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Η µοριακή διαλεύκανση των γενετικών παραγόντων που συµβάλλουν στην 
ανάπτυξη του ψυχικού φαινοτύπου κάθε ατόµου είναι ένας από τους κύριους 
στόχους της ιατρικής του µέλλοντος. Ήδη, παρά τα ιδιαίτερα προβλήµατα που 
εµφανίζονται στην εφαρµογή των γενετικών µελετών στην ψυχιατρική, έχουν 
εντοπισθεί χρωµοσωµικές θέσεις σύνδεσης νόσων, όπως η σχιζοφρένεια, η 
διπολική διαταραχή, οι διαταραχές προσωπικότητας και ο αλκοολισµός, καθώς 
και πολυµορφισµοί σε γονίδια που είτε έχουν προδιαθετική είτε προστατευτική 
δράση. Η γενετική µέθοδος µελέτης µε συσχετισµούς γονιδίων και νόσων 
είναι πιο εύκολα εφαρµόσιµη στην ψυχιατρική, παρότι προϋποθέτει µεγάλο 
αριθµό ατόµων µελέτης (σποραδικών περιπτώσεων) και υγιών ατόµων, τα 
οποία αποτελούν την οµάδα ελέγχου για κάθε εθνικότητα που µελετάται. Έτσι 
βρέθηκαν πολυµορφισµοί που προδιαθέτουν για τη µεν σχιζοφρένεια στα γο-
νίδια του υποδοχέα της σεροτονίνης 2Α (5ΗΤ2Α) και του υποδοχέα της 
ντοπαµίνης 3 (DRD3), ενώ για τη διπολική διαταραχή στα γονίδια του 
µεταφορέα της σεροτονίνης (SΗΤΤ), της  
υδροξυλάσης της τρυπτοφάνης (ΤΡΗ) και της κατεχολοµεθυλοτρανσφεράσης 
(COMT). Για τις διαταραχές προσωπικότητας και τον αλκοολισµό, τα ευρήµατα 
δεν είναι τόσο ξεκάθαρα προς το παρόν. Η ανακάλυψη, µε τη βοήθεια των 
νέων τεχνολογικών µέσων της µοριακής ιατρικής, προδιαθετικών ή 
προστατευτικών πολυµορφισµών σε γονίδια αναµένεται να βοήθησε ιδιαίτερα 
τόσο στη διάγνωση και την κατανόηση της παθογένειας, αλλά και στην ειδική 
φαρµακευτική αντιµετώπιση των ασθενών. 
 
Λέξεις ευρετηρίου: γονίδια, µέθοδοι µοριακής γενετικής, σχιζοφρένεια, 
διπολική διαταραχή, διαταραχές προσωπικότητας, αλκοολισµός.  
 
 

Εισαγωγή 
 
Η πρόσφατη ανακάλυψη γονιδίων που προσδίδουν ευαισθησία στην εµφάνιση 
ψυχικών νόσων, όπως η σχιζοφρένεια και η µανιοκατάθλιψη, έχει δηµιουργήσει τις 
βάσεις για τον εντοπισµό γονιδίων που καθορίζουν τον ψυχικό φαινότυπο κάθε 
ατόµου κατά τρόπο ανάλογο των φυσικών χαρακτηριστικών. 



Πράγµατι, η διαλεύκανση, σε µοριακό επίπεδο, γενετικών παραγόντων που 
συµβάλλουν στην ανάπτυξη του ψυχισµού αποτελεί ένα από τα πιο ενδιαφέροντα 
αντικείµενα έρευνας στον χώρο της Ιατρικής Γενετικής. Ήδη, είναι γνωστό ότι 
συγκεκριµένα γονίδια καθοδηγούν την ανάπτυξη του νευρικού συστήµατος, 
κωδικοποιούν νευροδιαβιβαστές και τους υποδοχείς τους, καθώς και ένζυµα που 
ρυθµίζουν τη µετάδοση του σήµατος στους νευρώνες. Η εκδήλωση, βέβαια, ψυχικών 
νόσων προϋποθέτει την αλληλεπίδραση γενετικών, περιβαλλοντικών, αλλά και α-
ναπτυξιακών παραγόντων, των οποίων ο ειδικός ρόλος και η συµµετοχή αναµένεται 
να διευκρινισθούν µε την ανάπτυξη της έρευνας σε αυτό το πεδίο.1 

