ΠΡΟΛΗΨΗ ΑΙΜΟΣΦΑΙΡΙΝΟΠΑΘΕΙΩΝ ΣΤΗΝ ΕΛΛΑΔΑ :
Η άλλως : ένα υπόδειγμα επιστημονικής και κοινωνικής προσφοράς των βιοεπιστημών

Ένα παγκόσμιο μοντέλο Πρόληψης Γενετικού Νοσήματος στην χώρα μας
Η άλλως : η πορεία ενός σοφού πειράματος που συνεχίζει να αποδίδει καρπούς, παρότι σήμερα λειτουργεί πρωτοβουλιακά!

Αθήνα Φλεβάρης του 2010
Οι Αιμοσφαιρινοπάθειες αποτελούν το συχνότερο –όσον αφορά τον αριθμό των φορέων / ετεροζυγωτών- γενετικό νόσημα του πληθυσμού μας, όπως συμβαίνει και σε άλλους πληθυσμούς της Μεσογείου και όχι μόνο σε αυτούς. Η υψηλή συχνότητα του νοσήματος, τα σοβαρότατα προβλήματα υγείας των πασχόντων, το γεγονός ότι δεν υπάρχει έως τώρα αποτελεσματική θεραπεία στις τυπικές περιπτώσεις, τα σοβαρά κοινωνικά προβλήματα που αντιμετωπίζουν οι πάσχοντες και οι οικογένειές τους, όπως και το σημαντικό οικονομικό κόστος της φροντίδας τους, έχει οδηγήσει τα συστήματα υγείας στην υιοθέτηση πολιτικών πρόληψης του νοσήματος. 

Ενδεικτικά να αναφέρουμε τα στοιχεία από την σχετική έκθεση της WHO όπως παρουσιάστηκαν (εισηγήσεις Κόλλια Π.) στο συνέδριο της ΠΕΒ (Απρίλιος 06) και στην εξαιρετική διημερίδα που συνδιοργανώσαμε με την Ράλλειο σχολή (19 και 20/01/07) : «…Αν για μια περίοδο 10 χρόνων δεν εφαρμοζόταν στην Κύπρο το Πρόγραμμα Πρόληψης Αιμοσφαιρινοπαθειών, το 40% του πληθυσμού θα έπρεπε να είναι αιμοδότες και ο ετήσιος προϋπολογισμός για τους πάσχοντες θα έφτανε τον αντίστοιχο του Υπ Υγείας»! Αυτά όσον αφορά μόνο την οικονομική [image: image1.jpg]


διάσταση και μία μόνο κοινωνική παράμετρο του όλου προβλήματος. 
Η γενετική βάση του νοσήματος αφορά σε μεταλλάξεις κυρίως των β- και α-γονιδίων της αιμοσφαιρίνης με εξαιρετική ετερογένεια τόσο στο είδος των μεταλλάξεων(>1000!), όσο και στον (αιματολογικό) φαινότυπό τους. Στην χώρα μας οι ετεροζυγώτες της β-Μεσογειακής Αναιμίας (ΜΑ) ανέρχονται στο 8% του πληθυσμού περίπου, αλλά εάν συνυπολογιστούν και οι ετεροζυγώτες της α-ΜΑ (ή και δ-ΜΑ), ίσως το 1/10 των Ελλήνων είναι φορείς αιμοσφαιρινοπάθειας! 
Για τους παραπάνω λόγους εδώ και 30 περίπου χρόνια ξεκίνησε στην χώρα μας το Εθνικό Πρόγραμμα Πρόληψης των Αιμοσφαιρινοπαθειών (ΕΠΠΑ) που περιελάμβανε μια Μονάδα Προγεννητικής Διάγνωσης (στο Λαϊκό νοσοκομείο) και τις Μονάδες Πρόληψης της ΜΑ (Αθήνα και 15 Μονάδες στην περιφέρεια). 
Η μεθοδολογία ανίχνευσης και διάγνωσης των φορέων Αιμοσφαιρινοπαθειών που πραγματοποιείται στις Μονάδες Πρόληψης, βασίζεται στην ανάλυση αιματολογικών δεικτών, την κυτταρολογική ανάλυση και την βιοχημική ανάλυση των αιμοσφαιρινών. 

