4.1

o. To opoAoya XPWHOCWHATA TIOU UTIAPXOUV OTA CWHATIKA KUTTAPO TWV OVWTEPWV OPYAVICUWV
napouotalovtal os {euyapla Mo eival popdoloyikd opota petafl toug, €xouv dSnAadn (dlo oxAua
(ta kevtpopepibla toug otnv Sla B€on), péyeBog kal TeplExouv yovidla mou eAéyxouv To (610
yvwplopa, oAAd €xouv dladopetikn pogheuon, SnAadn To éva gival UNTPLKNAG KAl TO AAAO TTATPLKAG
npogéAlevong. Ta yovidia autd ebpalovtat otnv b Bon (yovidlakdg tomog) kat ota Suo
XpwHoowpata. Ta Kuttapa tou avBpwrmou mou dev gudavilouv opoloya XpwHoowHaTA €lval: oL
YOUETEG KAl TA POTOVTA TNE MPWTNG HELWWTIKAG dlaipeong [evaAlakTikd: {UywTA, KAl KOTA CUVETELQ
CWHATIKA KUTTApO avOpwrou, TTou TIPOEPXOVTOL OO cUVTNEN YAUETWY UE OPLOUNTIKN XPWHUOCWULKA
avwpoAla (boukn [ aplBuntikn EAAeWpn), 4 T CWHATIKA KUTTAPO OPCEVIKWVY OTOHWY, OTOU T
duAeTika xpwpoowpata, X Kat Y, dev eival opoAoya oe OAO TO UKOG Touc].

B. To yevetikd UALKO TOU TtUpAVA €VOG KUTTAPOU amoteAel to yovibiwud tou. O 0pog yovidiwua
avadEpetal cuvnOw oTo YEVETLKO UALKO TIoU BplokeTal otov mupnva. To avBpwrivo yovidiwpa o€
éva amloeldeg kuttopo (yapétn) amoteAeital anod mepinov 3x10° levyn Bdoswv DNA, mou sival
OpYaVWUEVA OE 23 XpWUOOWHUOTA. ITOV AvOpWIOo Ta GUCLOAOYIKA APOEVIKA Kol ONAUKA ATopa £XOUV
OTOV TIUPNAVO TWV CWHATIKWY TOUG KUTTApwv 23 (elyn XpWHOOWHATWY. To éva Xpwpoowua kabe
{elyouG elval TOTPLKAG KoL TO AAAO UNTPLKAC TIPOEAEUONG Kal EAEYXOUV TIG (BLeg LOLoTNTEC. Ao Ta 23
(evyn ta 22 eival popdoloylkd dla ota opoevikA Kal ota BnAukd dAtopa kol ovopalovral
OQUTOOWHLKA XpwHoowpata. To 230 {gvyog ota ONAUKA atopa amoteAeitat and dUo X XpWHOCWUATA,
EVW OTOL OPOEVIKA o €va X Kal €va Y Xpwpoowpa. To Y xpwHoowHa ival pikpotepo o€ uéyebog anod
0 X. Ta XPWHOOWHOTO aUTA ovopdlovial QUAETIKA Kal o€  TOAAOUC OpyavioHoUG,
ouumneplAapfavopévou Kal tou avBpwmou, kaBopilouv to PUAO. EMOUEVWG av €VOG APOEVLKOG
YOUETNG PEPEL TO Y XpwHOOWHA aTd To {eVyoC TwWV GUAETIKWV XPWHOCWHATWY, Ba mepléxel oadwg
ULKPOTEPN TTOOOTNTA YOVISLWHATOC Ao evav OnNAUKO yauETn, otov omoio Ba cuvavtape mavia eva X

XPWHOOWHO oo To (VYOG TWV GUAETIKWY XPWHUOCWUATWV.

4.2

a. Elval yvwoto otL ota duthoetdr kuttapa undpxouv dUo aAAnAdpopda yla pict oplopévn YEVETIKA
B€on, evw éva amAoELSEG KUTTAPO, OTIWG EVOG YOUETNG, EXEL LOVO €va. Edv otov MANBUoUO untdpyouv
Tpla N meploodtepa aAAnAopopda yla pia yevetiky B€on, TOTe autd ovopadlovtol TOAAATAG

oAAnAopopda. MoAAd yovidia mou euBuvovtal ywa tn dnuioupyia aoBevelwv €xouv TOAAATAQ



