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Η Ιατρική Ακριβείας είναι µια διαφορετική προσέγγιση για τη θεραπεία και πρόληψη ασθενειών που 
λαµβάνει υπόψη τις ιδιαιτερότητες του κάθε ατόµου (γονίδια, περιβάλλον, τρόπος ζωής) η οποία 
παρέχει τη δυνατότητα στους θεράποντες ιατρούς να αποφασίζουν την κατάλληλη αγωγή για έναν 
ασθενή µε µια συγκεκριµένη διάγνωση, και µε ένα συγκεκριµένο γενότυπο και φαινότυπο. Διαφέρει 
έτσι από την προσέγγιση «one-size-fits-all» η οποία έχει ακολουθηθεί µέχρι τώρα στην δυτική ιατρική.  
 
Το Εθνικό Δίκτυο Έρευνας Γενετικών Καρδιαγγειακών Παθήσεων και Πρόληψης Νεανικού 
Αιφνιδίου Θανάτου (Ιούλιος 2019 - Ιούλιος 2022, µε συντονιστή το Ωνάσειο Καρδιοχειρουργικό 
Κέντρο) (Δίκτυο) είναι µια Σύµπραξη Καρδιολογικών Κλινικών Νοσοκοµείων, Ιατροδικαστικών 
Εργαστηρίων Πανεπιστηµίων και Ερευνητικών Κέντρων της χώρας το οποίο χρηµατοδοτείται από 
το Σκέλος ΠΔΕ της Γενικής Γραµµατείας Έρευνας και Καινοτοµίας.  
 
Η Ελλάδα, λόγω των νησιωτικών της περιοχών, που λειτούργησαν για µεγάλα διαστήµατα σαν 
κλειστές κοινωνίες (όπως Νάξος, Κρήτη, Κύθηρα, Ικαρία), αποτελεί ένα φυσικό πάρκο κληρονοµικών 
και σπανίων νοσηµάτων. Εποµένως, η πρόληψη του νεανικού αιφνιδίου θανάτου, σχετίζεται µε τη 
δυνατότητα διάγνωσης και αντιµετώπισης των κληρονοµικών καρδιαγγειακών νοσηµάτων.  
Βασικός σκοπός του Δικτύου είναι  

• η προστασία των οµάδων υψηλού κινδύνου για αιφνίδιο θάνατο στη χώρα 
• η δηµιουργία µιας Εθνικής Τράπεζας Κλινικογενετικών Πληροφοριών  
• η δηµιουργία του επιδηµιολογικού χάρτη της χώρας µε κλινικογενετικές συσχετίσεις για τα 

σπάνια και κληρονοµικά καρδιοαγγειακά νοσήµατα 
µε απώτερο στόχο την πρόληψη του αιφνίδιου θανάτου και ιδιαίτερα του νεανικού καθώς και την 
αντιµετώπιση των κληρονοµικών καρδιαγγειακών νοσηµάτων χρησιµοποιώντας την προσέγγιση που 
πρεσβεύει η Ιατρικής Ακρίβειας. 
 
Για να επιτευχθεί ο στόχος αυτός, το Δίκτυο χρησιµοποιεί ένα σύνολο από εργαλεία όπως  

• τις καταγραφές  νεανικών αιφνίδιων θανάτων  
• τις καταγραφές ασθενών µε κληρονοµικά και σπάνια νοσήµατα της καρδιάς 
• την παρακολούθηση οικογενειών υψηλού κινδύνου  
• τη διάθεση δωρεάν γενετικών ελέγχων σε αυτές τις οικογένειες, και  
• τη δηµιουργία επιδηµιολογικού χάρτη κλινικογενετικών χάρτη συσχετίσεων για τα 

κληρονοµικά και σπάνια νοσήµατα της καρδιάς και τον νεανικό αιφνίδιο.  
 
