


Αποτελέσµατα
Σχεδιασµός - Οργάνωση - ∆ιοίκηση - Συντονισµός
• Ολοκληρώθηκε ο σχεδιασµός της οργάνωσης και εκπαίδευσης των µονάδων καθώς και των 

ενοποιηµένων διαδικασιών καταγραφής και ανάλυσης δεδοµένων.

• Οι οµάδες εργασίας ανέπτυξαν δραστηριότητα ώστε στο δίκτυο να υπάρχει µια κοινή κλινική 

γλώσσα και ένα κοινό γενετικό µοντέλο ανάλυσης και αποκωδικοποίησης των κλινικογενετικών 

δεδοµένων των ασθενών που ελέγχονται από τα νοσοκοµεία. 

• Σχεδιάστηκαν πρωτόκολλα διαχείρισης και καταγραφής στοιχείων των θυµάτων αιφνιδίου 

θανάτου.

Αποτελέσµατα Ελέγχου Ασθενών και Οικογενειών (7/2019 – 6/2021)
• 2061 ασθενείς µε κληρονοµικά καρδιαγγειακά νοσήµατα έχουν εξεταστεί κλινικά

• 1015 οικογένειες µε αιφνίδιο θάνατο έχουν καταγραφεί 

• 3076 οικογένειες µε κληρονοµικά καρδιαγγειακά νοσήµατα στη χώρα βρίσκονται υπό

παρακολούθηση 

• 349 αρχικοί ασθενείς (probands) έχουν προβεί σε γενετικό έλεγχο και τώρα ελέγχονται

οι οικογένειές τους 

Προστιθέµενη Αξία από τους Κλινικούς και Γενετικούς Ελέγχους
• Οι µέχρι τώρα γενετικοί έλεγχοι και κλινικοί έχουν εντοπίσει µέλη οικογενειών που δεν ήξεραν ότι 

είχαν τη νόσο, καθώς και φορείς παθολογικών γονιδίων που θα εκδηλώσουν την νόσο αργότερα και 

θα την µεταδώσουν, επίσης, στην επόµενη γενιά. Είµαστε, εποµένως, σε θέση να αντιµετωπίσουµε 

νωρίς το πρόβληµα και να µην επιτρέψουµε η νόσος να µεταφερθεί στις επόµενες γενιές.

• Από τον έως τώρα έλεγχο των οικογενειών µε κληρονοµικό νόσηµα ή νεανικό αιφνίδιο θάνατο σε 

κλινικό και γενετικό επίπεδο, έχουν βρεθεί στο 49% των οικογενειών µέλη που δεν γνώριζαν ότι 

είχαν υποκλινική νόσο ή απλώς γενετική ευαισθησία.

• Παράλληλα, έχουν εντοπιστεί ήδη φωλιές κληρονοµικών νοσηµάτων µε καρδιαγγειακή εµπλοκή, 

µε συνέπεια να έχουµε δυνατότητα στοχευµένης ιατρικής παρέµβασης στις εξής περιοχές:

Νάξος / νόσος Νάξος, Μήλος / νόσος Νάξος, Μύκονος / νόσος Νάξος, Φούρνοι Ικαρίας /

νόσος CohenΙκαρία / Friedreich’s Ataxia, Κάλυµνος / νόσος Wilson, Κρήτη / προπιονική οξυουρία, 

Κρήτη / υπερτροφική µυοκαρδιοπάθεια, Κρήτη / ATTR - αµυλοείδωση, Χίος / νόσος Kennedy,

Μάνη / Μυοτονική δυστροφία τύπου 1

Παρεµβάσεις στο Σύστηµα Υγείας
• Ενιαιοποίηση διαχείρισης ασθενών µε κληρονοµικές παθήσεις:

δηµιουργία ενιαίων γενετικών πάνελς και κλινικών πρωτοκόλλων 

• ∆ηµιουργία µητρώου κληρονοµικών παθήσεων της καρδιάς 

• ∆ηµιουργία µητρώου νεανικού αιφνίδιου θανάτου 

• ∆ηµιουργία εθνικού αποθετηρίου γονιδιακών δεδοµένων 

Βιοεπιστήµες
• Ανάπτυξη πληροφοριακών συστηµάτων (εφαρµογές καταγραφής Κληρονοµικών Παθήσεων

της Καρδιάς και Καταγραφής Αιφνιδίου Θανάτου) 

• ∆ιαλειτουργικότητα µεταξύ υφιστάµενων συστηµάτων (Νοσοκοµειακών Μονάδων του ∆ικτύου, 

της Ε∆ΥΤΕ και Συστηµάτων της Η∆ΙΚΑ Α.Ε ) 