 
Παράγοντες στους οποίους οφείλεται η εκδήλωση ψυχικών νόσων  
 
1. Γενετικοί παράγοντες 
Η µελέτη των γενετικών παραγόντων βασίζεται σε (α) µονοζυγωτικούς διδύµους, 

στους οποίους η πιθανότητα εµφάνισης ψυχικής νόσου (όπως η σχιζοφρένεια), 
εφόσον αυτή έχει εκδηλωθεί στον έναν από τους δύο, είναι 50%, ενώ στην 
περίπτωση των διζυγωτικών διδύµων αυτό το ποσοστό µειώνεται στο 17%,2,3 (β) 
υιοθετηµένα άτοµα, στα οποία η πιθανότητα εµφάνισης ψυχικής νόσου είναι ανάλογη 
µε αυτήν των βιολογικών και όχι των θετών γονέων,4 και (γ) µεγάλα οικογενειακά 
δένδρα, στα οποία, παρότι δεν υπάρχει χαρακτηριστικό πρότυπο κληρονόµησης, 
παρατηρείται συνάθροιση περιστατικών η οποία δεν µπορεί να δικαιολογηθεί ως 
τυχαία ή ως αποτέλεσµα επίδρασης συγκεκριµένου κοινού περιβαλλοντικού 
παράγοντος. 

 
2. Περιβαλλοντικοί παράγοντες 
Οι περιβαλλοντικοί παράγοντες, οι οποίοι έχουν ενοχοποιηθεί για την εµφάνιση 
ψυχικών νόσων, είναι η χρήση και κατάχρηση ορισµένων φαρµάκων, τα τραύµατα 
στην κρανιακή χώρα, ιογενείς λοιµώξεις και ψυχοκοινωνικοί παράγοντες.1,5 Η θεωρία 
της πιθανής επίδρασης της γονιδιακής ταυτότητας στην ανάπτυξη κάποιων 
περιβαλλοντικών συνθηκών6 βέβαια επιχειρεί να µειώσει τη σηµασία των τελευταίων. 
Ειδικότερα για τη σχιζοφρένεια έχει ενοχοποιηθεί η εποχή γεννήσεως7 και οι 
αντίστοιχες εποχικές λοιµώξεις,8 καθώς και οι γεννήσεις σε αστικές περιοχές.9 
 
3. Αναπτυξιακοί παράγοντες 
Ως αναπτυξιακοί παράγοντες θεωρούνται επιπλοκές κατά την κύηση, τυχαία 

συµβάντα κατά την ανάπτυξη του εγκεφάλου που οδηγούν σε ελάττωση των 
συνάψεων σε ορισµένες περιοχές και ενδοµήτριες λοιµώξεις που γενικά επηρεάζουν 
την ανάπτυξη του εµβρύου.10 Πολλές µελέτες αφορούν ειδικά στη σχιζοφρένεια, όπου 
είναι πλέον αποδεκτό πως η ανάπτυξη ώριµων συναπτικών δικτύων προϋποθέτει 
δυναµική αλληλεπίδραση γενετικών, περιβαλλοντικών και τυχαίων συµβάντων.11,12 

 
Μοριακή γενετική και ψυχιατρική 
 
Ο κύριος στόχος της µοριακής γενετικής είναι η εύρεση ενός η περισσοτέρων 

γονιδίων, τα οποία να αποτελούν αιτιολογικούς, προδιαθετικούς ή προστατευτικούς 
παράγοντες για την εµφάνιση µιας νόσου. Οι µέθοδοι που χρησιµοποιούνται είναι: 

- η κυτταρογενετική µελέτη: η εύρεση χρωµοσωµατικής ανωµαλίας (µετάθεση, 
έλλειµµα, διπλασιασµός) και η ταυτόχρονη κληρονόµησή της σε ασθενείς µπορεί να 
υποδείξει τη θέση ενός ενεχόµενου γονιδίου, 

- η κλωνοποίηση θέσης ή ανάστροφη γενετική, η οποία δεν απαιτεί γνώση της 
παθοφυσιολογίας της νόσου και βασίζεται στη µελέτη της ταυτόχρονης µε τη νόσο, 
κληρονόµησης πολυµορφικών γενετικών δεικτών σε µεγάλα οικογενειακά δένδρα 
(Σχήµα 1) και 



- οι µελέτες συσχετισµού της εµφάνισης της νόσου µε πολυµορφισµούς σε γονίδια. 
 