Η πορεία της ανάπτυξης και εφαρμογής της Προγεννητικής Διάγνωσης ακολούθησε την πρόοδο που συμβαίνει τα τελευταία χρόνια στην Γενετική του ανθρώπου, ως απόρροια της ραγδαίας εξέλιξης της Μοριακής Βιολογίας και Γενετικής. Ξεκίνησε με μεθόδους βιοχημικής γενετικής : ανάλυση των σφαιρινών στον 5ο μήνα εγκυμοσύνης, ενώ αργότερα, στην δεκαετία του 80 –έως σήμερα- γίνεται με ανάλυση εμβρυϊκού DNA που απομονώνεται από εμβρυϊκά κύτταρα (τροφοβλαστικού ιστού ή αμνιακά) στον 3ο-4ο μήνα εγκυμοσύνης. 
Το ΕΠΠΑ αρχικά ξεκίνησε με υποδειγματικό συντονισμό μεταξύ των Μονάδων και έντονο ενδιαφέρον από το Υπουργείο Υγείας, ωστόσο σήμερα πλέον λειτουργεί με βάση τα επιστημονικά και επαγγελματικά ενδιαφέροντα και πρωτοβουλίες των συμμετεχόντων. «Αθροιστικά» πάντως  μπορούμε να πούμε ότι ήταν εξαιρετικά επιτυχής η εφαρμογή του. Κατόρθωσε να προγνώσει σχεδόν πλήρως την γέννηση ομόζυγων περιστατικών, παρά το γεγονός ότι δεν θεσμοθετήθηκε ο υποχρεωτικός έλεγχος των γονέων που επρόκειτο να αποκτήσουν παιδί. Πρόκειται για ένα εξαιρετικά επιτυχημένο πρόγραμμα με πολλαπλά οφέλη για την κοινωνία μας :

1. Ελέγχθηκε με επιτυχία και με επιστημονικά σύγχρονο τρόπο ένα σοβαρό πρόβλημα υγείας του πληθυσμού μας που είχε σημαντικότατες κοινωνικές και οικονομικές επιπτώσεις. Η γνώση της μοριακής ετερογένειας και έκφρασης του μεταλλάξεων των γονιδίων των σφαιρινών, η συσχέτισή τους με τα φαινοτυπικά χαρακτηριστικά και η εφαρμογή της μεθοδολογίας της Μοριακής Βιολογίας βελτιστοποίησε τις προγνωστικές δυνατότητες. Πρόσθετα ανακούφισε σημαντικά το ζευγάρι και ειδικά τις μέλλουσες μητέρες, μιας και έγινε εφικτός ο έλεγχος των εμβρύων στον 3ο μήνα εγκυμοσύνης, αντί του 5ου μήνα εγκυμοσύνης, όπου εκτός από την δίμηνη παράταση της αγωνίας του ζευγαριού, σε περίπτωση πάσχοντος παιδιού η διακοπή της εγκυμοσύνης επέβαλλε τεχνητή πρόκληση πόνων και πρόωρη γέννηση του παιδιού. Εδώ αξίζει να επισημάνουμε την καθοριστική συμβολή των αιματολόγων γιατρών στον συσχετισμό των μεταλλάξεων και της «παθογένειάς τους» με τον αιματολογικό φαινότυπο.
2. Η μεθοδολογία που εφαρμόστηκε αποτέλεσε ένα μοντέλο για: α) την πρόληψη άλλων γενετικών νοσημάτων με χαρακτηριστικό παράδειγμα την Κυστική Ίνωση, β) την ανάπτυξη όμοιας μεθοδολογίας για άλλα ζητήματα υγείας, γ) την δημιουργία του επιστημονικού δυναμικού για την υποδομή όμοιων υπηρεσιών.