oAAnAopopda yovidila, onwg cuppaivel otn B-Balacoatuia. Etol e€nyeitat n avadopd Tou YEVETIKOU
oupBolAou otov O6po “moAAamAd aAAnAopopda”’. H B-Balacoatpio xopaktneilletal amd HeyaAn
etepoyévela, SnAadn mpokalAeital amd moAAd Siadopetikd €(6n yoviSlakwy HETAANAEEWY OTWC
OVTLKATOOTAOCELG, €AAsiPELC Kol MpooOnke¢ Bacswv. Ta cupmtwHata TG acBévelag dladépouv
HETAEL SladOpwVv ATOMWV Kot Kupaivovtal and cofapn avatpia (rovteAng EéAAewdn moAumentidIkAg
aAvoidag B, cuvenwcg kat HbA) €wc Alyotepo coPapn avaiuia (EAAttwon cuvBeong MOAUTIEMTIOIKAG
oAvoibag B, cuvenw¢ ouvBeon HbA oe mMoOAU pikprny moodtnta) kot oxetilovtal pe to €idog NG
HETAAAOENG TTou Ta tpokaAel. Ocov adopd ta aAAnAopopda tng B- aAucidag Tng awpoodalpivng, n
yuvaika €xeL 2 puctoloykd aAAnAopopda kal o avipag éva Lovo Gpuctoloykd aAAnAopopdo.

B. Av 0 puactoroyikd aAAnAopopdo ¢ B aluoidag to cupBoAlicoupe pe B, tote To maboAoyikod Ba to
oupBoAicoupe pe B, 6edopévou TOU QUTOOWMLKOU UTIOAELTTOUEVOU TPOTIOU KANPOVOUNGCNG TOU.
Emopévwg oL yovotumol tou euyaplol wg mpog ta yovidia Twv B- aAucidbwv tng awpoodatpivng Oa
elvat BB kat BB. Ano tnv mapandavw Stactavpwaon n mibavotnta va yevvnOet matdi pe “otiypa” eivat
50% (14).

y. To Leuydpl umopel va TauTonmoLoeL TNV Umapén N pun HetaAllagewv ota aAAnAdpopda yovidia mou
CUMMETEXOUV 0TN oUVBeon Twv B- aAucidwv ¢ alpoodalpivng pe Tnv avaiuvon tg aAAnlouyiag twv
Baoswv tou DNA (poplakn Stayvwon) kot pe dtadopeg BloxnUkeg dokipaoieg. Itnv SelTtepn aUTH
neplmtwon ota opoluya Atopa mapatnpeital oe MOAAEG meputtwoel avénon tng HbF, n omoia
UTIOKOBLOTA HePKWE Tt Aswtoupyia tng HbA, evw ota etepoluya atopa-dopeic mapoatnpeital