 
Η τελευταία µέθοδος είναι η πιο εύκολα εφαρµόσιµη στην ψυχιατρική, αλλά 

προϋποθέτει τη γνώση κάποιων στοιχείων παθοφυσιολογίας της νόσου, ώστε να 
µπορεί  
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Ανάλυση της πρωτεϊνικής ακολουθίας και ανακάλυψη λειτουργίας της φυσιολογικής, 
αλλά και της µεταλλαγµένης πρωτεΐνης 

Ανάλυση της ακολουθίας των βάσεων, του ή των γονιδίων, σε ασθενή και υγιή 
άτοµα 

Εύρεση των γονιδίων στην περιοχή µε τη βοήθεια της χαρτογράφησης του 
ανθρώπινου γονιδιώµατος 

Εύρεση γενετικής σύνδεσης της νόσου σε συγκεκριµένη χρωµοσωµατική περιοχή, 
χρησιµοποιώντας πολυµορφικούς δείκτες 

Σχήµα 1. Επιγραµµατική περιγραφή της µεθόδου κλωνοποίησης θέσης. 
 
µία «έξυπνη» πρόβλεψη για τα υποψήφια γονίδια που θα µελετηθούν. Βάσει αυτής 
της µεθόδου, και στην πιο απλή µορφή της, µετρούµε τις συχνότητες των 
αλληλοµόρφων ενός γονιδιακού πολυµορφισµού, τις συγκρίνουµε µεταξύ των 
οµάδων υγιών ατόµων (οµάδα ελέγχου) και ασθενών (οµάδα µελέτης) ίδιας 
εθνικότητας και παρατηρούµε, εάν υπάρχουν στατιστικώς σηµαντικές διαφορές. 
Ειδικά στην ψυχιατρική, η εφαρµογή γενετικών µελετών αντιµετωπίζει ορισµένες 

δυσχέρειες,13 οι οποίες πηγάζουν από: 
- τη διάγνωση παρά την ύπαρξη συγκεκριµένων κριτηρίων, πολλές ψυχικές νόσοι 

έχουν πολύ ευρεία συµπτωµατολογία, ενώ αντίθετα διαφορετικές νοσολογικές 
καταστάσεις χαρακτηρίζονται από παρόµοια συµπτωµατολογία 

- την ύπαρξη φαινοαντιγράφων, δηλαδή ασθενών στους οποίους η εµφάνιση της 
νόσου οφείλεται σε καθαρά εξωτερικούς περιβαλλοντικούς παράγοντες, όπως 
κατάχρηση φαρµάκων, τραύµα, επιληπτική κρίση κ.λ.π., και όχι στο γενετικό τους 
υλικό. Η συµµετοχή τους σε µία ερευνητική µελέτη δηµιουργεί προβλήµατα στην 
ανάλυση των αποτελεσµάτων 

- το πολυγονιδιακό πρότυπο κληρονόµησης, στο οποίο η εµφάνιση συγκεκριµένου 
φαινοτύπου οφείλεται στην αλληλεπίδραση πολλών διαφορετικών γονιδίων. 
Χαρακτηριστικά αναφέρονται, το φαινόµενο της επίστασης, η ταυτόχρονη παρουσία 
ορισµένων αλληλοµόρφων διαφορετικών γονιδίων ως απαραίτητη προϋπόθεση για 
την εµφάνιση της νόσου, αλλά και η ύπαρξη πρόσθετων τροποποιητικών γονιδίων, 



