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Σύνδρομο ευερέθιστου εντέρου (IBS)

• Εντερική διαταραχή –
Σύνθετο νόσημα –
Άγνωστη αιτιολογία

• Συνδέεται με αγχωτικά 
γεγονότα και η 
αναλογία 
γυναίκες/άνδρες = 3/1





Κύρια σημεία
• Οι γενετικές μελέτες στο IBS βασίζονται σε οικογένειες και μελέτες 

σε διδύμους, σε  προσεγγίσεις με διάφορα υποψήφια γονίδια και σε 
γενικές μελέτες σύνδεσης γονιδιώματος

• Παρά τα μεγάλα μεγέθη δειγμάτων, την αυξημένη στατιστική ισχύ 
και τις μετα-αναλύσεις, οι θετικές συσχετίσεις μεταξύ των 
γονιδιακών πολυμορφισμών και των υποτύπων του IBS είναι ακόμη 
ασαφείς και πολλοί συσχετισμοί δεν έχουν αναπαραχθεί σε άλλους 
πληθυσμούς

• Οι επιγενετικές και οι φαρμακογενωμικές αναλύσεις είναι ακόμα 
στην αρχή

• Ένα σημαντικό πρόβλημα στην έρευνα του IBS είναι η έλλειψη 
μεγάλων ομογενοποιημένων ομάδων ελέγχου περιπτώσεων που να 
είναι σύμφωνα με τυποποιημένα και εναρμονισμένα κριτήρια



Κληρονομικότητα

• Θετικό οικογενειακό ιστορικό είναι επιβαρυντικός 
παράγοντας αυξάνοντας 2-3 φορές την πιθανότητα στους 
απογόνους

• Μελέτες σε διδύμους υποστηρίζουν ότι το IBS μπορεί να 
είναι μια πολυπαραγοντική διαταραχή γενετικής και 
περιβαλλοντικής προέλευσης. Μέχρι σήμερα, έχουν γίνει 
περίπου πέντε μελέτες σε διδύμους και η γενετική 
κληρονομικότητα στα μονοζυγωτκά κυρίως δίδυμα εκτιμάται 
σε ~ 22-57%



Αιτιοπαθολογία



Πολλαπλά επίπεδα πολυπλοκότητας σε περιβαλλοντικό και γενετικό ή 
επιγενετικό επίπεδο συμβάλλουν στην την παθογένεση του IBS και τις 
σχετιζόμενες συνθήκες

Nat Rev Gastroenterol Hepatol. 2016;13(2):77-87



Γενετικοί πολυμορφισμοί στο serotonergic 
σύστημα. 
Is it “irritable brain” or “irritable bowel”?

World J Gastroenterol. 2014; 20(2): 376–383





GWAS

Η παθοφυσιολογία του συνδρόμου ευερέθιστου εντέρου (IBS) είναι 
περίπλοκη και εξακολουθεί να είναι ελάχιστα κατανοητή. Είναι γνωστό 
ότι υπάρχει κληρονομική συνιστώσα, αλλά οι προσπάθειες «κυνηγιού» 
γονιδίων δεν έχουν εντοπιστεί ακόμα το σαφή γενετικό τόπο κινδύνου 
για το IBS. 

 Επτά γονιδιωματικές περιοχές, που φιλοξενούν 64 υποψήφια γονίδια 
έχουν εντοπιστεί. Η λειτουργική ανάλυση αυτών των γονιδίων έδειξαν 
τη ρύθμιση της δραστηριότητας των διαύλων ιόντων ως πιο πιθανή 
οδός που επηρεάζει τον κίνδυνο IBS.
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Πρωτεομική
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Επιγενετικές αναλύσεις
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Epigenetic model of IBS













miRNAs
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Διατροφή

• FODMAP ="Fermentable Oligosaccharides, Disaccharides, 
Monosaccharides And Polyols

Oligosaccharides: fructans and galactooligosaccharides (GOS)

Disaccharides: lactose

Monosaccharides: fructose

Polyols: sorbitol and mannitol

low FODMAP diet improves IBS symptoms



Diet & IBS





Mechanism of action of FODMAP







Φαρμακογονιδιωματική

• Genetic variations in drug metabolism, polymorphisms at 
CYP2D6 affects tricyclic antidepressants and selective serotonin-
reuptake inhibitors

5-HTTLPR LL are also less responsive to 
the 5-HT4 agonist, tegaserod



Future approach in IBS genetics or 
epigenetics research
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