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1Ο ΠΑΓΚΟΜΙΟ ΤΝΕΔΡΙΟ  
ΟΙΚΟΓΕΝΟΤ ΤΠΕΡΧΟΛΗΣΕΡΟΛΑΙΜΙΑ Ε ΠΑΙΔΙΑ ΚΑΙ ΕΦΗΒΟΤ 
8 - 9 ΙΟΤΝΙΟΤ 2012, ΑΘΗΝΑ (ATHENAEUM INTERCONTINENTAL) 

 
 

Μεγάλο κίνδυνο εμφάνιςθσ ςοβαρϊν καρδιαγγειακϊν νοςθμάτων ςε θλικία 30 -
50 ετϊν διατρζχουν τα παιδιά και οι ζφθβοι με οικογενι υπερχολθςτερολαιμία (Familial 
Hypercholesterolaimia – FH)! Η πάκθςθ χαρακτθρίηεται από τουσ ειδικοφσ ωσ «φπουλθ», 
κακϊσ οι μικροί αςκενείσ δεν εμφανίηουν ιδιαίτερα ςυμπτϊματα ενδεικτικά φπαρξθσ 
υψθλισ χολθςτερόλθσ ςτο αίμα τουσ και, για το λόγο αυτόν, υποδιαγιγνϊςκεται ςε όλο 
τον κόςμο! 

 
Η οικογενισ υπερχολθςτερολαιμία αποτελεί το ςυχνότερο κλθρονομικό νόςθμα 

ςτον ανκρϊπινο οργανιςμό διεκνϊσ (1:300 – 1:500 γεννιςεισ). Οι πάςχοντεσ ζχουν πολφ 
υψθλζσ τιμζσ χολθςτερόλθσ που δεν οφείλονται ςτθ διατροφι, αλλά ςε πακολογικό 
γονίδιο. Τα παιδιά αυτά φζρουν το γονίδιο από τθν γζννθςθ και διατρζχουν 60 φορζσ 
μεγαλφτερο κίνδυνο από το γενικό πλθκυςμό να αναπτφξουν ςοβαρζσ καρδιαγγειακζσ 
πακιςεισ νωρίσ ςτθ μετζπειτα ηωι τουσ.  

 
Είναι χαρακτθριςτικό ότι ςτισ Η.Π.Α. ζνα ςτα πεντακόςια (1:500) νεαρά άτομα 

πάςχει από τθ νόςο, αλλά μόνο το 20% αυτϊν διαγιγνϊςκεται πριν τθν εμφάνιςθ κάποιου 
ςοβαροφ καρδιαγγειακοφ ςυμβάματοσ. Στθν Ελλάδα γεννιοφνται, κατά μζςο όρο, 300 
παιδιά με οικογενι υπερχολθςτερολαιμία ςε ετιςια βάςθ, γεγονόσ που κακιςτά τθν 
προςπάκεια ζγκαιρθσ ανίχνευςθσ και κεραπευτικισ αντιμετϊπιςθσ τθσ κατάςταςθσ από 
τθ μικρι παιδικι θλικία επιτακτικό κακικον τόςο των Παιδιάτρων, όςο και των 
Παιδοκαρδιολόγων.   