Στα πλαίσια του συγκεκριµένου έργου το Ινστιτούτο Πληροφορικής ανέπτυξε ένα οικοσύστηµα

το οποίο αποτελείται από τα παρακάτω συστήµατα:

• Μητρώο Κληρονοµικών Καρδιαγγειακών νοσηµάτων το οποίο αποθηκεύει κλινικά δεδοµένα 6 

Νοσοκοµείων που συµµετέχουν στο ∆ίκτυο (Ευαγγελισµός, ΑΧΕΠΑ, Ιπποκράτειο Θεσσαλονίκης, 

Ιπποκράτειο Αθήνας, Ωνάσειο Καρδιοχειρουργικό Κέντρο, Πανεπιστηµιακό Νοσοκοµείο

Ηρακλείου). 

• Μητρώο Νεανικού Αιφνιδίου Θανάτου το οποίο αποθηκεύει τις ιατροδικαστικές εκθέσεις των 

Εργαστηρίων Ιατροδικαστικής και Τοξικολογίας του ΕΚΠΑ και ΑΠΘ, και έχει προβλεφθεί η

συµµετοχή των αντίστοιχων εργαστηρίων του ∆ηµοκριτείου Πανεπιστηµίου, Πανεπιστηµίου Κρήτης 

και Πανεπιστηµίου Ιωαννίνων.

• Σύστηµα Παραγγελιοδοσίας Γενετικών Εξετάσεων το οποίο υποστηρίζει την συνταγογράφηση 

γονιδιακών εξετάσεων για τους ασθενείς

• Σύστηµα e-Lab Book το οποίο αντικαθιστά το παραδοσιακό “Βιβλίο Εργαστηρίου” και επιτρέπει

στο προσωπικό εργαστηρίου και στους παραπέµποντες ιατρούς να παρακολουθούν την πορεία της 

ανάλυσης ενός δείγµατος από την παραλαβή του δείγµατος στο εργαστήριο ανάλυσης (ΙΜΒΒ, ΩΚΚ, 

ΙΝΕΒ) µέχρι και την διεκπεραίωση της ανάλυσης του δείγµατος

• Αποθετήριο Γονιδιακών δεδοµένων στο οποίο αποθηκεύονται πρωτογενή και δευτερογενή 

δεδοµένα ανάλυσης καθώς και τα γενετικά πορίσµατα τα οποία προκύπτουν από τις γενετικές 

αναλύσεις

• Η εφαρµογή του επιδηµιολογικού χάρτη θα χρησιµοποιήσει τα δεδοµένα από τα παραπάνω 

Μητρώα και Αποθετήριο ώστε να δηµιουργηθεί ο χάρτης της χώρας στον οποίο θα παρουσιάζονται 

οι κλινικογενετικές συσχετίσεις

Στόχος 
Το Εθνικό ∆ίκτυο Ιατρικής Ακρίβειας στην Καρδιολογία στοχεύει στην προστασία των
οµάδων υψηλού κινδύνου για αιφνίδιο θάνατο στη χώρα και στη δηµιουργία της Εθνικής 
Τράπεζας Πληροφοριών καθώς και του Επιδηµιολογικόυ Χάρτη της χώρας µε κλινικογενε-
τικές συσχετίσεις για τα σπάνια και κληρονοµικά καρδιαγγειακά νοσήµατα. Η πρόληψη του 

αιφνίδιου θανάτου και ιδιαίτερα του νεανικού καθώς και η αντιµετώπιση των κληρονοµικών καρδιαγ-

γειακών νοσηµάτων µε βάση την ιατρική ακρίβειας είναι ο κύριος στόχος αυτού του Έργου. 

Υλοποίηση
Μέσω συνεργασιών µε αντίστοιχα διεθνή επιστηµονικά δίκτυα, το δίκτυο σκοπεύει να αποτελέσει µια 

«καλή πρακτική» σε Ευρωπαϊκό και διεθνές επίπεδο, φροντίζοντας για τη βιωσιµότητα της λειτουργί-

ας του και µετά το τέλος της χρηµατοδότησης. Οι στόχοι του δικτύου θα επιτευχθούν:

• Ελέγχοντας τους ασθενείς µε κληρονοµικά καρδιαγγειακά νοσήµατα και τις οικογένειές τους 

καθώς και τις οικογένειες µε ιστορικό αιφνιδίου θανάτου.

• Σχεδιάζοντας και εφαρµόζοντας ένα κοινό µοντέλο κλινικής καταγραφής και ένα κοινό γενετικό 

µοντέλο ανάλυσης και αποκωδικοποίησης των κλινικογενετικών δεδοµένων.

