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Μερικές έννοιες...
Ελληνικός όρος Διεθνής όρος Σημασία

Γονίδιο Gene Συγκεκριμένη περιοχή (αλληλουχία 
βάσεων) του DNA

Γενετικός Τόπος Locus Περιοχή του χρωμοσώματος.

Αλληλόμορφο Allele Εναλλακτικές μορφές ενός γονιδίου σε ένα 
δεδομένο γενετικό τόπο.

Πολυμορφισμός Polymorphism Διαφορετική αλληλουχία βάσης/βάσεων 
στο ίδιο γονίδιο, με υψηλή συχνότητα στον 
πληθυσμό. Δεν οδηγεί σε εμφάνιση 
ασθένειας.

Μετάλλαξη Mutation Αλλαγή βάσης/βάσεων ενός γονιδίου, η 
οποία οδηγεί σε έκφραση μη φυσιολογικής 
πρωτεΐνης και ασθένειας. Σπάνια στον 
πληθυσμό.

Φαινότυπος Phenotype Παρατηρούμενη έκφραση ενός ή πολλών 
γονιδίων.

Γονότυπος Genotype Γενετική σύσταση ενός ατόμου.



DNA —> protein



Φαινυλκετονουρία (PKU)



Το γονιδίωμα 2 τυχαίων ανθρώπων 
είναι κοινό κατά >99% 

Αυτό το μικρό ποσοστό διαφορετικού γονιδιώματος είναι ικανό να
διαφοροποιεί τα άτομα ως προς την εξωτερική τους εμφάνιση, την απόκρισή
τους στα φάρμακα ή σε περιβαλλοντικούς παράγοντες, την ευαισθησία τους
ως προς μία ασθένεια κτλ.



Σχέση συχνότητας – επίδρασης 
στις σύνθετες ασθένειες

Manolio et al, Nature 2009



Η εξέλιξη της γενετικής

1953

1990

2001

2002-2009

2008-2015



Μέχρι σήμερα γνωρίζουμε
ότι...

✓ Το ανθρώπινο DNA περιέχει 20.000-22.000 protein 
coding γονίδια (Human Genome Project) και περίπου 
30.000-35.000 επιπλέον γονίδια/ψευδογονίδια.

✓ Yπάρχουν >62.000.000 SNPs (όταν τα ζεύγη βάσεων
είναι 3δις)



Μελέτες Γενετικής



Μελέτες Γενετικής

➢Μελέτες Υποψήφιων Γονιδίων - Candidate Gene Studies
Επιλογή συγκεκριμένων γονιδίων που υπάρχει η γνώση της 
συσχέτισης με το χαρακτηριστικό που μελετάμε a priori

➢Μελέτες Σάρωσης Γονιδιώματος - Genome-wide Association 
Studies (GWAs)
Τυχαία αναζήτηση συσχέτισης με το χαρακτηριστικό που 
μελετάμε πολλών κοινών πολυμορφισμών ταυτόχρονα (a 
posteriori)

➢Μελέτες Μετα-ανάλυσης – Meta-analysis studies
Στατιστική ανάλυση αποτελεσμάτων μελετών με κοινή υπόθεση, 
με σκοπό να βγει ένα κοινό συμπέρασμα 



Γονοτύπηση με DNA Μικροσυστοιχίες 

o Πολλά γονίδια στο ίδιο 
πείραμα (μέχρι και 1 εκ.)

o Εξατομικευμένα γονίδια για 
παθήσεις

o Μικρό μέγεθος

o Υψηλό κόστος



Single Nucleotide Polymorphisms 
(SNPs)

Προκύπτει από την αντικατάσταση ΕΝΟΣ νουκλεοτιδίου σε μία συγκεκριμένη 
θέση του γονιδιώματος.

ή μονονουκλεοτιδικός πολυμορφισμός

C/T: αλληλόμορφα/alleles



Γονίδιο FTO



Single Nucleotide Polymorphisms 
(SNPs)

Προκύπτει από την αντικατάσταση ΕΝΟΣ νουκλεοτιδίου σε μία 
συγκεκριμένη θέση του γονιδιώματος.

ή μονονουκλεοτιδικός πολυμορφισμός

Γιατί είναι σημαντική η μελέτη τους;

> Καθορίζουν την απόκριση του ατόμου στη διατροφή, στη 
φαρμακευτική αγωγή, στα εμβόλια, στα χημικά κ.α. 

> Καθοριστικά για εξατομικευμένη ιατρική



Single Nucleotide Polymorphisms 
(SNPs)

Πώς συμβολίζονται:
•Rs ID
•CHR:POS
•Allele - Position - Allele
•AA - Position - AA
•κ.α.



Single Nucleotide Polymorphisms 
(SNPs)

Πώς χαρακτηρίζονται:
•Αλληλόμορφο κινδύνου/επίδρασης | risk allele/effect allele

•Αυτό που έχει συσχετιστεί με κάποιο νόσημα, γνώρισμα
•ΣΥΝΗΘΩΣ είναι χαμηλότερης συχνότητας από το άλλο 

αλληλόμορφο (minor allele)
•Θεωρείται σπάνιο όταν η συχνότητά του είναι <5%

•Μη-αλληλόμορφο κινδύνου/επίδρασης | non-risk/effect allele
•Το άλλο αλληλόμορφο
•ΣΥΝΗΘΩΣ είναι υψηλότερης συχνότητας από το κινδύνου 

(major allele)



Single Nucleotide Polymorphisms 
(SNPs)

Πώς κατηγοριοποιούνται τα άτομα ανάλογα με τα αλληλόμορφα 
που φέρουν:

Έστω ότι το αλληλόμορφο Α είναι το αλληλόμορφο κινδύνου και το 
αλληλόμορφο G είναι το φυσιολογικό αλληλόμορφο. Τότε:
> ΑΑ: Ομόζυγοι για το αλληλόμορφο κινδύνου
> ΑG: Ετερόζυγοι / φορείς του αλληλομόρφου κινδύνου
> GG: Ομόζυγοι για το φυσιολογικό αλληλόμορφο - Wild type



Single Nucleotide Polymorphisms 
(SNPs)

ΑΠΛΟΤΥΠΟΣ / HAPLOTYPE:
Ένα σύνολο SNPs που συν-κληρονομούνται.