avénuévn ouvBeon HbA2, n omola amoteAel SlayvwoTiko deiktn.
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	α. Τα ομόλογα χρωμοσώματα που υπάρχουν στα σωματικά κύτταρα των ανώτερων οργανισμών παρουσιάζονται σε ζευγάρια που είναι μορφολογικά όμοια μεταξύ τους, έχουν δηλαδή ίδιο σχήμα (τα κεντρομερίδια τους στην ίδια θέση), μέγεθος και περιέχουν γονίδια που ελέγχουν το ίδιο γνώρισμα, αλλά έχουν διαφορετική προέλευση, δηλαδή το ένα είναι μητρικής και το άλλο πατρικής προέλευσης. Τα γονίδια αυτά εδράζονται στην ίδια θέση (γονιδιακός τόπος) και στα δύο χρωμοσώματα. Τα κύτταρα του ανθρώπου που δεν εμφανίζουν ομόλογα χρωμοσώματα είναι: οι γαμέτες και τα προϊόντα της πρώτης μειωτικής διαίρεσης [εναλλακτικά: ζυγωτά, και κατά συνέπεια σωματικά κύτταρα ανθρώπου, που προέρχονται από σύντηξη γαμετών με αριθμητική χρωμοσωμική ανωμαλία (δομική ή αριθμητική έλλειψη), ή τα σωματικά κύτταρα αρσενικών ατόμων, όπου τα φυλετικά χρωμοσώματα, Χ και Υ, δεν είναι ομόλογα σε όλο το μήκος τους].
	β. Το γενετικό υλικό του πυρήνα ενός κυττάρου αποτελεί το γονιδίωμά του. Ο όρος γονιδίωμα αναφέρεται συνήθως στο γενετικό υλικό που βρίσκεται στον πυρήνα. Το ανθρώπινο γονιδίωμα σε ένα απλοειδές κύτταρο (γαμέτη) αποτελείται από περίπου 3x109 ζεύγη βάσεων DNA, που είναι οργανωμένα σε 23 χρωμοσώματα. Στον άνθρωπο τα φυσιολογικά αρσενικά και θηλυκά άτομα έχουν στον πυρήνα των σωματικών τους κυττάρων 23 ζεύγη χρωμοσωμάτων. Το ένα χρωμόσωμα καθε ζεύγους είναι πατρικής και το άλλο μητρικής προέλευσης και ελέγχουν τις ίδιες ιδιότητες. Από τα 23 ζεύγη τα 22 είναι μορφολογικά ίδια στα αρσενικά και στα θηλυκά άτομα και ονομάζονται αυτοσωμικά χρωμοσώματα. Το 23ο ζεύγος στα θηλυκά άτομα αποτελείται από δύο Χ χρωμοσώματα, ενώ στα αρσενικά από ένα Χ και ένα Υ χρωμόσωμα. Το Υ χρωμόσωμα είναι μικρότερο σε μέγεθος από το Χ. Τα χρωμοσώματα αυτά ονομάζονται φυλετικά και σε πολλούς οργανισμούς, συμπεριλαμβανομένου και του ανθρώπου, καθορίζουν το φύλο. Επομένως αν ένας αρσενικός γαμέτης φέρει το Υ χρωμόσωμα από το ζεύγος των φυλετικών χρωμοσωμάτων, θα περιέχει σαφώς μικρότερη ποσότητα γονιδιώματος από έναν θηλυκό γαμέτη, στον οποίο θα συναντάμε πάντα ένα Χ χρωμόσωμα από το ζεύγος των φυλετικών χρωμοσωμάτων.
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	α. Είναι γνωστό ότι στα διπλοειδή κύτταρα υπάρχουν δύο αλληλόμορφα για μία ορισμένη γενετική θέση, ενώ ένα απλοειδές κύτταρο, όπως ένας γαμέτης, έχει μόνο ένα. Εάν στον πληθυσμό υπάρχουν τρία ή περισσότερα αλληλόμορφα για μία γενετική θέση, τότε αυτά ονομάζονται πολλαπλά αλληλόμορφα. Πολλά γονίδια που ευθύνονται για τη δημιουργία ασθενειών έχουν πολλαπλά αλληλόμορφα γονίδια, όπως συμβαίνει στη β-θαλασσαιμία. Έτσι εξηγείται η αναφορά του γενετικού συμβούλου στον όρο “πολλαπλά αλληλόμορφα”. Η β-θαλασσαιμία χαρακτηρίζεται από μεγάλη ετερογένεια, δηλαδή προκαλείται από πολλά διαφορετικά είδη γονιδιακών μεταλλάξεων όπως αντικαταστάσεις, ελλείψεις και προσθήκες βάσεων. Τα συμπτώματα της ασθένειας διαφέρουν μεταξύ διαφόρων ατόμων και κυμαίνονται από σοβαρή αναιμία (παντελής έλλειψη πολυπεπτιδικής αλυσίδας β, συνεπώς και HbA) έως λιγότερο σοβαρή αναιμία (ελάττωση σύνθεσης πολυπεπτιδικής αλυσίδας β, συνεπώς σύνθεση HbΑ σε πολύ μικρή ποσότητα) και σχετίζονται με το είδος της μετάλλαξης που τα προκαλεί. Όσον αφορά τα αλληλόμορφα της β- αλυσίδας της αιμοσφαιρίνης, η γυναίκα έχει 2 φυσιολογικά αλληλόμορφα και ο άντρας ένα μόνο φυσιολογικό αλληλόμορφο.
	β. Αν το φυσιολογικό αλληλόμορφο της β αλυσίδας το συμβολίσουμε με Β, τότε το παθολογικό θα το συμβολίσουμε με β, δεδομένου του αυτοσωμικού υπολειπόμενου τρόπου κληρονόμησής του. Επομένως οι γονότυποι του ζευγαριού ως προς τα γονίδια των β- αλυσίδων της αιμοσφαιρίνης θα είναι ΒΒ και Ββ. Από την παραπάνω διασταύρωση η πιθανότητα να γεννηθεί παιδί με “στίγμα” είναι 50% (½).
	γ. Το ζευγάρι μπορεί να ταυτοποιήσει την ύπαρξη ή μη μεταλλάξεων στα αλληλόμορφα γονίδια που συμμετέχουν στη σύνθεση των β- αλυσίδων της αιμοσφαιρίνης με την ανάλυση της αλληλουχίας των βάσεων του DNA (μοριακή διάγνωση) και με διάφορες βιοχημικές δοκιμασίες. Στην δεύτερη αυτή περίπτωση στα ομόζυγα άτομα παρατηρείται σε πολλές περιπτώσεις αύξηση της HbF, η οποία υποκαθιστά μερικώς τη λειτουργία της HbA, ενώ στα ετερόζυγα άτομα-φορείς παρατηρείται αυξημένη σύνθεση HbA2, η οποία αποτελεί διαγνωστικό δείκτη.