• Σχεδιάζοντας και εφαρµόζοντας κοινό ιατροδικαστικό και κλινικό πρωτόκολλο διαχείρισης και 

καταγραφής στοιχείων των θυµάτων αιφνίδιου θανάτου και των οικογενειών τους µε σκοπό να 

εντοπίσει, µέσω ιατροδικαστικής ανάλυσης νεανικών αιφνιδίων θανάτων, περιπτώσεις συγγενών που 

ενδεχόµενα πάσχουν από τα νοσήµατα αυτά.

• Συγκροτώντας τον επιδηµιολογικό κλινικογενετικό χάρτη που θα µας δώσει τη δυνατότητα να 

εντοπίσουµε στη χώρα τις φωλιές των νοσηµάτων αυτών και να παρέµβουµε στοχευµένα

(πχ. Νόσος Νάξος).

∆οµή
Το ∆ίκτυο αποτελείται από έξι (6) µεγάλα κλινικά καρδιολογικά τµήµατα της χώρας (Ωνάσειο, 

ΑΧΕΠΑ, ΠΑΓΝΗ, Ιπποκράτειο Αθήνας, Ευαγγελισµός, Ιπποκράτειο Θεσ/νίκης) που ενισχύονται από 

τα γενετικά τµήµατα του Ωνασείου στην Αθήνα, του ΕΚΕΤΑ στη Θεσσαλονίκη, και του ΙΤΕ στην 

Κρήτη. Την προσπάθεια πλαισιώνει επίσης το ΙΙΒΕΑΑ της Ακαδηµίας Αθηνών. Τη διαχείριση της 

πληροφορίας (εφαρµογές πληροφορικής) έχει αναλάβει το Τµήµα πληροφορικής του ΙΤΕ. Κατά τη 

λειτουργία του ∆ικτύου εκπαιδεύονται καρδιολόγοι των περιφερειακών Πανεπιστηµίων της χώρας 

και του Νοσοκοµείου Αττικόν. 
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εντοπίσει, µέσω ιατροδικαστικής ανάλυσης νεανικών αιφνιδίων θανάτων, περιπτώσεις συγγενών που 

ενδεχόµενα πάσχουν από τα νοσήµατα αυτά.

• Συγκροτώντας τον επιδηµιολογικό κλινικογενετικό χάρτη που θα µας δώσει τη δυνατότητα να 

εντοπίσουµε στη χώρα τις φωλιές των νοσηµάτων αυτών και να παρέµβουµε στοχευµένα

(πχ. Νόσος Νάξος).

∆οµή
Το ∆ίκτυο αποτελείται από έξι (6) µεγάλα κλινικά καρδιολογικά τµήµατα της χώρας (Ωνάσειο, 

ΑΧΕΠΑ, ΠΑΓΝΗ, Ιπποκράτειο Αθήνας, Ευαγγελισµός, Ιπποκράτειο Θεσ/νίκης) που ενισχύονται από 

τα γενετικά τµήµατα του Ωνασείου στην Αθήνα, του ΕΚΕΤΑ στη Θεσσαλονίκη, και του ΙΤΕ στην 

Κρήτη. Την προσπάθεια πλαισιώνει επίσης το ΙΙΒΕΑΑ της Ακαδηµίας Αθηνών. Τη διαχείριση της 

πληροφορίας (εφαρµογές πληροφορικής) έχει αναλάβει το Τµήµα πληροφορικής του ΙΤΕ. Κατά τη 

λειτουργία του ∆ικτύου εκπαιδεύονται καρδιολόγοι των περιφερειακών Πανεπιστηµίων της χώρας 

και του Νοσοκοµείου Αττικόν. 
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Αποτελέσµατα
Σχεδιασµός - Οργάνωση - ∆ιοίκηση - Συντονισµός
• Ολοκληρώθηκε ο σχεδιασµός της οργάνωσης και εκπαίδευσης των µονάδων καθώς και των 

ενοποιηµένων διαδικασιών καταγραφής και ανάλυσης δεδοµένων.

• Οι οµάδες εργασίας ανέπτυξαν δραστηριότητα ώστε στο δίκτυο να υπάρχει µια κοινή κλινική 

γλώσσα και ένα κοινό γενετικό µοντέλο ανάλυσης και αποκωδικοποίησης των κλινικογενετικών 

δεδοµένων των ασθενών που ελέγχονται από τα νοσοκοµεία. 

• Σχεδιάστηκαν πρωτόκολλα διαχείρισης και καταγραφής στοιχείων των θυµάτων αιφνιδίου 

θανάτου.

