0 –Thal)

Μείδσλ α-Thal

Ίζσο ε ζπρλόηεξε γελεηηθή λόζνο παγθνζκίσο, νη

πεξηζζόηεξεο όκσο πεξηπηώζεηο δελ είλαη θιηληθά ζεκαληηθέο.

Σηελ Διιάδα νη ζπρλόηεξνη γνλόηππνη είλαη: -α/αα & -α/-α



β- ζαιαζζαηκία

 Κιεξνλνκηθά λνζήκαηα

 Διαηησκέλε ζύλζεζε β-αιύζσλ

 Σεκεηαθέο κεηαιιάμεηο ηνπ β-γνληδίνπ

– 200 ζεκεηαθέο κεηαιιάμεηο ζην β-γνλίδην

– Διείςεηο (Deletions) ζπάληα 



Η κεηωκέλε παραγωγή β αιύζωλ δεκηουργία άιιωλ αηκοζθαηρηλώλ

Καζίδεζε ηωλ θυζηοιογηθώλ αιύζεωλ δεκηουργία 

ερυζροθυηηαρηθώλ εγθιεηζηωλ

- βιάβε ερζροβιαζηώλ αλαποηειεζκαηηθή ερυζροποίεζε

- βιάβε ερυζρά αηκοιυηηθή αλαηκία

Η κεηωκέλε παραγωγή α αιύζωλ δεκηουργία άιιωλ αηκοζθαηρηλώλ



 Δηεξόδπγε κνξθή:

– Φνξέαο ζαιαζζαηκίαο

• Ήπηα/ όρη 

κηθξνθπηηαξηθή αλαηκία

 Οκόδπγε:

– Μείδνλα ζαιαζζαηκία

• Αλαηκία (ζπλήζσο 

απαηηνύληαη κεηαγγίζεηο 

ΣΔ)

• Αηκνζηδήξσζε

• Δπηπινθέο πνιιαπιώλ 

κεηαγγίζεσλ

β-ζαιαζζαηκία



β-ΜΔΟΓΔΗΑΚΖ ΑΝΑΗΜΗΑ

ΔΚΓΖΛΩΔΗ

 Αλαηκία

 θειεηηθέο δηαηαξαρέο

 Καζπζηέξεζε αλάπηπμεο

 Καξδηνπάζεηεο

 Ζπαηνζπιεληθή δηόγθσζε

 Γ-ππνγνλαδηζκόο-

ππνπαξαζπξενεηδηζκόο

 Λνηκώμεηο 













Κιηληθέο εθδειώζεηο 

β-ζαιαζζαηκίαο

 Δμάξηεζε από ζπζηεκαηηθή κεηάγγηζε ΣΔ

 Αηκνζηδήξσζε

– Καξδηαθέο επηπινθέο

– Δλδνθξηλνινγηθέο (ΣΓ, ππνζπξενεηδηζκόο, 

ππνγνλαδηζκόο, ππνπαξαζπξενεηδηζκόο)

 Δπηπινθέο από ηηο πνιιαπιέο κεηαγγίζεηο 

ΣΔ (π.ρ. Ηπαηίηηδα C)

 Οζηενπόξσζε- νζηηθή λόζνο



Αηκνζηδήξσζε



β-ζαιαζζαηκία

 Θεξαπεία/ πξόγλσζε

Σπζηεκαηηθέο κεηαγγίζεηο ΣΔ

Απνζηδήξσζε

Μεηακόζρεπζε κπεινύ

Γνληδηαθή ζεξαπεία



ΑΗΜΟΦΑΗΡΗΝΔ ΜΔ 

ΑΝΩΜΑΛΖ ΓΟΜΖ

 Αληηθαηάζηαζε ελόο ακηλνμένο 

από άιιν

 Έιιεηςε ελόο ή πεξηζζόηεξσλ 

ακηλνμέσλ (deletion)

 Άληζνο ρηαζκόο ρξσκνζσκάησλ 

ζηελ κείσζε

 Δπηκήθπλζε ή βξάρπλζε 

αιπζίδαο



ΠΑΡΑΓΔΗΓΜΑΣΑ ΑΝΩΜΑΛΩΝ 

ΑΗΜΟΦΑΗΡΗΝΩΝ

 HbS ζέζε 6 β αιύζνπ βαιίλε αληί 

γινπηακηληθνύ

 HbC ζέζε 6 β αιύζνπ ιπζίλε αληί 

γινπηακηληθνύ

 HbC Harlem δηπιή αληηθαηάζηαζε επί πιένλ 

ζέζε 73 αζπαξαγίλε αληί αζπαξηηθνύ νμένο

 Hb Lepore  2α + 2δβ

 Hb Constant Spring α αιπζίδα  141 + 31 

ακηλνμέα



ΜΖΥΑΝΗΜΟΗ ΠΡΟΚΛΖΖ ΝΟΟΤ 

ΑΠΟ ΠΑΘΟΛΟΓΗΚΔ ΑΗΜΟΦΑΗΡΗΝΔ

 Αιιαγή κνξθνινγίαο θαη θπζηθνρεκηθήο 

ζπκπεξηθνξάο ( HbS, HbC, HbC Harlem)

 Mεηαβνιή ηεο ρεκηθήο ζπγγέλεηαο κε Ο2

HbChesapeak, HbCrete, HbKempsey  (εξπζξαηκία)