των οποίων η παρουσία επηρεάζει την πρόγνωση της νόσου ή µεταβάλλει την ηλικία 
έναρξης συµπτωµάτων 
- το φαινόµενο ατελούς ή µερικής διείσδυσης του φαινοτύπου, όπου, παρά την 
παρουσία ενός αιτιολογικού ή προδιαθετικού αλληλοµόρφου, η νόσος µπορεί να 
καθυστερήσει να εκδηλωθεί ή και να µην εµφανισθεί καθόλου. Αυτό το φαινόµενο 
κυρίως ευθύνεται για τις  
διαφορές των αποτελεσµάτων που παρατηρούνται µεταξύ των ερευνητικών οµάδων, 
οι οποίες εφαρµόζουν τη µέθοδο της κλωνοποίησης θέσης.  
 Ένα άτοµο, ενώ φέρει τον γονότυπο που ευθύνεται για τη νόσο, θεωρείται ως 
υγιές, µε αποτέλεσµα να παρερµηνεύονται τα αποτελέσµατα 

- τη γενετική ετερογένεια, χαρακτηριστική στις ψυχιατρικές νόσους, όπου 
µεταλλάξεις σε διαφορετικά γονίδια οδηγούν στο ίδιο φαινοτυπικό αποτέλεσµα χωρίς 
να έχουν προσθετική δράση 

- τις αλληλεπιδράσεις γονιδίων µε περιβαλλοντικούς παράγοντες, οι οποίοι δεν 
είναι δυνατόν να ελεγχθούν. 
Πρόσφατα, έχουν αναπτυχθεί σύνθετα υπολογιστικά προγράµµατα, τα οποία 

χρησιµοποιούνται για τη µοριακή ανάλυση των δεδοµένων και τα οποία λαµβάνουν 
υπόψη τους παραπάνω παράγοντες κατά την προσπάθεια ευρέσεως γενετικής 
σύνδεσης των νόσων µε συγκεκριµένα γονίδια. 
 
Ευρήµατα στη σχιζοφρένεια 
 
Η πιθανότητα εµφάνισης της σχιζοφρένειας στον γενικό πληθυσµό είναι 1% και 

φαίνεται ότι η επικινδυνότητα αυξάνεται ανάλογα µε τον αριθµό των κοινών γονιδίων, 
δηλαδή µε τον βαθµό συγγένειας ανάµεσα στα υπό µελέτη άτοµα και σε αυτά που ήδη 
εµφανίζουν τη νόσο.2 Θεωρείται πλέον αποδεκτό ότι η σχιζοφρένεια οφείλεται σε 
γενετικούς παράγοντες κατά 80% και µόνο κατά 20% σε περιβαλλοντικούς.14 
Πολλές ερευνητικές οµάδες χρησιµοποιούν µελέτες γενετικής σύνδεσης, παρά τις 

δυσκολίες που αυτές εµφανίζουν, και έτσι έχει συσσωρευτεί τελευταία µεγάλος όγκος 
πληροφοριών. Η εύρεση µε αυτό τον τρόπο της ενεχόµενης γονιδιακής περιοχής για 
µία νόσο προϋποθέτει την ύπαρξη µεγάλων οικογενειακών δένδρων (πάνω από 3 
γενεές) και την παρουσία πολυµορφικών δεικτών σε αυτά που να παρέχουν 
πληροφορίες για την κληρονόµησή τους. Σε ετερογενείς νόσους, όπως η 
σχιζοφρένεια, ο αριθµός των οικογενειών αλλά και των πολυµορφικών δεικτών που 
απαιτούνται είναι πολύ µεγάλος. 
Η πρώτη γενετική µελέτη στη σχιζοφρένεια έγινε σε µία οικογένεια, στην οποία είχε 

παρατηρηθεί ότι θείος και ανιψιός έπασχαν από σχιζοφρένεια και παράλληλα είχαν µία 
συγκεκριµένη δυσµορφία στο πρόσωπο. Η κυτταρογενετική ανάλυση έδειξε ότι και οι 
δύο είχαν ένα πρόσθετο κοµµάτι του χρωµοσώµατος 5, το 5q11-13, στο χρωµόσωµα 
1. Πράγµατι, διαπιστώθηκε γενετική σύνδεση µε πολυµορφικούς δείκτες στο 
χρωµόσωµα 5, σε πέντε οικογένειες από την Ισλανδία και σε δύο από την Αγγλία.15 
Όµως, ακόλουθη µελέτη στη Σουηδία, σε µεγάλα οικογενειακά δένδρα, δεν 
επαλήθευσε αυτά τα αποτελέσµατα.16 

