
ΓΟΝΙΔΙΟ 1 ΓΟΝΙΔΙΟ 1

ΝΕΟ ΓΟΝΙΔΙΟ

ΓΟΝΙΔΙΟ 1 ΓΟΝΙΔΙΟ 1

ΓΟΝΙΔΙΟ 1 ΓΟΝΙΔΙΟ 1

ΓΟΝΙΔΙΑΚΗ ΘΕΡΑΠΕΙΑ
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ΓΕΝΕΤΙΚΕΣ ΑΣΘΕΝΕΙΕΣ

Οι γενετικές ασθένειες σχετίζονται με ελαττώματα σε 

λειτουργικά γονίδια, τα οποία αποτελούνται από γενετικό 

υλικό (DNA) και παράγουν πρωτεΐνες – πρόκειται για μεγάλα, 

σύνθετα μόρια που απαιτούνται για τη δομή και  

τη λειτουργία των ιστών και των οργάνων.1,4
ΆΤΟΜΟ ΜΕ 

ΜΟΝΟΓΟΝΙΔΙΑΚΉ ΑΣΘΈΝΕΙΑ
ΆΤΟΜΟ ΠΟΥ ΈΧΕΙ ΛΆΒΕΙ 
ΓΟΝΙΔΙΑΚΉ ΘΕΡΑΠΕΊΑ

ΠΩΣ ΛΕΙΤΟΥΡΓΕΙ Η ΓΟΝΙΔΙΑΚΗ ΘΕΡΑΠΕΙΑ1,2

ΣΧΕΤΙΚΑ ΜΕ ΤΗ ΓΟΝΙΔΙΑΚΗ ΘΕΡΑΠΕΙΑ 

Η γονιδιακή θεραπεία αντιμετωπίζει τη βαθύτερη αιτία μιας εκ γενετής νόσου, αντικαθιστώντας τη 

λειτουργία ενός απόντος ή ελαττωματικού γονιδίου, με ένα νέο, λειτουργικό αντίγραφο του γονιδίου 

αυτού, έτσι ώστε να αποκατασταθεί η      λειτουργία της πρωτεΐνης.1,2,3

ΒΗΜΑ 1Ο  

Δημιουργείται ένα νέο λειτουργικό 

αντίγραφο του γονιδίου που λείπει  

ή είναι ελαττωματικό.

Ένας ιός επιλέγεται ως διαβιβαστής,  

λόγω της ικανότητάς του να εισέρχεται  

στα κύτταρα.

Το νέο λειτουργικό γονίδιο, εισάγεται μέσα 

στον διαβιβαστή, ο οποίος ενεργεί ως 

φορέας, που περιέχει και μεταφέρει το 

λειτουργικό γονίδιο μέσα στα κύτταρα του 

ασθενούς σε όλο το σώμα.

ΒΗΜΑ 2Ο  

Ο διαβιβαστής χορηγείται στον ασθενή 

και εισέρχεται στα κύτταρα, όπου 

αποσυντίθεται, επιτρέποντας έτσι  

το νέο λειτουργικό γονίδιο να εισαχθεί 

στον πυρήνα των κυττάρων. 

ΒΗΜΑ 3Ο  

Με την έγχυση του νέου γονιδίου,  

τα κύτταρα ξεκινούν να παράγουν 

την απαραίτητη πρωτεΐνη. 
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Ορισμένες γενετικές ασθένειες είναι μονογονιδιακές, δηλαδή 

προκαλούνται από ένα κληρονομικό ελάττωμα σε μόνο ένα γονίδιο, 

καθιστώντας τις ασθένειες αυτές ιδανικές για γονιδιακή θεραπεία.1,4 
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1909
Διατυπώθηκε ο όρος «γονίδιο».1

1965
Ανακαλύφθηκε ο AAV.8

1972
Η γονιδιακή θεραπεία προτείνεται για πρώτη φορά ως 
θεραπεία για γενετικές ασθένειες.9

1990
Ένα παιδί 4 ετών με ανοσολογική ανεπάρκεια είναι ο 
πρώτος άνθρωπος που υποβλήθηκε σε πειραματική 
γονιδιακή θεραπεία στις Η.Π.Α..10

1999-2002
Ένας αριθμός ξεχωριστών περιπτώσεων γονιδιακής 
θεραπείας παρουσιάζουν επιπλοκές, και ένας θάνατος 
εν μέσω κλινικής δοκιμής, αναστέλλουν την έρευνα.11

2003
Η Κίνα εγκρίνει την πρώτη γονιδιακή θεραπεία 
παγκοσμίως, με μία ένδειξη για τον καρκίνο στο λαιμό 
και το κεφάλι.12

2009
Οι επιστήμονες παρουσιάζουν πώς ένας αδενο-
εξαρτώμενος ιός (AAV) έχει την δυνατότητα, ως 
φορέας, να διαπερνά τον αιμοτοεγκεφαλικό φραγμό, 
σημειώνοντας ένα σημαντικό βήμα προόδου στην 
αντιμετώπιση των γενετικών ασθενειών με γονιδιακή 
θεραπεία. 