HbKansas, HbBeth Israel  (θπάλσζε)  

 Γηαηήξεζε Fe αίκεο ζε ηξηζζελή κνξθή

HbM (Boston, Hyde Park) κεζαηκνζθαηξίλε,θπάλσζε)

 Αζηάζεηα κνξίνπ Hb

Hb Zurich, Hammersmith, Bristol  (αηκόιπζε)



ΓΡΔΠΑΝΟΚΤΣΣΑΡΗΚΔ 

ΓΗΑΣΑΡΑΥΔ

 Δηεξόδπγε δξεπαλνθπηηαξηθή 

(ζηίγκα)

 Οκόδπγε δξεπαλνθπηηαξηθή 

(λόζνο)

 Γηπιέο εηεξόδπγεο θαηαζηάζεηο 

(κηθξνδξεπαλνθπηηαξηθή 

αλαηκία)



ΔΣΔΡΟΕΤΓΟ 

ΓΡΔΠΑΝΟΚΤΣΣΑΡΗΚΖ 

ΝΟΟ

 ηίγκα (HbS / HbA)

 HbS  < 50%

 Αζπκπησκαηηθή

 Κξίζε ζε αθξαίεο θαηαζηάζεηο

 Ηζνζζελνπξία ΔΒ νύξσλ 1010

 Νάξθσζε κε εηδηθή θξνληίδα



ΠΑΘΟΦΤΗΟΛΟΓΗΑ 

ΓΡΔΠΑΝΟΚΤΣΣΑΡΗΚΖ 

ΝΟΟΤ

 Διάηησζε ηεο δηαιπηόηεηαο ηεο HbS

 HbS κεηά ηελ απόδνζε Ο2 

πνιπκεξηζκόο  δξεπάλσζε 

 Ππθλόηεηα HbS, ζεξκνθξαζία, PH,          

2,3 DPG   δξεπάλσζεο

 Παξνπζία HbF  δξεπάλσζεο



ΓΡΔΠΑΝΟΚΤΣΣΑΡΗΚΖ ΑΝΑΗΜΗΑ-

θιηληθή εηθόλα

 Αηκόιπζε

– Αλαηκία, ίθηεξνο, ρνινιηζίαζε

 Αγγεηαθέο απνθξάμεηο

– Κξίζε ζπιεληθήο θαηαζηξνθήο

 Σπιελνκεγαιία θαη ππεξζπιεληζκόο



Γξεπαλνθπηηαξηθή 

αλαηκία- θξίζεηο

 Ομεία απιαζηηθή θξίζε

 Ομύο επαηηθόο ή ζπιεληθόο 

εγθισβηζκόο

 Αγγεηναπνθξαθηηθή ή επώδπλε 

θξίζε

 Ομεία αλεπάξθεηα πνιιώλ 

νξγάλσλ

 Ομύ αγγεηαθό εγθεθαιηθό επεηζόδην



ΓΡΔΠΑΝΟΚΤΣΣΑΡΗΚΖ ΑΝΑΗΜΗΑ-

πξηαπηζκόο

Μνξθέο :

• Δπαλαιακβαλόκελνο

• Παξαηεηλόκελνο

• Δπηκέλσλ

Θεξαπεία:

• Δλπδάησζε

• Αλαιγεηηθά

• Μεηαγγίζεηο

• Αληηκεηώπηζε ινηκώμεσλ

• Υεηξνπξγηθή



Γξεπαλνθπηηαξηθή 

αλαηκία- επηπινθέο

 Πλεπκνληθέο

– Χξόληα πλεπκνλνπάζεηα

– Πλεπκνληθή ίλσζε

– Ομύ ζσξαθηθό ζύλδξνκν

– Πλεπκνληθή ππέξηαζε

 Καξδηνινγηθέο

– Υπεξηξνθία κπνθαξδίνπ

– Γηάηαζε αξηζηεξώλ θαξδηαθώλ 

θνηινηήησλ

– Καξδηαθή αλεπάξθεηα



ΘΔΡΑΠΔΗΑ 

ΓΡΔΠΑΝΟΚΤΣΣΑΡΗΚΖ ΑΝΑΗΜΗΑ

 Μεηαγγίζεηο

 Αγγεηνδηαζηαιηηθά

 Hydrea - Δξπζξνπνηεηίλε

 Μεηακόζρεπζε κπεινύ

 Γνληδηαθή ζεξαπεία



ΜΗΚΡΟΓΡΔΠΑΝΟΚΤΣΣΑΡΗΚΖ 

ΑΝΑΗΜΗΑ

 β+ Thal / βs

 β0 Thal / βs



ΓΗΑΓΝΩΣΗΚΖ ΠΡΟΠΔΛΑΖ 

ΑΗΜΟΦΑΗΡΟΠΑΘΔΗΩΝ

 Αηκαηνινγηθόο έιεγρνο

 Ηιεθηξνθόξεζε Hb

 Ωζκσηηθή αληίζηαζε εξπζξώλ

 Έγθιεηζηα εξπζξώλ

 Βηνζύλζεζε αιύζσλ

 Γνληδηαθή αλάιπζε



ΠΡΟΓΔΝΔΣΗΚΖ ΓΗΑΓΝΩΖ



Δξσηήζεηο