Πρόσφατα, έχουν βρεθεί, µε µελέτες συνεργασίας ερευνητικών οµάδων, άλλες 
θέσεις γενετικής σύνδεσης µε τη, νόσο όπως οι: 1 q21-q22, 5q21-q31, 6q, 6ρ24-ρ22, 
8ρ22-ρ21, 10ρ15-ρ 11, 13q 14.1-q32 και 22q 11 .17-21 
Με την ευκολότερα εφαρµόσιµη µέθοδο των συσχετισµών υποψηφίων γονιδίων, 

µελετώνται κυρίως γονίδια που εκφράζονται στον εγκέφαλο και βρίσκονται σε ήδη 
γνωστές θέσεις γενετικής σύνδεσης. Μέχρι σήµερα, οι έρευνες έχουν εστιασθεί σε 
υποδοχείς και ένζυµα του µεταβολισµού νευροδιαβιβαστών. Έχουν µελετηθεί τα 
γονίδια: 

- των υποδοχέων της σεροτονίνης (5-ΗΤ 2Α, 5Α, και 6)22-25 
    - της υδροξυλάσης της τρυπτοφάνης (ΤΡΗ)26  



- της κατεχολοµεθυλοτρανσφεράσης (COMT)27  
    - της µονοαµινοξειδάσης (ΜΑΟ-Α)28 

- των υποδοχέων της ντοπαµίνης (DRD2, DRD3, DR D4)29-31 
- του υποδοχέα οιστρογόνων α32 - των υποδοχέων βενζοδιαζεπίνης33 
- των υποδοχέων κανναβινοειδών,34 καθώς και  
- των νικοτινικών και χολινεργικών υποδοχέων. 
 Από όλες αυτές τις µελέτες, θετικές συσχετίσεις έχουν κατ' επανάληψη βρεθεί µε  

έναν  πολυµορφισµό στο γονίδιο του υποδοχέα της σεροτονίνης 5HT-2A21,24,25 και µε 
έναν 
πολυµορφισµό στο γονίδιο του υποδοχέα της ντοπαµίνης DRD 3.30 Ο υπότυπος D3 
του υποδοχέα είναι λειτουργικά όµοιος µε τον D2 και εκφράζεται κυρίως στον ραχιαίο 
ακουστικό πυρήνα, που είναι στενά συνδεδεµένος µε κροταφικές και προµετωπιαίες 
περιοχές και αποτελεί στόχο πολλών αντιψυχωσικών φαρµάκων. 
Αυτές οι γονιδιακές µεταλλάξεις-πολυµορφισµοί δεν είναι αναγκαίες ή απαραίτητες 

για την εµφάνιση της νόσου και αναµένεται να υπάρχουν και σε υγιή άτοµα σε 
συχνότητες όχι πολύ διαφορετικές από ότι σε ασθενείς. Για την ανίχνευση λοιπόν 
στατιστικώς σηµαντικών διαφορών, απαιτούνται πολύ µεγάλα δείγµατα, ενώ 
προτεραιότητα πρέπει να δίνεται σε πολυµορφισµούς σε ρυθµιστικές ή µεταγραφικώς 
ενεργές περιοχές των γονιδίων, οι οποίοι είναι πιθανότερο να έχουν επίδραση στην 
έκφραση ή τη δοµή της αντίστοιχης πρωτεΐνης.21 
Ταυτόχρονα, γίνεται προσπάθεια να διαχωριστούν κάποιες υποκατηγορίες της 