Αποτελέσµατα Ελέγχου Ασθενών και Οικογενειών (7/2019 – 6/2021)
• 2061 ασθενείς µε κληρονοµικά καρδιαγγειακά νοσήµατα έχουν εξεταστεί κλινικά

• 1015 οικογένειες µε αιφνίδιο θάνατο έχουν καταγραφεί 

• 3076 οικογένειες µε κληρονοµικά καρδιαγγειακά νοσήµατα στη χώρα βρίσκονται υπό

παρακολούθηση 

• 349 αρχικοί ασθενείς (probands) έχουν προβεί σε γενετικό έλεγχο και τώρα ελέγχονται

οι οικογένειές τους 

Προστιθέµενη Αξία από τους Κλινικούς και Γενετικούς Ελέγχους
• Οι µέχρι τώρα γενετικοί έλεγχοι και κλινικοί έχουν εντοπίσει µέλη οικογενειών που δεν ήξεραν ότι 

είχαν τη νόσο, καθώς και φορείς παθολογικών γονιδίων που θα εκδηλώσουν την νόσο αργότερα και 

θα την µεταδώσουν, επίσης, στην επόµενη γενιά. Είµαστε, εποµένως, σε θέση να αντιµετωπίσουµε 

νωρίς το πρόβληµα και να µην επιτρέψουµε η νόσος να µεταφερθεί στις επόµενες γενιές.

• Από τον έως τώρα έλεγχο των οικογενειών µε κληρονοµικό νόσηµα ή νεανικό αιφνίδιο θάνατο σε 

κλινικό και γενετικό επίπεδο, έχουν βρεθεί στο 49% των οικογενειών µέλη που δεν γνώριζαν ότι 

είχαν υποκλινική νόσο ή απλώς γενετική ευαισθησία.

• Παράλληλα, έχουν εντοπιστεί ήδη φωλιές κληρονοµικών νοσηµάτων µε καρδιαγγειακή εµπλοκή, 

µε συνέπεια να έχουµε δυνατότητα στοχευµένης ιατρικής παρέµβασης στις εξής περιοχές:

Νάξος / νόσος Νάξος, Μήλος / νόσος Νάξος, Μύκονος / νόσος Νάξος, Φούρνοι Ικαρίας /

νόσος CohenΙκαρία / Friedreich’s Ataxia, Κάλυµνος / νόσος Wilson, Κρήτη / προπιονική οξυουρία, 

Κρήτη / υπερτροφική µυοκαρδιοπάθεια, Κρήτη / ATTR - αµυλοείδωση, Χίος / νόσος Kennedy,

Μάνη / Μυοτονική δυστροφία τύπου 1

Παρεµβάσεις στο Σύστηµα Υγείας
• Ενιαιοποίηση διαχείρισης ασθενών µε κληρονοµικές παθήσεις:

δηµιουργία ενιαίων γενετικών πάνελς και κλινικών πρωτοκόλλων 

• ∆ηµιουργία µητρώου κληρονοµικών παθήσεων της καρδιάς 

• ∆ηµιουργία µητρώου νεανικού αιφνίδιου θανάτου 

• ∆ηµιουργία εθνικού αποθετηρίου γονιδιακών δεδοµένων 

Βιοεπιστήµες
• Ανάπτυξη πληροφοριακών συστηµάτων (εφαρµογές καταγραφής Κληρονοµικών Παθήσεων

της Καρδιάς και Καταγραφής Αιφνιδίου Θανάτου) 

• ∆ιαλειτουργικότητα µεταξύ υφιστάµενων συστηµάτων (Νοσοκοµειακών Μονάδων του ∆ικτύου, 

της Ε∆ΥΤΕ και Συστηµάτων της Η∆ΙΚΑ Α.Ε ) 

Στα πλαίσια του συγκεκριµένου έργου το Ινστιτούτο Πληροφορικής ανέπτυξε ένα οικοσύστηµα

το οποίο αποτελείται από τα παρακάτω συστήµατα:

• Μητρώο Κληρονοµικών Καρδιαγγειακών νοσηµάτων το οποίο αποθηκεύει κλινικά δεδοµένα 6 

Νοσοκοµείων που συµµετέχουν στο ∆ίκτυο (Ευαγγελισµός, ΑΧΕΠΑ, Ιπποκράτειο Θεσσαλονίκης, 

Ιπποκράτειο Αθήνας, Ωνάσειο Καρδιοχειρουργικό Κέντρο, Πανεπιστηµιακό Νοσοκοµείο

Ηρακλείου). 