Στα πλαίσια του Δικτύου, το Ινστιτούτο Πληροφορικής του Ιδρύµατος Τεχνολογίας και Έρευνας 
(ΙΤΕ) έχει αναπτύξει ένα Οικοσύστηµα Πληροφορικής σκοπός του οποίου είναι η παροχή 
ολοκληρωµένων ψηφιακών υπηρεσιών σε Κλινικές και Εργαστήρια Ανάλυσης για δράσεις  
Ιατρικής Ακριβείας. Το Οικοσύστηµα χρησιµοποιείται από κλινικούς γιατρούς και εργαστήρια 
ανάλυσης για την καταγραφή κλινικής και γενετικής πληροφορίας ασθενών αντίστοιχα, 
τροφοδοτώντας µια Τράπεζα Κλινικογενετικών Πληροφοριών από την οποία µπορεί να εξαχθεί ο 
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επιδηµιολογικός χάρτης της χώρας για κληρονοµικά καρδιαγγειακά νοσήµατα, αναδεικνύοντας µε 
αυτόν τον τρόπο φωλιές νοσηµάτων και µεταλλάξεων.   
Το Οικοσύστηµα Πληροφορικής ακολουθεί µια ασθενοκεντρική προσέγγιση στην οποία 
χρησιµοποιείται ο Αριθµός Μητρώου Κοινωνικής Ασφάλισης  (ΑΜΚΑ) για την καταγραφή ενός 
ασθενή. Η σχεδίαση αυτή επιτρέπει την παρουσίαση µιας ολοκληρωµένης εικόνας του ασθενή όσο 
αφορά το κλινικό και γενετικό προφίλ του, αλλά και συννοσηροτήτων του.  
 

 
Εικόνα 1: Ασθενοκεντρική Σχεδίαση 

 
Η προσέγγιση η οποία έχει ακολουθηθεί στη σχεδίαση και υλοποίηση του Οικοσυστήµατος επιτρέπει  

• την παραµετροποίηση του ώστε να καλυφθούν διαφορετικές ανάγκες Καρδιολογικών 
Κλινικών  

• τη διασυνδεσιµότητα µε τρίτα συστήµατα (όπως Εθνικά Μητρώα, Ολοκληρωµένα 
Πληροφοριακά Συστήµατα Νοσοκοµείων, Σύστηµα Ηλεκτρονικής Συνταγογράφησης της 
ΗΔΙΚΑ ΑΕ, τον Ατοµικό Ηλεκτρονικό Φάκελο Υγείας Ασθενή µεταξύ άλλων) (Εικόνα 1) και  

• την ανάπτυξη µε ελάχιστο κόστος,  επιπλέον των υπαρχόντων, εφαρµογών για την εύρυθµη 
λειτουργία καρδιολογικών κλινικών. 

 
Για την προστασία των ευαίσθητων προσωπικών δεδοµένων του ασθενή (α) του αποδίδεται ένα 
µοναδικό αναγνωριστικό το οποίο δεν έχει σχέση µε τον ΑΜΚΑ του και (β) έχει υλοποιηθεί ένας 
µηχανισµός ελέγχου πρόσβασης ο οποίος βασίζεται σε ρόλους έτσι ώστε µόνο εξουσιοδοτηµένο 
προσωπικό να έχει πρόσβαση στα ευαίσθητα προσωπικά δεδοµένα του ασθενή. Κατά συνέπεια, ένας 
γιατρός έχει πρόσβαση µόνο στα δεδοµένα των ασθενών της κλινικής του, ένας γενετιστής δεν έχει πρόσβαση στα 
προσωπικά δεδοµένα του ασθενή (ΑΜΚΑ, Ονοµατεπώνυµο, …) αλλά µόνο σε εκείνα τα κλινικά δεδοµένα τα 
οποία είναι απαραίτητα για την έκδοση των γενετικών αποτελεσµάτων.  
 
Η πλήρης καταγραφή του κλινικογενετικού προφίλ του ασθενή, επιτρέπει την δηµιουργία του 
επιδηµιολογικού χάρτη της χώρας ο οποίος µπορεί να αναδείξει περιοχές οι οποίες αποτελούν 
«φωλιές» διαγνώσεων και µεταλλάξεων. Η Εικόνα 2 δείχνει τον αριθµό των παθογόνων µεταλλάξεων 
ανά διάγνωση, η  Εικόνα 3 δείχνει τη  συχνότητα των υπερτροφικών µυοκαρδιοπαθειών στη χώρα και 
τον αριθµό των παθογόνων και πιθανώς παθογόνων µεταλλάξεων που έχουν εντοπιστεί από τους 
γενετικούς ελέγχους που έχουν πραγµατοποιηθεί στα πλαίσια του Δικτύου. Τέλος η Εικόνα 4 
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παρουσιάζει κυψέλες νοσηµάτων και µεταλλάξεων στην Κρήτη οι οποίες έχουν καταγραφεί στην 
Τράπεζα πληροφοριών του Δικτύου.  
 