νόσου µε ιδιαίτερα χαρακτηριστικά, ώστε η µελέτη να απλοποιηθεί, να γίνει πιο 
συγκεκριµένη και να αντιµετωπιστεί το φαινόµενο της γενετικής ετερογένειας π.χ., 
στη σχιζοφρένεια µε περιοδική κατατονία έχει βρεθεί σύνδεση µε πολυµορφικούς 
γενετικούς δείκτες στο χρωµόσωµα 15q15 σε αρκετές οικογένειες, αλλά και στο 
χρωµόσωµα 22q13, όπου ο κύριος όγκος των πληροφοριών προήλθε από µία µόνον 
οικογένεια. Σε αυτή την περιοχή εντοπίζεται το γονίδιο WLK1, το οποίο κωδικοποιεί 
ένα δίαυλο κατιόντων. Το WLK1 φέρει µία µετάλλαξη σε 7 από τα 17 µέλη της οι-
κογενείας που εµφανίζουν τον      συγκεκριµένο            φαινότυπο. Πρόκειται για την 
C     A 1121 (Leu     Met), η οποία αναµένεται να εντοπισθεί και σε άλλες οικογένειες 
µε κοινό φαινότυπο.35 

 
Ευρήµατα στη διπολική διαταραχή 
 
Η πιθανότητα εµφάνισης της νόσου σε έναν από τους δύο µονοζυγωτικούς 

διδύµους, όταν ο άλλος ήδη νοσεί, είναι 60-75%, ενώ σε συγγενείς πρώτου βαθµού η 
πιθανότητα αυτή κυµαίνεται µεταξύ 1,5-15%. Και σε αυτή τη νόσο ο τρόπος κληρονό-
µησης θεωρείται πολυπαραγοντικός.36,37 

Κυτταρογενετικές µελέτες σε µια οικογένεια στη Σκωτία έχουν ενοχοποιήσει τη 
χρωµοσωµική µετάθεση t(1:11) και τα γονίδια DISC1 και DISC2 (Disrupted in 
Schizophrenia), για την εµφάνιση διπολικής διαταραχής από κοινού µε 
σχιζοφρένεια.38-40 Μελέτες γενετικής σύνδεσης έχουν υποδείξει τις χρωµοσωµικές 
περιοχές 1q21-42, 4ρ16, 10q21-26, ολόκληρο το χρωµόσωµα 11,41 τις περιοχές 
12q23-24,42 13q11-32, 16, 18ρ11, 21, 22q11-12 και ολόκληρο το Χ.36,43 Ειδικά για 
ασθενείς µε διπολική διαταραχή και άριστη απάντηση στη θεραπεία µε λίθιο, έχουν 
βρεθεί δύο θέσεις σύνδεσης, οι 15q14 και 7q11.2, και έτσι θεωρείται ότι αυτοί οι 
ασθενείς αποτελούν ξεχωριστή βιολογική οµάδα.44 
Τα κυριότερα υποψήφια γονίδια που έχουν µελετηθεί µε µελέτες συσχετισµού στη 

διπολική διαταραχή είναι: 
- τα γονίδια υποδοχέων της σεροτονίνης 5ΗΤ1Α, 1Da, 1Dβ, 1F, 2Α, 2C, 3Α, 6 και 

7, για τα οποία δεν βρέθηκε συσχέτιση µε τη νόσο,37,45-48 
 - γονίδια υποδοχέων του γ-αµινοβουτυρικού οξέος (GABA), για τα οποία επίσης δεν 
βρέθηκε συσχέτιση,49 



- το γονίδιο που κωδικοποιεί τον µεταφορέα της σεροτονίνης (SΗΤΤ), 
πολυµορφισµός του οποίου συσχετίζεται θετικά µε διπολική διαταραχή πρώιµης η-
λικίας έναρξης και ταυτόχρονη παρουσία ψυχωτικών συµπτωµάτων. Το µικρό 
αλληλόµορφο αυτού του πολυµορφισµού οδηγεί σε ελαττωµένη µεταγραφή του 
γονιδίου και µικρότερη πρόσληψη σεροτονίνης,50,51 

- το γονίδιο της υδροξυλάσης της τρυπτοφάνης (ΤΡΗ), πολυµορφισµός του οποίου 
έχει συσχετισθεί ειδικά µε διπολική διαταραχή που συνοδεύεται από απόπειρες 
αυτοκτονίας,52 