 
Στο πλαίςιο αυτό, θ Μονάδα Μεταβολικϊν Νοςθμάτων τθσ Α’ Παιδιατρικισ 

Κλινικισ του Πανεπιςτθμίου Ακθνϊν, ςτο Νοςοκομείο Παίδων «Αγία οφία», ζχοντασ 
ςυγκεντρϊςει τθν υψθλότερθ βακμολογία ςε ςχζςθ με τον αρικμό των 
υπερχολθςτερολαιμικϊν παιδιϊν και τθν αποτελεςματικότθτα τθσ κεραπείασ τουσ, 
κατζλαβε τθν πρϊτθ κζςθ ςτο ςχετικό διεκνι διαγωνιςμό για τθν ανάλθψθ διοργάνωςθσ 
του 1ου Παγκοςμίου υνεδρίου Οικογενοφσ Τπερχολθςτερολαιμίασ ςε Παιδιά και 
Εφιβουσ, ανάμεςα ςε ςαράντα (40) άλλα ειδικά Κζντρα τθσ Ευρϊπθσ, των Η.Π.Α. και του 
Καναδά. Το Συνζδριο, το οποίο  τελεί υπό τθν αιγίδα του Τπουργείου Τγείασ και 
Κοινωνικισ Αλλθλεγγφθσ και τθσ Ιατρικισ χολισ του Πανεπιςτθμίου Ακθνϊν, κα 
πραγματοποιθκεί ςτισ 8 - 9 Ιουνίου 2012 ςτθν Ακινα (ξενοδοχείο Athenaeum 
Intercontinental). 
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Τα παραπάνω τόνιςαν ςιμερα ςε ςυνζντευξθ τφπου, με αφορμι τθ διεξαγωγι του 

Συνεδρίου, ο Κακθγθτισ Παιδιατρικισ του Πανεπιςτθμίου Ακθνϊν, Διευκυντισ τθσ Α’ 
Παιδιατρικισ Κλινικισ του Πανεπιςτθμίου Ακθνϊν, Νοςοκομείο Παίδων «Αγία Σοφία», κ. 
Γεϊργιοσ Χροφςοσ, θ επιςτθμονικι υπεφκυνθ τθσ Μονάδασ Μεταβολικϊν Νοςθμάτων τθσ 
Α’ Παιδιατρικισ Κλινικισ του Πανεπιςτθμίου Ακθνϊν, Επίκουρθ Κακθγιτρια Παιδιατρικισ 
– Ειδικι ςτα Νοςιματα Μεταβολιςμοφ κ. Ευρυδίκθ Δρογκάρθ και θ Πρόεδροσ του 
Ιδρφματοσ Παςχόντων από Οικογενι Υπερχολθςτερολαιμία των Η.Π.Α. κ. Wenter Blair.   

 
Όπωσ ανζφερε ο κ. Χροφςοσ, θ ιδιαίτερα ςθμαντικι αυτι επιςτθμονικι διοργάνωςθ 

αποτελεί επιςτθμονικι «πρωτιά» για τθ χϊρα μασ, κακϊσ θ μοναδικότθτά τθσ ςυνίςταται 
ςτθν προςπάκεια ζγκαιρθσ ανίχνευςθσ και αντιμετϊπιςθσ τθσ Οικογενοφσ Κλθρονομικισ 
Τπερχολθςτερολαιμίασ από τθ μικρι παιδικι θλικία, με ςκοπό τθν πρόλθψθ των 
καρδιαγγειακϊν νοςθμάτων ςε νζουσ ενιλικεσ. 

 
Για τουσ μθχανιςμοφσ γζνεςθσ τθσ νόςου ζκανε λόγο θ κ. Δρογκάρθ, 

υπογραμμίηοντασ ότι το πακολογικό γονίδιο τθσ οικογενοφσ υπερχολθςτερολαιμίασ 
μεταβιβάηεται από, τουλάχιςτον, ζνα γονζα ςε κάκε πάςχον παιδί. Ο κφριοσ τρόποσ 
κλθρονομικότθτασ είναι ο επικρατοφντασ, δθλαδι ςε κάκε γενιά υπάρχει τουλάχιςτον 
ζνασ ι περιςςότεροι άνκρωποι φορείσ του γονιδίου. Εξαιτίασ αυτισ τθσ πακολογικισ 
γενετικισ κατάςταςθσ, δεν παράγεται μια ειδικι πρωτεΐνθ θ οποία ρυκμίηει τθν θμεριςια 
παραγωγι χολθςτερόλθσ, με αποτζλεςμα τθν υπερπαραγωγι τθσ από το ιπαρ.  