• Μητρώο Νεανικού Αιφνιδίου Θανάτου το οποίο αποθηκεύει τις ιατροδικαστικές εκθέσεις των 

Εργαστηρίων Ιατροδικαστικής και Τοξικολογίας του ΕΚΠΑ και ΑΠΘ, και έχει προβλεφθεί η

συµµετοχή των αντίστοιχων εργαστηρίων του ∆ηµοκριτείου Πανεπιστηµίου, Πανεπιστηµίου Κρήτης 

και Πανεπιστηµίου Ιωαννίνων.

• Σύστηµα Παραγγελιοδοσίας Γενετικών Εξετάσεων το οποίο υποστηρίζει την συνταγογράφηση 

γονιδιακών εξετάσεων για τους ασθενείς

• Σύστηµα e-Lab Book το οποίο αντικαθιστά το παραδοσιακό “Βιβλίο Εργαστηρίου” και επιτρέπει

στο προσωπικό εργαστηρίου και στους παραπέµποντες ιατρούς να παρακολουθούν την πορεία της 

ανάλυσης ενός δείγµατος από την παραλαβή του δείγµατος στο εργαστήριο ανάλυσης (ΙΜΒΒ, ΩΚΚ, 

ΙΝΕΒ) µέχρι και την διεκπεραίωση της ανάλυσης του δείγµατος

• Αποθετήριο Γονιδιακών δεδοµένων στο οποίο αποθηκεύονται πρωτογενή και δευτερογενή 

δεδοµένα ανάλυσης καθώς και τα γενετικά πορίσµατα τα οποία προκύπτουν από τις γενετικές 

αναλύσεις

• Η εφαρµογή του επιδηµιολογικού χάρτη θα χρησιµοποιήσει τα δεδοµένα από τα παραπάνω 

Μητρώα και Αποθετήριο ώστε να δηµιουργηθεί ο χάρτης της χώρας στον οποίο θα παρουσιάζονται 

οι κλινικογενετικές συσχετίσεις

Στόχος 
Το Εθνικό ∆ίκτυο Ιατρικής Ακρίβειας στην Καρδιολογία στοχεύει στην προστασία των
οµάδων υψηλού κινδύνου για αιφνίδιο θάνατο στη χώρα και στη δηµιουργία της Εθνικής 
Τράπεζας Πληροφοριών καθώς και του Επιδηµιολογικόυ Χάρτη της χώρας µε κλινικογενε-
τικές συσχετίσεις για τα σπάνια και κληρονοµικά καρδιαγγειακά νοσήµατα. Η πρόληψη του 

αιφνίδιου θανάτου και ιδιαίτερα του νεανικού καθώς και η αντιµετώπιση των κληρονοµικών καρδιαγ-

γειακών νοσηµάτων µε βάση την ιατρική ακρίβειας είναι ο κύριος στόχος αυτού του Έργου. 

Υλοποίηση
Μέσω συνεργασιών µε αντίστοιχα διεθνή επιστηµονικά δίκτυα, το δίκτυο σκοπεύει να αποτελέσει µια 

«καλή πρακτική» σε Ευρωπαϊκό και διεθνές επίπεδο, φροντίζοντας για τη βιωσιµότητα της λειτουργί-

ας του και µετά το τέλος της χρηµατοδότησης. Οι στόχοι του δικτύου θα επιτευχθούν:

• Ελέγχοντας τους ασθενείς µε κληρονοµικά καρδιαγγειακά νοσήµατα και τις οικογένειές τους 

καθώς και τις οικογένειες µε ιστορικό αιφνιδίου θανάτου.

• Σχεδιάζοντας και εφαρµόζοντας ένα κοινό µοντέλο κλινικής καταγραφής και ένα κοινό γενετικό 

µοντέλο ανάλυσης και αποκωδικοποίησης των κλινικογενετικών δεδοµένων.

• Σχεδιάζοντας και εφαρµόζοντας κοινό ιατροδικαστικό και κλινικό πρωτόκολλο διαχείρισης και 

καταγραφής στοιχείων των θυµάτων αιφνίδιου θανάτου και των οικογενειών τους µε σκοπό να 

εντοπίσει, µέσω ιατροδικαστικής ανάλυσης νεανικών αιφνιδίων θανάτων, περιπτώσεις συγγενών που 

ενδεχόµενα πάσχουν από τα νοσήµατα αυτά.

• Συγκροτώντας τον επιδηµιολογικό κλινικογενετικό χάρτη που θα µας δώσει τη δυνατότητα να 

εντοπίσουµε στη χώρα τις φωλιές των νοσηµάτων αυτών και να παρέµβουµε στοχευµένα

(πχ. Νόσος Νάξος).