2012
Η πρώτη γονιδιακή θεραπεία εγκρίνεται από τον 
Ευρωπαϊκό Οργανισμό Φαρμάκων, για να αντιμετωπίσει 
μια ιδιαίτερα σπάνια ασθένεια διαταραχής του 
αίματος.14,15 

2017
Ο Αμερικανικός Οργανισμός Τροφίμων και Φαρμάκων 
εγκρίνει την πρώτη γενετική θεραπεία στις Η.Π.Α., η 
οποία χρησιμοποιείται για να θεραπεύσει την οξεία 
λεμφοβλαστική λευχαιμία. Μέχρι το τέλος του 2017 
ο Αμερικανικός Οργανισμός Τροφίμων και Φαρμάκων 
εγκρίνει ακόμα μία γενετική θεραπεία, για μια 
κληρονομική μορφή απώλειας όρασης.14,15

2018
Παρά τα προηγούμενα εμπόδια, οι πολυάριθμες 
προσεγγίσεις της γονιδιακής θεραπείας εμφανίζονται 
υποσχόμενες και λειτουργικές στους υποψηφίους: οι 
κλινικές μελέτες εξακολουθούν να διεξάγονται για ένα 
εύρος ολέθριων γενετικών ασθενειών.16

ΤΟ ΧΡΟΝΟΔΙΑΓΡΑΜΜΑ ΤΗΣ ΕΞΕΛΙΞΗΣ

ΠΛΕΟΝΕΚΤΗΜΑΤΑ ΤΗΣ ΓΟΝΙΔΙΑΚΗΣ 
ΘΕΡΑΠΕΙΑΣ 

Η ιδέα της γονιδιακής θεραπείας παρουσιάστηκε το 

1970, ενώ για πρώτη φορά αποδείχτηκε ότι διορθώνει 

αποτελεσματικά τις γενετικές ανωμαλίες των ανθρώπινων 

κυττάρων το 1985.1,6 Μετά από δεκαετίες ανάπτυξης, η 

έρευνα της γονιδιακής θεραπείας πλέον θεωρείται μια 

από τις πιο υποσχόμενες και πιο δραστικές έρευνες στην 

ιατρική επιστήμη. Το 2017, εγκρίθηκε από τον Αμερικανικό 

Οργανισμό Τροφίμων και Φαρμάκων η πρώτη γονιδιακή 

θεραπεία, για ένα σπάνιο κληρονομικό τύπο απώλειας 

της όρασης.7 Καθώς η έρευνα για γονιδιακές θεραπείες 

συνεχίζει να προοδεύει, αυξάνονται οι προοπτικές να 

βοηθήσει και ασθενείς με άλλες γενετικές ασθένειες. 
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ΑΔΕΝΟ-ΕΞΑΡΤΩΜΕΝΟΙ ΙΟΙ ΩΣ ΦΟΡΕΙΣ

Η γονιδιακή θεραπεία επιτυγχάνεται με την χρήση ενός 

διαβιβαστή – συνήθως ένας ιός τροποποιημένος ώστε να 

μεταφέρει ένα λειτουργικό ανθρώπινο γονίδιο, αντί ενός 

γονιδίου που φέρει ασθένεια.2 

Διάφοροι φορείς έχουν αναπτυχθεί και μελετηθεί για να 

βελτιστοποιούν τη διαδικασία μεταφοράς, ωστόσο, οι 

αδενο-εξαρτώμενοι ιοί (AAV) παρουσιάζονται ως οι πλέον 

κατάλληλοι μεταξύ άλλων. Οι AAV δεν προκαλούν ασθένειες 

στους ανθρώπους, και έχουν την δυνατότητα να:

•	Μεταφέρουν γενετικό υλικό  

στον πυρήνα των κυττάρων,

•	Εισχωρούν σε διαιρετέα και  

μη διαιρετέα κύτταρα,

•	Στοχεύουν σε πληθώρα τύπων  

κυττάρων, ανάμεσά τους και τα κύτταρα στο κεντρικό 

νευρικό σύστημα.

Μια αλληλουχία αδενο-εξαρτώμενου ιού, που ονομάζεται 

ΑΑV9, έχει επίσης την μοναδική δυνατότητα να διαπερνά  

τον αιματοεγκεφαλικό φραγμό.3
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