Από την γέννηση του ΕΠΠΑ οι βιολόγοι και άλλοι βιοεπιστήμονες είχαν και έχουν βασικό ρόλο στην υπόσταση και συνέχεια του προγράμματος. Τόσο οι βιολόγοι των Μονάδων Πρόληψης της Αθήνας και της Περιφέρειας όσο και οι βιολόγοι της Μονάδας Προγεννητικής Διάγνωσης της Αθήνας, μετέχουν με συνέπεια στο πρόγραμμα, παρά το γεγονός ότι η Πολιτεία φαίνεται πλέον να θεωρεί ότι το ΕΠΠΑ λειτουργεί αυτόματα!  Βεβαίως θα πρέπει να επισημάνουμε ότι σημαντικό ρόλο είχαν στο όλο πρόγραμμα οι συνάδελφοι βιοεπιστήμονες και γιατροί του Εργαστηρίου Γενετικής του νοσ. Παίδων «Αγ. Σοφία»(από τα σημαντικότερα Κέντρα Γενετικής της χώρας μας), οι βιολόγοι των Γενετικής του Παν/μίου Ιωαννίνων και Λάρισας, της Μονάδας Πρόληψης της Κρήτης, των Αιματολογικών εργαστηρίων (π.χ του νοσ. Παίδων «Αγ. Σοφία») όπως και η σημαντική ερευνητική –και όχι μόνο-προσφορά συναδέλφων από Πανεπιστημιακά Τμήματα (Βιολογίας Θεσ/κης, Ιατρικής Πάτρας και Ιωαννίνων) αλλά και συνάδελφοι γιατροί που συνεργάζονται κυρίως σε επίπεδο πρόληψης της ΜΑ (κυρίως αιματολόγοι*).
Μετά από ερωτήματα συναδέλφων μας για την συμβολή των βιολόγων στο ΕΠΠΑ αλλά και για την δυνατότητα ενημερωτικών επισκέψεων σε σχετικά εργαστήρια από μαθητές, παραθέτουμε τον κατάλογο των σχετικών Μονάδων τον αριθμό των περιστατικών που εξετάζουν, όπως και στοιχεία επικοινωνίας τους.  
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Θα πρέπει να αναφέρουμε ότι πολλοί συνάδελφοι του ΠΕ4 (όχι μόνο οι βιολόγοι) από σχολεία έχουν επισκεφθεί με τους μαθητές τους τα αντίστοιχα εργαστήρια, μιας και το αντικείμενο των Μονάδων …είναι εντός ύλης. Στις εν λόγω Μονάδες θα είναι δυνατό να γνωρίσουν τον εργαστηριακό εξοπλισμό, να ενημερωθούν για τις αιματολογικές, βιοχημικές και κυτταρολογικές αναλύσεις που γίνονται σε αυτές, να μάθουν για τον τρόπο πραγματοποίησής τους και την αξιολόγησή τους αλλά και να ...ελεγχθούν εάν θέλουν οι ίδιοι! Ίσως είναι ένας από τους καλύτερους τρόπους να εμπεδώσουν τα παιδιά τα σχετικά αντικείμενα, να γνωρίσουν μια σύγχρονη εφαρμογή της Γενετικής και να …δημιουργηθούν ή να αναδειχθούν τα ερευνητικά τους ταλέντα! Πρόσθετα θα θέλαμε να προτρέψουμε τους συναδέλφους να κάνουν σχετικές ενημερωτικές εκδηλώσεις στο σχολείο, γεγονός που ήδη έχει γίνει σε πολλά σχολεία της χώρας μας. Η εμπειρία μας από όμοιες επισκέψεις και εκδηλώσεις είναι θετικότατες.

Αξίζει να σημειωθεί ότι ο πλήρης εργαστηριακός έλεγχος και η διάγνωση των Αιμοσφαιρινοπαθειών στις παραπάνω Μονάδες παρέχεται δωρεάν. Πρόσθετα θα ήταν παράλειψή μας αν δεν αναφέραμε την πραγματοποίηση των αντίστοιχων εξετάσεων (κυρίως μοριακών αναλύσεων) που πραγματοποιούνται  στον ιδιωτικό τομέα με σημαντικό ρόλο των βιοεπιστημόνων στην συμμετοχή ή ίδρυση και διεύθυνση των αντίστοιχων εργαστηρίων.
	Τελειώνοντας θα πρέπει να αναφέρουμε ότι η ενοποιητική αντιμετώπιση των γενετικών (και όχι μόνο αυτών) δεδομένων–που αντιπροσωπεύει το χαρακτηριστικό της «προσωπικότητας» της νέας βιολογίας- τα νέα δεδομένα από το πεδίο της γονιδιακής ρύθμισης,  η γονιδιακή θεραπεία και η φαρμακογονιδιωματική αποτελούν τα νέα ζητούμενα και τις νέες προσεγγίσεις (και) για τα γενετικά νοσήματα που θα βοηθήσουν τους πάσχοντες και θα αλλάξουν ριζικά τις «πολιτικές» υγείας της κοινωνίας μας σύμφωνα με τις σύγχρονες επιταγές της βιοηθικής. 




Το ΕΠΠΑ είναι το μοναδικό οριοθετημένο –όσο αφορά στο σχεδιασμό και στο αποτέλεσμα- «παράδειγμα» όπου η Πολιτεία αντιμετώπισε με διεπιστημονικό πνεύμα ένα σοβαρότατο ζήτημα υγείας. Παρά το γεγονός ότι το ΕΠΠΑ λειτουργεί πλέον με ευθύνη των συμμετεχόντων πιστεύουμε ότι έθεσε στέρεες βάσεις για ριζικές αλλαγές στην αντίληψη αντιμετώπισης των ζητημάτων υγείας και αυτός ήταν ένας …άλλος καρπός του «παραδείγματος».
Παπαδάκης Μάνος
Πρόεδρος ΠΕΒ 