∆οµή
Το ∆ίκτυο αποτελείται από έξι (6) µεγάλα κλινικά καρδιολογικά τµήµατα της χώρας (Ωνάσειο, 

ΑΧΕΠΑ, ΠΑΓΝΗ, Ιπποκράτειο Αθήνας, Ευαγγελισµός, Ιπποκράτειο Θεσ/νίκης) που ενισχύονται από 

τα γενετικά τµήµατα του Ωνασείου στην Αθήνα, του ΕΚΕΤΑ στη Θεσσαλονίκη, και του ΙΤΕ στην 

Κρήτη. Την προσπάθεια πλαισιώνει επίσης το ΙΙΒΕΑΑ της Ακαδηµίας Αθηνών. Τη διαχείριση της 

πληροφορίας (εφαρµογές πληροφορικής) έχει αναλάβει το Τµήµα πληροφορικής του ΙΤΕ. Κατά τη 

λειτουργία του ∆ικτύου εκπαιδεύονται καρδιολόγοι των περιφερειακών Πανεπιστηµίων της χώρας 

και του Νοσοκοµείου Αττικόν. 

Φωλιές κληρονοµικών νοσηµάτων στην Ελλάδα

Νόσος Parkinson

Προπιονική οξυουρία
TTR Αµυλοείδωση

Νόσος Wilson

Kennedy’s Disease

Οικογενής
Ψύχωση

Μυïκή ∆υστροφία

Νόσος Huntington

Friedreich’s Ataxia

Σύνδροµο Cohen

Μυοτονική ∆υστροφία 1
Νόσος Νάξος

Χωρίς
µετάλλαξη

51%

Γενετικός έλεγχος συγγενών

Ασθενείς χωρίς κλινικά
ευρήµατα που φέρουν

παθολογικές µεταλλάξεις

Ανίχνευση µόνο µε
γενετικό έλεγχο!

Γενετικά και
κλινικά θετικοί

31%

θετικοί
µόνο στη

µετάλλαξη
18%



Αποτελέσµατα
Σχεδιασµός - Οργάνωση - ∆ιοίκηση - Συντονισµός
• Ολοκληρώθηκε ο σχεδιασµός της οργάνωσης και εκπαίδευσης των µονάδων καθώς και των 

ενοποιηµένων διαδικασιών καταγραφής και ανάλυσης δεδοµένων.

• Οι οµάδες εργασίας ανέπτυξαν δραστηριότητα ώστε στο δίκτυο να υπάρχει µια κοινή κλινική 

γλώσσα και ένα κοινό γενετικό µοντέλο ανάλυσης και αποκωδικοποίησης των κλινικογενετικών 

δεδοµένων των ασθενών που ελέγχονται από τα νοσοκοµεία. 

• Σχεδιάστηκαν πρωτόκολλα διαχείρισης και καταγραφής στοιχείων των θυµάτων αιφνιδίου 

θανάτου.

Αποτελέσµατα Ελέγχου Ασθενών και Οικογενειών (7/2019 – 6/2021)
• 2061 ασθενείς µε κληρονοµικά καρδιαγγειακά νοσήµατα έχουν εξεταστεί κλινικά

• 1015 οικογένειες µε αιφνίδιο θάνατο έχουν καταγραφεί 

• 3076 οικογένειες µε κληρονοµικά καρδιαγγειακά νοσήµατα στη χώρα βρίσκονται υπό

παρακολούθηση 

• 349 αρχικοί ασθενείς (probands) έχουν προβεί σε γενετικό έλεγχο και τώρα ελέγχονται

οι οικογένειές τους 

Προστιθέµενη Αξία από τους Κλινικούς και Γενετικούς Ελέγχους
• Οι µέχρι τώρα γενετικοί έλεγχοι και κλινικοί έχουν εντοπίσει µέλη οικογενειών που δεν ήξεραν ότι 

είχαν τη νόσο, καθώς και φορείς παθολογικών γονιδίων που θα εκδηλώσουν την νόσο αργότερα και 

θα την µεταδώσουν, επίσης, στην επόµενη γενιά. Είµαστε, εποµένως, σε θέση να αντιµετωπίσουµε 

νωρίς το πρόβληµα και να µην επιτρέψουµε η νόσος να µεταφερθεί στις επόµενες γενιές.

• Από τον έως τώρα έλεγχο των οικογενειών µε κληρονοµικό νόσηµα ή νεανικό αιφνίδιο θάνατο σε 

κλινικό και γενετικό επίπεδο, έχουν βρεθεί στο 49% των οικογενειών µέλη που δεν γνώριζαν ότι 

είχαν υποκλινική νόσο ή απλώς γενετική ευαισθησία.

