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έρευνα και εκπαίδευση

Συνάντηση παγκόσμιας εμβέλειας
Τον περασμένο Ιούνιο, στο χωριό Πεκς στην Ουγ-
γαρία, πραγματοποιήθηκε συνάντηση (Alumni) 
των ατόμων οι οποίοι είχαν λάβει μέρος σε μια σει-
ρά εκπαιδευτικών διαλέξεων με θέμα την Επιληψία. 
Εκεί παρευρέθηκε και ο Δρ Ελευθέριος Παπαθανα-
σίου από το Εργαστήριο Νευροφυσιολογίας του 
Ινστιτούτου Νευρολογίας και Γενετικής Κύπρου, ο 
οποίος είχε λάβει μέρος σε αυτές τις εκπαιδευτικές 
διαλέξεις (Course Alumnus) από όπου αποφοίτησε 
το 2006.  Η συνάντηση ήταν παγκόσμιας εμβέλει-
ας, μιας και οι συμμετέχοντες προέρχονταν από 
διάφορες χώρες όπως Κίνα, Αργεντινή, Η.Π.Α. κ.α.  
Κατά τη διάρκεια της συνάντησης, δημιουργήθη-
καν ομάδες συνεργατών, οι οποίοι συμφώνησαν να 
κάνουν κοινά ερευνητικά προγράμματα.  Μάλιστα, 
έχει ήδη αρχίσει μία έρευνα η οποία έχει σχέση με 
τo χειρισμό της Παιδιατρικής Επιληψίας σε ανα-

πτυσσόμενες χώρες, στην οποία συμμετέχει και ο 
Δρ Παπαθανασίου.  Η έρευνα γίνεται μέσω ενός 
ερωτηματολόγιου το οποίο έχει σταλεί σε όλους 
τους συνεργάτες και αφορά τις εξετάσεις οι οποίες 
παρέχονται από τις χώρες τους και από τα ιατρικά 
τους κέντρα (π.χ. Ηλεκτροεγκεφαλογραφήματα 
με Βίντεο), τις δυνατότητες απεικόνισης του εγκε-
φάλου που υπάρχουν (π.χ. αξονικό τομογράφο, 
μαγνητικό τομογράφο), τις γενετικές και μεταβολι-
κές εξετάσεις καθώς και πληροφορίες για τα αντί-
επιληπτικά φάρμακα τα οποία είναι διαθέσιμα. Η 
συνάντηση χρηματοδοτήθηκε από: EISAI Europe, 
International School of Neurological Sciences, 
Venice, European Affairs Commission of the 
International League Against Epilepsy, European 
Commission Mari Curie Actions (EPILEARN grant, 
και το Fondazione Istituto Neurologico C. Besta.

εκπαίδευση

άρθρο

Η οικογενής αμυλοειδική πολυνευροπάθεια (FAP) αποτελείται από 
ένα σύνολο αυτοσωματικών επικρατητικών νευροπαθειών οι οποίες 
οφείλονται σε συσσώρευση αμυλοειδούς στο ενδονεύριο. Παρου-
σιάζονται με προοδευτικά συμπτώματα αισθητικοκινητικά όπως 
και του αυτονόμου. Ο πιο συχνός τύπος FAP, οφείλεται στις πάνω 
από 80 διαφορετικές μεταλλάξεις του γονιδίου της τρανσθυρετίνης 
(TTR) και ονομάζεται Πορτογαλέζικος τύπος FAP, μετά την περι-
γραφή των πρώτων ασθενών στην Βόρεια Πορτογαλία στο 1952. Η 
πιο συχνή παθογενής μεταλλαγή στο TTR είναι η αντικατάσταση 
της βαλίνης με την μεθιονίνη στην θέση 30, TTR (Met30).  Η νόσος 
εκδηλώνεται συνήθως μεταξύ των ηλικιών 30 και 50 χρονών, είναι 
ανίατη και οδηγεί στον θάνατο σε 10-15 χρόνια από την έναρξη των 
συμπτωμάτων. Πέρα των νευροπαθητικών συμπτωμάτων οι ασθε-
νείς συνήθως παρουσιάζουν συμπτώματα από το γαστρεντερικό, 
κυκλοφορικό, ουροποιογεννητικό, τα νεφρά και τα μάτια. Σήμερα, 
η μοναδική θεραπεία για την TTR FAP είναι η ορθότροπη μεταμό-
σχευση ήπατος, αφού το ήπαρ είναι το κύριο όργανο (>90%) που 
παράγει την μεταλλαγμένη τρανσθυρετίνη. Οι πρώτοι ασθενείς 
στην Κύπρο περιγράφηκαν  το 1989 1. Εικάζεται ότι η νόσος μετα-
φέρθηκε στην Κύπρο από τους Σταυροφόρους. Η FAP TTR(Met30) 
παρουσιάζει διαφορετική διεισδυτικότητα και ηλικία έναρξης στις 
διάφορες χώρες όπου παρατηρείται. Αυτό έχει αποδοθεί σε γενετι-
κούς και περιβαλλοντικούς παράγοντες.
Το 2002, η  Νευρολογική Κλινική Α, με χρηματοδότηση του ΙΠΕ, 
ξεκίνησε μια επιδημιολογική μελέτη της νόσου στην Κύπρο όπως 
επίσης και τον εντοπισμό  γενετικών παραγόντων που ενδεχόμε-
νος να επιδρούν ως τροποποιητικοί παράγοντες.    Ο επιπολασμός 
της αμυλοειδικής νευροπάθειας στην Κύπρο στις 1/12/2003  υπο-
λογίζεται στους 5.24/100,000. Η επίπτωση της νόσου για τα έτη 
1992-2002 είναι 2.36/χρόνο 2.Η επαρχία Κερύνειας παρουσιάζει  
το μεγαλύτερο αριθμό οικογενειών (13/22 οικογένειες) με την Λε-
μεσό δεύτερη (7/22). Η διεισδυτικότητα της νόσου είναι 28%, σε 
σχέση με 80% και 2% στην Βόρεια Πορτογαλία και Βόρεια Σουηδία 

αντιστοίχως 2 . Το γονίδιο του συμπληρώματος C1Q δρα ως τροπο-
ποιητικός παράγοντας στην έναρξη της νόσου  και ενδεχομένως της 
διεισδυτικότητας 3 .  Το 2009, η Νευρολογική κλινική Α και η Μο-
ριακή κλινική Β , με χρηματοδότηση του ΙΠΕ, μελετούν το C1Q σε 
Πορτογάλους ασθενείς. Επίσης παράλληλα μελετάται ο φαινότυ-
πος της νόσου σε διαγονιδιακά ποντίκια TTRMet(30) και C1Q-/- . 
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