 
Όπωσ είναι γνωςτό, περίπου το 80% τθσ ολικισ παραγωγισ χολθςτερόλθσ αίματοσ 

ςτον άνκρωπο προζρχεται από το ιπαρ. Τα υψθλά επίπεδα τθσ LDL χολθςτερόλθσ 
(«κακι» χολθςτερόλθ) προκαλοφν αλλοιϊςεισ ςτα αγγεία των παιδιϊν και εφιβων και, 
ζτςι, υπάρχει αυξθμζνοσ κίνδυνοσ για εμφάνιςθ καρδιαγγειακϊν νοςθμάτων ςτισ θλικίεσ 
μεταξφ 30-50 ετϊν. Παράλλθλα, εάν ςε ζνα πάςχον άτομο ςυνυπάρχουν και άλλοι 
παράγοντεσ κινδφνου (κάπνιςμα, παχυςαρκία, υπζρταςθ, ζλλειψθ άςκθςθσ κλπ), ο 
κίνδυνοσ αυτόσ πολλαπλαςιάηεται. 

 
 Παρά το γεγονόσ ότι ςτθν οικογενι υπερχολθςτερολαιμία τα επίπεδα 
χολθςτερόλθσ εμφανίηονται υψθλά από τθ γζννθςθ (θ μζτρθςθ μπορεί να γίνει και από 
τον ομφάλιο λϊρο ςτθν αίκουςα τοκετοφ), δεν είναι πολφ ςτακερά, ιδίωσ ςτο πρϊτο ζτοσ 
ηωισ και ςτα μωρά που κθλάηουν, τα οποία ζχουν υψθλότερα επίπεδα χολθςτερόλθσ 
ακόμθ και αν ανικουν ςε υγιι πλθκυςμό. Η πιο ςωςτι θλικία για τθν ανίχνευςθ τθσ 
νόςου είναι μεταξφ 2-3 ετϊν ςε όλα τα παιδιά και, ειδικότερα, ςε αυτά που ανικουν ςε 
οικογζνειεσ με παράγοντεσ υψθλοφ κινδφνου (π.χ. αν υπάρχει γονζασ με αυξθμζνθ 
χολθςτερόλθ ι/και μζλθ τθσ οικογενείασ του – αδζλφια ι/και γονείσ -, ι ςτενόσ ςυγγενισ 
που ζχει εμφανίςει χολθςτερίνθ με ι χωρίσ καρδιαγγειακά προβλιματα ςε θλικία κάτω 
των 50 ετϊν).   
 

Η ζγκαιρθ διάγνωςθ είναι ηωτικισ ςθμαςίασ για τον πάςχοντα πλθκυςμό, κακϊσ 
ςυμβάλλει α) ςτθν ανίχνευςθ και άλλων μελϊν τθσ οικογενείασ που ζχουν το πακολογικό 
γονίδιο και δεν το γνωρίηουν, β) ςτθ κεραπευτικι παρζμβαςθ του παιδιοφ με ειδικι 
διατροφι, άςκθςθ και, αν χρειαςτεί, φαρμακευτικι αγωγι μετά τθν θλικία των 6 ετϊν. 
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Τα παιδιά που διαγιγνϊςκονται ςε μικρι θλικία είναι ςε πλεονεκτικι κζςθ, κακϊσ εάν, 
μεν, εμφανίςουν ζναρξθ αρτθριοςκλιρυνςθσ αυτι είναι αναςτρζψιμθ, εάν, δε, 
χρειαςτοφν φαρμακευτικι αγωγι οι δόςεισ των φαρμάκων ςτισ οποίεσ ανταποκρίνονται 
είναι πολφ μικρότερεσ από εκείνεσ των ενθλίκων γονζων τουσ, ενϊ παρουςιάηουν με 
ελάχιςτθ ςυχνότθτα ιπιεσ παρενζργειεσ, που είναι και αυτζσ αναςτρζψιμεσ.  
 
 Όπωσ τόνιςε θ κ. Δρογκάρθ, θ Μονάδα Μεταβολικϊν Νοςθμάτων τα τελευταία 20 
χρόνια καταβάλλει ςοβαρι και ςυςτθματικι προςπάκεια ανίχνευςθσ και κεραπείασ 
παιδιϊν και εφιβων με οικογενι υπερχολθςτερολαιμία. Στθ Μονάδα, θ οποία 
ςυνεργάηεται με κορυφαία Πανεπιςτθμιακά Ερευνθτικά Κζντρα διεκνϊσ, λειτουργοφν 
ειδικό Ιατρείο για δυςλιπιδαιμίεσ ςτα παιδιά, κακϊσ και Εργαςτιριο Μοριακισ 
Διάγνωςθσ Οικογενοφσ Τπερχολθςτερολαιμίασ. Μζχρι ςιμερα ζχουν ανιχνευτεί περίπου 
14.000 παιδιά και ζφθβοι, ςε ςφνολο 2.814 οικογενειϊν, τα οποία ακολουκοφν 
προλθπτικά προγράμματα.  
 