• Παράλληλα, έχουν εντοπιστεί ήδη φωλιές κληρονοµικών νοσηµάτων µε καρδιαγγειακή εµπλοκή, 

µε συνέπεια να έχουµε δυνατότητα στοχευµένης ιατρικής παρέµβασης στις εξής περιοχές:

Νάξος / νόσος Νάξος, Μήλος / νόσος Νάξος, Μύκονος / νόσος Νάξος, Φούρνοι Ικαρίας /

νόσος CohenΙκαρία / Friedreich’s Ataxia, Κάλυµνος / νόσος Wilson, Κρήτη / προπιονική οξυουρία, 

Κρήτη / υπερτροφική µυοκαρδιοπάθεια, Κρήτη / ATTR - αµυλοείδωση, Χίος / νόσος Kennedy,

Μάνη / Μυοτονική δυστροφία τύπου 1

Παρεµβάσεις στο Σύστηµα Υγείας
• Ενιαιοποίηση διαχείρισης ασθενών µε κληρονοµικές παθήσεις:

δηµιουργία ενιαίων γενετικών πάνελς και κλινικών πρωτοκόλλων 

• ∆ηµιουργία µητρώου κληρονοµικών παθήσεων της καρδιάς 

• ∆ηµιουργία µητρώου νεανικού αιφνίδιου θανάτου 

• ∆ηµιουργία εθνικού αποθετηρίου γονιδιακών δεδοµένων 

Βιοεπιστήµες
• Ανάπτυξη πληροφοριακών συστηµάτων (εφαρµογές καταγραφής Κληρονοµικών Παθήσεων

της Καρδιάς και Καταγραφής Αιφνιδίου Θανάτου) 

• ∆ιαλειτουργικότητα µεταξύ υφιστάµενων συστηµάτων (Νοσοκοµειακών Μονάδων του ∆ικτύου, 

της Ε∆ΥΤΕ και Συστηµάτων της Η∆ΙΚΑ Α.Ε ) 

Στα πλαίσια του συγκεκριµένου έργου το Ινστιτούτο Πληροφορικής ανέπτυξε ένα οικοσύστηµα

το οποίο αποτελείται από τα παρακάτω συστήµατα:

• Μητρώο Κληρονοµικών Καρδιαγγειακών νοσηµάτων το οποίο αποθηκεύει κλινικά δεδοµένα 6 

Νοσοκοµείων που συµµετέχουν στο ∆ίκτυο (Ευαγγελισµός, ΑΧΕΠΑ, Ιπποκράτειο Θεσσαλονίκης, 

Ιπποκράτειο Αθήνας, Ωνάσειο Καρδιοχειρουργικό Κέντρο, Πανεπιστηµιακό Νοσοκοµείο

Ηρακλείου). 

• Μητρώο Νεανικού Αιφνιδίου Θανάτου το οποίο αποθηκεύει τις ιατροδικαστικές εκθέσεις των 

Εργαστηρίων Ιατροδικαστικής και Τοξικολογίας του ΕΚΠΑ και ΑΠΘ, και έχει προβλεφθεί η

συµµετοχή των αντίστοιχων εργαστηρίων του ∆ηµοκριτείου Πανεπιστηµίου, Πανεπιστηµίου Κρήτης 

και Πανεπιστηµίου Ιωαννίνων.

• Σύστηµα Παραγγελιοδοσίας Γενετικών Εξετάσεων το οποίο υποστηρίζει την συνταγογράφηση 

γονιδιακών εξετάσεων για τους ασθενείς

• Σύστηµα e-Lab Book το οποίο αντικαθιστά το παραδοσιακό “Βιβλίο Εργαστηρίου” και επιτρέπει

στο προσωπικό εργαστηρίου και στους παραπέµποντες ιατρούς να παρακολουθούν την πορεία της 

ανάλυσης ενός δείγµατος από την παραλαβή του δείγµατος στο εργαστήριο ανάλυσης (ΙΜΒΒ, ΩΚΚ, 

ΙΝΕΒ) µέχρι και την διεκπεραίωση της ανάλυσης του δείγµατος

• Αποθετήριο Γονιδιακών δεδοµένων στο οποίο αποθηκεύονται πρωτογενή και δευτερογενή 

δεδοµένα ανάλυσης καθώς και τα γενετικά πορίσµατα τα οποία προκύπτουν από τις γενετικές 

αναλύσεις

• Η εφαρµογή του επιδηµιολογικού χάρτη θα χρησιµοποιήσει τα δεδοµένα από τα παραπάνω 

Μητρώα και Αποθετήριο ώστε να δηµιουργηθεί ο χάρτης της χώρας στον οποίο θα παρουσιάζονται 