 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 

Εικόνα 2: Παθογόνες Μεταλλάξεις ανά νόσηµα 

Εικόνα 3: Συχνότητα Μυοκαρδιοπαθειών και συχνότητα παθογόνων και πιθανώς παθογόνων µεταλλάξεων 
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Εικόνα 4: Φωλιές καρδιαγγειακών νοσηµάτων και µεταλλάξεων στην Κρήτη 

 

Περιγραφή Οικοσυστήµατος Πληροφορικής   
 
Το Οικοσύστηµα αποτελείται από τα παρακάτω υποσυστήµατα: 

A. Μητρώο Καταγραφής Νεανικού Αιφνίδιου Θανάτου το οποίο αποτελεί το πρώτο ψηφιακό 
Μητρώο που χρησιµοποιείται για την καταγραφή ιατροδικαστικών εκθέσεων από τους 
Ιατροδικαστές των Πανεπιστηµιακών Εργαστηρίων Τοξικολογίας και Ιατροδικαστικής του 
Εθνικού Καποδιστριακού Πανεπιστηµίου Αθηνών (ΕΚΠΑ) και του Αριστοτέλειου 
Πανεπιστηµίου Θεσσαλονίκης (ΑΠΘ) τα οποία και συµµετέχουν στο Δίκτυο.  

B. Μητρώο Κληρονοµικών Παθήσεων της Καρδιάς το οποίο είναι το πρώτο πλήρες ψηφιακό 
Μητρώο για Μυοκαρδιοπάθειες το οποίο χρησιµοποιείται για την καταγραφή κλινικών 
δεδοµένων των ασθενών από Ιατρούς Καρδιολογικών Κλινικών Νοσοκοµείων του Δικτύου 
(Ωνάσειο Καρδιοχειρουργικό Κέντρο, Ευαγγελισµός, Ιπποκράτειο Αθηνών, Ιπποκράτειο 
Θεσσαλονίκης, ΑΧΕΠΑ, και Πανεπιστηµιακό Γενικό Νοσοκοµείο Ηρακλείου). Το Μητρώο έχει 
βασιστεί στο πρότυπο της Ευρωπαϊκής Καρδιολογικής Εταιρείας για Μυοκαρδιοπάθειες.  

C. Ηλεκτρονικό Σύστηµα Παραποµπής Γενετικών Εξετάσεων (e-prescription) το οποίο 
επιτρέπει στους Ιατρούς να παραπέµπουν τους ασθενείς για γονιδιακό έλεγχο.  

D. Ψηφιακό Βιβλίο Εργαστηρίου (e-lab book) το οποίο χρησιµοποιείται από Ιατρούς των 
κλινικών που συµµετέχουν στο Δίκτυο, ώστε να παρακολουθούν την πρόοδο της ανάλυσης του 
δείγµατος καθώς και από το Προσωπικό Εργαστηρίων Ανάλυσης που συµµετέχουν στο Δίκτυο  
κατά τη διάρκεια του κύκλου ζωής του δείγµατος στο εργαστήριο (από την παραλαβή του µέχρι 
και την ανάθεση της ανάλυσης σε γενετιστή και τη σηµείωση της λήξης των εργασιών 
ανάλυσης). Το Ψηφιακό Βιβλίο εργαστηρίου ακολουθεί το πρότυπο ISO 15189 το οποίο ορίζει 
την ορθή λειτουργία των Εργαστηρίων Ανάλυσης Βιολογικών Δειγµάτων Ασθενών.  