- το γονίδιο της κατεχολοµεθυλοτρανσφεράσης (COMT),53 του οποίου ένα 
αλληλόµορφο οδηγεί σε υψηλές συγκεντρώσεις κατεχολαµίνης στις συνάψεις και 
συσχετίζεται µε ταχείες εναλλαγές µανίας και κατάθλιψης,54 

 
 



 
Πίνακας 1. Γονίδια και χρωµοσωµατικές περιοχές που σχετίζονται µε την εκδήλωση 

ψυχικών νόσων. 
Νόσος Γονίδια Χρωµοσωµατικές περιοχές 

Σχιζοφρένεια 
 
 
 
 
∆ιπολική διαταραχή 
 
 
 
∆ιαταραχές προσωπικότητας 
• Επιθετικότητα και εκρήξεις θυµού  
• Βίαιες απόπειρες αυτοκτονίας  
• Ψυχαναγκαστική νεύρωση 
• Κρίσεις πανικού 
 
Αλκοολισµός 
• Με παρορµητική συµπεριφορά 
• Με αντικοινωνική συµπεριφορά 

5ΗΤ2Α, DRD3, WLK1, 
DISC1, DISC2 
 
 
 
5ΗΤΤ, ΤΡΗ, COMT 
 
 
 
 
ΤΡΗ  
5ΗΤΤ 
5ΗΤΤ, COMT, ΜΑΟ-Α 
 
 
 
5ΗΤ2Α 
5ΗΤΤ, ΜΑΟ-Α, GABA 
(Α), DRD2, COMT 

1q21-q22, 5q11-13, 5q21-q31, 6q, 
6ρ24-22, 8ρ22ρ21, 10ρ15-ρ11, 
13q14.1-q32, 15q15, 22q11, 22q13 
 
1q21-42, 4ρ16, 7q11.2, 10q21-26, 
11,12q23-24, 13q11-32, 15q14, 16, 
18ρ11, 21, 22q11-12, Χ 
 
 
 
 
 
 
15q24-26 
 

- το γονίδιο του υποδοχέα της ντοπαµίνης DRD3, το οποίο θεωρήθηκε στόχος µελέτης 
λόγω του θετικού συσχετισµού του µε τη σχιζοφρένεια, αλλά δεν βρέθηκε κανένας 
συσχετισµός µε τη µανιοκατάθλιψη,55 καθώς και 
- το γονίδιο της µονοαµινοξειδάσης-Α (ΜΑΟ-Α), για το οποίο επίσης δεν βρέθηκε 
συσχετισµός.28,56 

 
Ευρήµατα στις διαταραχές προσωπικότητας 
Οι γονιδιακές µελέτες στην ψυχιατρική επεκτείνονται και στις διαταραχές 

προσωπικότητας, όπου βέβαια η διάγνωση είναι ακόµη δυσκολότερη. Έτσι, ένας 
πολυµορφισµός στο γονίδιο της υδροξυλάσης της τρυπτοφάνης (ΤΡΗ) έχει 
συσχετισθεί µε επιθετικότητα και εκρήξεις θυµού,57 ενώ το µικρό αλληλόµορφο του 
πολυµορφισµού στο γονίδιο του µεταφορέα της σεροτονίνης (5-ΗΤΤ) έχει συσχετισθεί 
µε βίαιες προσπάθειες αυτοκτονίας.58 
   Η ψυχαναγκαστική νεύρωση, που εµφανίζεται σε ποσοστό έως 35% ανάµεσα σε συγγενείς πρώτου β
Περιπτώσεις ψυχαναγκαστικής νεύρωσης µε έντονα συµπτώµατα συµµετρίας και 
τάξης έχουν πολύ έντονη γενετική επιρροή και πιστεύεται ότι οφείλονται σε έναν µόνο 
κυρίαρχο γενετικό τόπο.63 

Σε ορισµένους ασθενείς µε κρίσεις πανικού και άγχους και φοβίες έχει βρεθεί ένας 
µικροδιπλασιασµός στο χρωµόσωµα 15q24-26, όπου περιέχονται περίπου 59 γονίδια. 
Μεταξύ των υποψηφίων είναι το γονίδιο του υποδοχέα της νευροτροφίνης 3 και τα 
γονίδια των 3 υποοµάδων του νικοτινικού υποδοχέα της ακετυλοχολίνης. Περαιτέρω 
έρευνες σε αυτό τον τοµέα βρίσκονται σε εξέλιξη.64 