οι κλινικογενετικές συσχετίσεις

Στόχος 
Το Εθνικό ∆ίκτυο Ιατρικής Ακρίβειας στην Καρδιολογία στοχεύει στην προστασία των
οµάδων υψηλού κινδύνου για αιφνίδιο θάνατο στη χώρα και στη δηµιουργία της Εθνικής 
Τράπεζας Πληροφοριών καθώς και του Επιδηµιολογικόυ Χάρτη της χώρας µε κλινικογενε-
τικές συσχετίσεις για τα σπάνια και κληρονοµικά καρδιαγγειακά νοσήµατα. Η πρόληψη του 

αιφνίδιου θανάτου και ιδιαίτερα του νεανικού καθώς και η αντιµετώπιση των κληρονοµικών καρδιαγ-

γειακών νοσηµάτων µε βάση την ιατρική ακρίβειας είναι ο κύριος στόχος αυτού του Έργου. 

Υλοποίηση
Μέσω συνεργασιών µε αντίστοιχα διεθνή επιστηµονικά δίκτυα, το δίκτυο σκοπεύει να αποτελέσει µια 

«καλή πρακτική» σε Ευρωπαϊκό και διεθνές επίπεδο, φροντίζοντας για τη βιωσιµότητα της λειτουργί-

ας του και µετά το τέλος της χρηµατοδότησης. Οι στόχοι του δικτύου θα επιτευχθούν:

• Ελέγχοντας τους ασθενείς µε κληρονοµικά καρδιαγγειακά νοσήµατα και τις οικογένειές τους 

καθώς και τις οικογένειες µε ιστορικό αιφνιδίου θανάτου.

• Σχεδιάζοντας και εφαρµόζοντας ένα κοινό µοντέλο κλινικής καταγραφής και ένα κοινό γενετικό 

µοντέλο ανάλυσης και αποκωδικοποίησης των κλινικογενετικών δεδοµένων.

• Σχεδιάζοντας και εφαρµόζοντας κοινό ιατροδικαστικό και κλινικό πρωτόκολλο διαχείρισης και 

καταγραφής στοιχείων των θυµάτων αιφνίδιου θανάτου και των οικογενειών τους µε σκοπό να 

εντοπίσει, µέσω ιατροδικαστικής ανάλυσης νεανικών αιφνιδίων θανάτων, περιπτώσεις συγγενών που 

ενδεχόµενα πάσχουν από τα νοσήµατα αυτά.

• Συγκροτώντας τον επιδηµιολογικό κλινικογενετικό χάρτη που θα µας δώσει τη δυνατότητα να 

εντοπίσουµε στη χώρα τις φωλιές των νοσηµάτων αυτών και να παρέµβουµε στοχευµένα

(πχ. Νόσος Νάξος).

∆οµή
Το ∆ίκτυο αποτελείται από έξι (6) µεγάλα κλινικά καρδιολογικά τµήµατα της χώρας (Ωνάσειο, 

ΑΧΕΠΑ, ΠΑΓΝΗ, Ιπποκράτειο Αθήνας, Ευαγγελισµός, Ιπποκράτειο Θεσ/νίκης) που ενισχύονται από 

τα γενετικά τµήµατα του Ωνασείου στην Αθήνα, του ΕΚΕΤΑ στη Θεσσαλονίκη, και του ΙΤΕ στην 

Κρήτη. Την προσπάθεια πλαισιώνει επίσης το ΙΙΒΕΑΑ της Ακαδηµίας Αθηνών. Τη διαχείριση της 

πληροφορίας (εφαρµογές πληροφορικής) έχει αναλάβει το Τµήµα πληροφορικής του ΙΤΕ. Κατά τη 

λειτουργία του ∆ικτύου εκπαιδεύονται καρδιολόγοι των περιφερειακών Πανεπιστηµίων της χώρας 

και του Νοσοκοµείου Αττικόν. 

Φωλιές κληρονοµικών νοσηµάτων στην Ελλάδα

Νόσος Parkinson

Προπιονική οξυουρία
TTR Αµυλοείδωση

Νόσος Wilson

Kennedy’s Disease

Οικογενής
Ψύχωση

Μυïκή ∆υστροφία

Νόσος Huntington

Friedreich’s Ataxia

Σύνδροµο Cohen

Μυοτονική ∆υστροφία 1
Νόσος Νάξος

Χωρίς
µετάλλαξη

51%

Γενετικός έλεγχος συγγενών

Ασθενείς χωρίς κλινικά
ευρήµατα που φέρουν

παθολογικές µεταλλάξεις

Ανίχνευση µόνο µε
γενετικό έλεγχο!

Γενετικά και
κλινικά θετικοί

31%

θετικοί
µόνο στη

µετάλλαξη
18%