 Από τθν πλευρά τθσ, θ κ. Blair αναφζρκθκε τόςο ςτθν προςωπικι και οικογενειακι 
τθσ «οδφςςεια» ωσ πάςχουςα από τθ νόςο, όςο και ςτθ δθμιουργία του Ιδρφματοσ 
Παςχόντων από Οικογενι Τπερχολθςτερολαιμία των Η.Π.Α. τον περαςμζνο Νοζμβριο. Η 
κ. Blair περιζγραψε με ιδιαίτερθ γλαφυρότθτα τθν περιπζτεια υγείασ που βίωςε τα 
προθγοφμενα χρόνια.  
 
 Συγκεκριμζνα, αφοφ παρουςίαςε ςυμπτϊματα εμφράγματοσ του μυοκαρδίου, το 
οποίο λόγο ζλειψε να αποβεί μοιραίο για τθ ηωι τθσ, οδθγικθκε ςτο Αιμοδυναμικό 
Εργαςτιριο για κακετθριαςμό και, ςτθ ςυνζχεια, ςτθν επείγουςα τοποκζτθςθ πζντε (5) 
stent, τα οποία ςε ζνα χρόνο ζγιναν ζξι (6). «Η ιςτορία μου, όμωσ, δεν αφορά τον κίνδυνο 
που βίωςα», τόνιςε θ κ. Blair, «αλλά τθν αξία που ζχει το ότι βρίςκομαι εδϊ ηωντανι! 
Αυτόσ είναι και ο λόγοσ, ςε ςυνδυαςμό με τθ λατρεία που τρζφω ςτα παιδιά, για τθν 
προςπάκεια που καταβάλλουμε εναντίον τθσ FH».    
 
 Αναφερόμενθ ςτθ δθμιουργία του Ιδρφματοσ, θ κ. Blair υπογράμμιςε ότι αποτελεί 
καρπό τθσ δικισ τθσ προςπάκειασ και άλλων τεςςάρων (4) ατόμων και αποςκοπεί ςτθν 
παροχι ουςιαςτικισ υποςτιριξθσ και φροντίδασ ςτουσ αςκενείσ με FH. Στουσ ςκοποφσ 
του Ιδρφματοσ περιλαμβάνονται:  
 

 Η καλφτερθ κατανόθςθ του προβλιματοσ τθσ FH ςτθν ιατρικι κοινότθτα 

 Η ευαιςκθτοποίθςθ των παςχόντων, οι οποίοι ςιμερα δε γνωρίηουν επαρκϊσ το 
πρόβλθμα και υποδιαγιγνϊςκονται 

 Η δθμιουργία Μθτρϊου Αςκενϊν, ςε ςυνεργαςία με κλινικοφσ ερευνθτζσ και 
όλουσ τουσ εμπλεκόμενουσ ςτο κζμα 

 
Οι δράςεισ αυτζσ πιςτεφεται ότι κα βοθκιςουν ςθμαντικά τουσ αςκενείσ με 

οικογενι υπερχολθςτερολαιμία και τισ οικογζνειζσ τουσ να κατανοιςουν καλφτερα και, 
ςυνεπϊσ, να αντιμετωπίςουν ςωςτότερα το πρόβλθμά τουσ. Παράλλθλα, ελπίηουμε ότι κα 
δϊςουν μεγάλθ ϊκθςθ ςτθν εξεφρεςθ νζων κεραπευτικϊν δυνατοτιτων, τόςο ςε ό,τι 
αφορά τθν ζρευνα, όςο και τθν κλινικι πράξθ.  