Single Nucleotide Polymorphisms 
(SNPs)

Στη λογική των απλοτύπων και στα πάνελς αναφοράς βασίζεται η 
διαδικασία του IMPUTATION

> Στατιστική διαδικασία 
> “Μαντεψιά” 

https://sci-hub.se/10.1016/j.tig.2015.07.006



Γενετικά μοντέλα κληρονόμησης
1. Προσθετικό μοντέλο - Additive model
2. Επικρατές μοντέλο - Dominant model
3. Υπολειπόμενο μοντέλο - Recessive model
4. Υπερ-επικρατές μοντέλο - Over-dominant model

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/25977471/

1 2

3 4



Regional Plot

Χρησιμοποιείται για την απεικόνιση των αποτελεσμάτων 
σε έναν συγκεκριμένο γενετικό τόπο



Manhattan Plot

Χρησιμοποιείται κατά κόρον για την απεικόνιση 
των αποτελεσμάτων των GWAS



Μελέτες Γενετικής



Μελέτες Γενετικής



Μελέτες Γενετικής



Μελέτες Γενετικής



Μελέτες Γενετικής



Ορισμός & Υπολογισμός του PRS

Ο PRS είναι το σταθμισμένο 
άθροισμα των 

αλληλομόρφων κινδύνου ενός 
ατόμου. Χρησιμοποιεί το 

μέγεθος επίδρασης (β/OR) 
κάθε SNP από GWAS 

summary statistics

Φόρμουλα: PRSj=∑iβi×Gij















Γιατί είμαστε διαφορετικοί;

o Μη Τροποποιήσιμοι Παράγοντες
o Γενετικό προφίλ
o Ηλικία, φύλο, εθνικότητα κ.α. (συστατικοί παράγοντες)

o Τροποποιήσιμοι Παράγοντες
o Περιβαλλοντικοί παράγοντες: 

Διατροφή, άσκηση, κάπνισμα, τρόπος ζωής, SES, ύπνος

Food for thought
1. Όλοι οι άνθρωποι με γενετική προδιάθεση για παχυσαρκία θα 

την αναπτύξουν; 
2. Πώς δύο αδέρφια που έχουν κοινό περιβάλλον έχουν μεγάλες

διαφορές σωματικού βάρους; 



Γιατί είμαστε διαφορετικοί;

ΦαινότυποςΓονότυπος

Περιβάλλον

Σύσταση









Γιατί είμαστε διαφορετικοί;

ΦαινότυποςΓονότυπος

Περιβάλλον

Σύσταση



GxD αλληλεπιδράσεις

o 1945, Beadle: Πρώτη αναφορά αλληλεπίδρασης γονιδίων-
διατροφής (σε καλλιέργειες Drosophila)

o 1975, Brennan: Πρώτη αναφορά του όρου Διατροφογενετική 
(Nutrigenetics)

o 2001, Pelegrin: Πρώτη αναφορά του όρου Διατροφογενωμική 
(Nutrigenomics)



GxD αλληλεπιδράσεις

Διατροφογενετική

Διατροφογενωμική

Αλληλεπιδράσεις 
Διατροφής -

Γονιδίων



GxD αλληλεπιδράσεις

Διατροφογενετική Διατροφογενωμική

Η επιστήμη της 
επίδρασης της γενετικής 

ποικιλομορφίας στην 
απόκριση στη διατροφή

Η επιστήμη για το ρόλο 
των θρεπτικών 

συστατικών στην 
έκφραση των γονιδίων



Εργαλεία που 
χρησιμοποιούνται

o Τεχνικές μοριακής βιολογίας

o GWAS

o Genomics

o Transcriptomics

o Proteomics

o Epigenetics

o Metabolomics

o System Biology



Βιοενεργά Διατροφικά Συστατικά  

o Μακροθρεπτικά συστατικά

o Μικροθρεπτικά συστατικά:
o Βιταμίνες: Α, D, E, C, φυλλικό οξύ
o Ιχνοστοιχεία: Ca, Fe, Zn, Se

o Άλλα συστατικά: 
o Φλαβονοειδή
o Πολυφαινόλες
o Ξενοβιοτικά

Πώς συνεισφέρουν στη
Διατροφογενωμική;
•Συμμετοχή στη δομή

πρωτεϊνών και
ενζύμων

•Λειτουργία ως
συμπαράγοντες

•Επίδραση σε
μεταγραφικό
παράγοντα

•κ.α.



Γονότυπος 
«εξοικονόμησης»

Υποθρεψία 
μητέρας

“Προγραμματισμός” 
εμβρύου

Εξοικονόμηση 
ενέργειας

Μεταβολικό 
Σύνδρομο

First proposed by Neel, 1962

Το σώμα του εμβρύου 

προγραμματίζεται για 

την επερχόμενη πείνα, η 

οποία όμως στις 

σύγχρονες κοινωνίες δε 

θα προκύψει.



Πρόληψη Ασθενειών



Μελέτες GxD 
αλληλεπιδράσεων



p<0.05

p<0.05

p<0.05

Interaction 
p<0.01











ΕΥΧΑΡΙΣΤΩ
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