* Αξίζει να αναφερθεί στο παρόν η καθοριστική συμβολή στο ΕΠΠΑ των καθηγητών κοι Φέσσας Φαίδων (Εμπνευστής και θεμελιωτής του ΕΠΠΑ) και Λουκόπουλος Δημήτρης (οργάνωσε διοικητικά και λειτουργικά την πρώτη Μονάδα Προγεννητικής).
ΥΓ1: Χάρη στην επιτυχία του προγράμματος πρόληψης αιμοσφαιρινοπαθειών, η Κυστική Ίνωση (ΚΙ) αποτελεί πλέον το συχνότερο γενετικό νόσημα του πληθυσμού μας όπως ισχύει σε όλους τους Καυκάσιους πληθυσμούς, όσο αφορά στην γέννηση πασχόντων παιδιών (περίπου 30-40 παιδιά/έτος). Η αντιμετώπιση της ΚΙ είναι διαφορετική αλλά στο παρόν κείμενο αναφέρεται προς τεκμηρίωση των παραπάνω, μιας και αποτελεί έναν από τους καρπούς της εξέλιξης της Μοριακής Βιολογίας, ξεκίνησε από τα ίδια εργαστήρια που προαναφέρονται, με συναδέλφους μας βιολόγους να έχουν μελετήσει την μοριακή βάση του νοσήματος και να έχουν θεμελιώσει την πρόληψή της ΚΙ στην χώρα μας. Νέα πλέον ερωτήματα τίθενται σε μια πολιτεία που δυστυχώς στέκεται –επιεικώς-αμήχανη στην αξιοποίηση της Μοριακής Βιολογίας: α) Μήπως θα έπρεπε και για την ΚΙ να έχουμε ένα Εθνικό Πρόγραμμα πρόληψης, αντί να …βασιζόμαστε στην πρωτοβουλιακή αντιμετώπισή του; β) Μήπως το υπάρχον «έτοιμο» επιτυχημένο οργανωτικό μοντέλο για τις αιμοσφαιρινοπάθειες, γίνει Εθνικό Πρόγραμμα Πρόληψης ΓΕΝΕΤΙΚΩΝ ΝΟΣΗΜΑΤΩΝ; γ) Θα πρέπει όλα τα ζευγάρια που πρόκειται να αποκτήσουν παιδί, να ελέγχονται για την ΚΙ; δ) Δεν αποτελεί ένα σοβαρό βιοηθικό ζήτημα να απουσιάζει ο έλεγχος η ακόμη και η στοιχειώδης ενημέρωση για την ΚΙ στα ζευγάρια που –καθ’ υπερβολή στην χώρα μας- ακολουθούν την τεχνητή γονιμοποίηση;
ΥΓ2 : Είναι γεγονός ότι σήμερα η συνέχεια του ΕΠΠΕ κρίνεται ιδιαίτερα επισφαλής μιας και η Πολιτεία –παρά τα θετικά αποτελέσματά του-δεν εκδηλώνει το παραμικρό ενδιαφέρον για τον συντονισμό η συνέχεια και εξέλιξη της λειτουργίας του. Πρόσθετα βασικά θεσμικά ζητήματα όπως η ένταξη των εν λόγω Μονάδων στους οργανισμούς των νοσοκομείων, η υπευθυνότητα των Μονάδων κ.α. παραμένουν σε εκκρεμότητα και αυτοί ίσως είναι σημαντικοί πρόσθετοι λόγοι που δικαιολογούν ένα ακόμη «εύγε» στους συναδέλφους βιολόγους που συνεχίζουν να προσφέρουν τις υπηρεσίες τους -παρά την …αχαριστία της Πολιτείας- με εξαιρετική επιστημονική και επαγγελματική συνέπεια.
ΥΓ3: Ευχαριστώ θερμά το καλό μας συνάδελφο Μωραΐτη Γιώργο, βιολόγο υπεύθυνο της ΜΠ Σερρών για την συγκέντρωση των στοιχείων των Μονάδων.

«Η σύγχρονη βιολογία άνοιξε νέους ορίζοντες για τις μελλοντικές εξελίξεις στο χώρο της Βιοϊατρικής» (Φ.Καφάτος). Δεν αποκλείεται να βρισκόμαστε ενώπιον μιας ποιοτικής ρήξης στην ιστορία της εξέλιξης της ζωής…όπου «ο άνθρωπος έχει πάρει το μέλλον της φύσης στα χέρια του»(H. Markl)(H.Stefannson:Από την εισαγωγή «Το μέλλον των Βιοεπιστημών» Παν. Εκδ. Κρήτης 2005).