E. Αποθετήριο Γονιδιακών Δεδοµένων το οποίο χρησιµοποιείται από τα Εργαστήρια Ανάλυσης 
του Δικτύου (Μονάδα Μοριακής Ανοσοπαθολογίας  και Ιστοσυµβατότητας του Ωνασείου, 
Ινστιτούτο Μοριακής Βιολογίας και Βιοτεχνολογίας του Ιδρύµατος Τεχνολογίας και Έρευνας) 
για την αποθήκευση των γενετικών αποτελεσµάτων που προκύπτουν από την γενετική 
ανάλυση των δειγµάτων των ασθενών.  
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Το Οικοσύστηµα Πληροφορικής το οποίο έχει αναπτυχθεί, υποστηρίζει µια ροή πληροφορίας η 
οποία είναι εξ’ ολοκλήρου ψηφιακή (Εικόνα 5). Εν συντοµία, για την καταχώρηση ενός ασθενή στο 
Μητρώο Κληρονοµικών Παθήσεων της Καρδιάς, ο Ιατρός αναζητά τον ασθενή χρησιµοποιώντας 
τον ΑΜΚΑ του τελευταίου. Στέλνεται ένα αίτηµα στο σύστηµα ΑΤΛΑΣ (Ενιαίο Μητρώο 
Ασφάλισης - Ασφαλιστικής Ικανότητας “ΑΤΛΑΣ” της ΗΔΙΚΑ Α.Ε). το οποίο επιστρέφει τα 
δηµογραφικά στοιχεία ασθενή. Ο Ιατρός εισάγει τα κλινικά δεδοµένα του ασθενή στο Μητρώο 
Κληρονοµικών Παθήσεων της Καρδιάς, και µπορεί να τον παραπέµψει σε γονιδιακές εξετάσεις 
χρησιµοποιώντας το Ηλεκτρονικό Σύστηµα Παραποµπής Γενετικών Εξετάσεων. Τα ανωνυµοποιηµένα 
κλινικά δεδοµένα του ασθενή στέλνονται από το Μητρώο προς το Ηλεκτρονικό Σύστηµα Παραποµπής 
Γενετικών Εξετάσεων. Το αίτηµα παραποµπής αποστέλλεται ηλεκτρονικά στην Επιτροπής Έγκρισης 
Γονιδιακών Εξετάσεων η οποία και εξετάζει το αίτηµα του Ιατρού. Στην περίπτωση που το αίτηµα 
γίνεται δεκτό, οι πληροφορίες του ασθενή στέλνονται στο Εργαστήριο Ανάλυσης το οποίο 
χρησιµοποιεί το Ψηφιακό Βιβλίο Εργαστηρίου για τη διαχείριση του δείγµατος ασθενή. Το 
εξειδικευµένο προσωπικό του εργαστηρίου παραλαµβάνει επίσης και τα ανωνυµοποιηµένα 
στοιχεία του ασθενή και προχωρά στην ανάλυση του δείγµατος µε τον τρόπο ανάλυσης τον οποίο 
έχει ζητήσει ο Ιατρός. Με το τέλος της ανάλυσης το προσωπικό του εργαστηρίου µπορεί να 
αποθηκεύσει τα πρωτογενή και δευτερογενή δεδοµένα της ανάλυσης στο Αποθετήριο Γονιδιακών 
Δεδοµένων. Το Οικοσύστηµα έχει εγκατασταθεί σε υποδοµές της ΕΔΥΤΕ ΑΕ και βρίσκεται σε 
παραγωγική λειτουργία από το Νοέµβριο του 2020 (Εικόνα 6).  
 

 
Εικόνα 5: Ροή Πληροφορίας Οικοσύστηµα ICT 
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Εικόνα 6: Υποδοµές ΕΔΥΤΕ ΑΕ 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 

  
ΕΙΡΗΝΗ ΦΟΥΝΤΟΥΛΑΚΗ, ΙΝΣΤΙΤΟΥΤΟ 
ΠΛΗΡΟΦΟΡΙΚΗΣ, ΙΔΡΥΜΑ ΤΕΧΝΟΛΟΓΙΑΣ ΚΑΙ 
ΕΡΕΥΝΑΣ  

 

8 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 

Εθνικό Δίκτυο Έρευνας Γενετικών Καρδιαγγειακών Παθήσεων και 
Πρόληψης Νεανικού Αιφνιδίου Θανάτου 