 
Ευρήµατα στον αλκοολισµό 

 
Ακόµη και στον αλκοολισµό, ο οποίος σύµφωνα µε επιδηµιολογικές έρευνες 

οφείλεται σε γενετικούς παράγοντες σε 40-60% των περιπτώσεων,65 γίνεται 
προσπάθεια δηµιουργίας µικρότερων κατηγοριών ασθενών, ανάλογα µε τη 
συµπεριφορά τους, ώστε να διευκολυνθεί η µελέτη, ελαττώνοντας την τεράστια 
ετερογένεια που συναντάται.66,67   
Έτσι, ο αλκοολισµός µε παρορµητική συµπεριφορά έχει συσχετισθεί µε έναν 

πολυµορφισµό στο γονίδιο 5-HT2A,68 ενώ µε αντικοινωνική συµπεριφορά µε 



πολυµορφισµούς στο γονίδιο 5-HTT,69 στο γονίδιο ΜΑΟ-Α,70 στα γονίδια των 
υποδοχέων GABA (Α) α6, β2, γ2,71 στο γονίδιο DRD272 και στο γονίδιο της COMT.73 

Τα αποτελέσµατα αυτά αναµένεται να επαληθευθούν σε µεγαλύτερα δείγµατα 
πληθυσµών. 
 
Μελλοντικοί στόχοι και εφαρµογές 
 
Μετά την ανακάλυψη προδιαθετικών γονιδίων για πολυγονιδιακές νόσους, όπως ο µη 
ινσουλινοεξαρτώµενος διαβήτης74 και η φλεγµονώδης νόσος του εντέρου,75 υπάρχουν 
βάσιµες ελπίδες ότι βρισκόµαστε κοντά στον εντοπισµό γονιδίων που ευθύνονται για 
αρκετές ψυχικές νόσους. Για την ολοκλήρωση αυτής της προσπάθειας, που έχει ήδη 
αρχίσει να αποδίδει καρπούς (Πίνακας 1), θα πρέπει να συλλεχθεί µεγάλος αριθµός 
δειγµάτων που να αντιπροσωπεύει οµάδες ατόµων από διαφορετικές εθνότητες και 
στην ανάλυση των δεδοµένων που θα προκύψουν να συµµετέχουν πολλές 
ερευνητικές οµάδες.76 Η εύρεση νέων γενετικών δεικτών µε τη βοήθεια της 
χαρτογράφησης του ανθρώπινου γονιδιώµατος και η ανάπτυξη µεθόδων, οι οποίες να 
επιτρέπουν την ταχεία τυποποίηση γονοτύπων και τη στατιστική ανάλυση των 
δεδοµένων, αναµένεται να συµβάλουν καθοριστικά. Είναι φανερό ότι στις ψυχικές 
νόσους τα γονίδια που µπορούν να ελεγχθούν είναι πάρα πολλά και µελλοντικά αυτό 
θα γίνεται µε την τεχνολογία των µικροσυστοιχιών του DNA (microarrays), η οποία 
αντιπροσωπεύει τη σύνδεση της µοριακής βιολογίας µε την πληροφορική, δίνοντας τη 
δυνατότητα αυτόµατης και ταυτόχρονης εξέτασης, πάνω σε ένα µικροεπεξεργαστή 
(microchip), χιλιάδων διαφορετικών πολυµορφισµών.77 Η ανακάλυψη προδιαθετικών 
ή προστατευτικών γενετικών πολυµορφισµών αναµένεται να οδηγήσει σε ακριβέστερη 
διάγνωση, διαλεύκανση της αιτιολογίας-παθογένειας, αποτελεσµατικότερη θεραπεία, 
αλλά και πρόβλεψη της ανταπόκρισης των ασθενών στη φαρµακοθεραπεία µε βάση 
την ιδιαίτερη γενετική σύσταση κάθε ατόµου. 
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