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Polymerase chain reaction (PCR) is a recent revolutionary discovery of molecular
biology, which has obtained broad clinical and diagnostic applications. PCR is a
simple method of amplification of a DNA region selected from specific primers
with the use of DNA polymerase. This amplification is accomplished with repeated
cycles of 3 sequential reactions which are occurred at different temperatures. PCR
is considered as a very sensitive technique where the final product after 30-40
cycles arises to 1 billion copies of the initial DNA sequence. Variations of PCR
technique have been developed and they indulge different laboratory requirements
such as sensitivity, comparison, quantitation, specificity and accuracy of this tech-
nique. The applications of PCR include identification of pathogenic factors, espe-
cially viruses, detection of mutations in crucial genes, which are related with
carcinogenesis or the inherited predisposition of diseases, gene expression, genotypic
analysis of HLA antigens and telomerase activity. The broad range of applications
of PCR and the ongoing knowledge on the structure and function of genetic
material support that PCR will be an integral tool of diagnostic and research use in
the future Pathology laboratory.
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Ç áëõóéäùôÞ áíôßäñáóç ðïëõìåñÜóçò (Polymerase Chain Reaction, PCR) áðï-
ôåëåß ìßá ðñüóöáôç åðáíáóôáôéêÞ áíáêÜëõøç ôçò ÌïñéáêÞò Âéïëïãßáò ç ïðïßá
óôáäéáêÜ áðïêôÜ óõíå÷þò äéåõñõíüìåíåò êëéíéêÝò êáé äéáãíùóôéêÝò åöáñìïãÝò. Ç
PCR åßíáé ìéá ó÷åôéêÜ áðëÞ ìÝèïäïò ðïëëáðëáóéáóìïý ìéáò åðéëåãìÝíçò áðü ôïõò
åêêéíçôÝò áëëçëïõ÷ßáò DNA ìå ôç âïÞèåéá ôïõ åíæýìïõ ðïëõìåñÜóç êáé åðéôõã÷Ü-
íåôáé ìå åðáíáëáìâáíüìåíïõò êýêëïõò ôñéþí äéáäï÷éêþí áíôéäñÜóåùí ðïõ åðéôå-
ëïýíôáé óå äéáöïñåôéêÞ èåñìïêñáóßá. Ç ôå÷íéêÞ PCR èåùñåßôáé åîáéñåôéêÜ åõáßóèç-
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ôç äåäïìÝíïõ üôé ôï ôåëéêü ðñïúüí ôçò ìåôÜ áðü 30-40 êýêëïõò áíÝñ÷åôáé óôï Ýíá
äéóåêáôïììýñéï áíôßãñáöá ôçò áñ÷éêÞò áëëçëïõ÷ßáò. Ïé ðáñáëëáãÝò ôçò ôå÷íéêÞò
PCR ðïõ áíáðôý÷èçêáí óôáäéáêÜ éêáíïðïéïýí äéáöïñåôéêÝò åñãáóôçñéáêÝò áðáéôÞóåéò
ðïõ ó÷åôßæïíôáé ìå ôçí åõáéóèçóßá, ôç óýãêñéóç êáé ðïóïôéêïðïßçóç, ôçí åéäéêüôçôá
êáé áêñßâåéá ôçò ôå÷íéêÞò. Ïé åöáñìïãÝò ôçò PCR åêôåßíïíôáé áðü ôçí áíß÷íåõóç
êáé ôõðïðïßçóç ðáèïãüíùí ðáñáãüíôùí ìå éäéáßôåñç Ýìöáóç óôïõò éïýò êáé ôçí
áíß÷íåõóç ìåôáëëÜîåùí óå êñßóéìá ãïíßäéá ðïõ ó÷åôßæïíôáé ìå ôçí êáñêéíïãÝíåóç
Þ ôçí êëçñïíïìéêÞ ðñïäéÜèåóç áóèåíåéþí ìÝ÷ñé ôçí Ýêöñáóç ãïíéäßùí, ôç ãïíïôõ-
ðéêÞ áíÜëõóç áíôéãüíùí éóôïóõìâáôüôçôáò êáé ôç äñáóôçñéüôçôá ôçò ôåëïìåñÜóçò.
Ôï åýñïò ôùí åöáñìïãþí êáé ïé áõîáíüìåíåò ãíþóåéò ôçò åðéóôçìïíéêÞò êïéíüôçôáò
ãéá ôç äïìÞ êáé ëåéôïõñãéêüôçôá ôïõ ãåíåôéêïý õëéêïý ôá ôåëåõôáßá ÷ñüíéá óõíçãï-
ñïýí üôé ç PCR èá áðïôåëåß áíáðüóðáóôï åñãáëåßï äéáãíùóôéêÞò êáé åñåõíçôéêÞò
÷ñÞóçò óôï áõñéáíü Ðáèïëïãïáíáôïìéêü åñãáóôÞñéï.

ËÝîåéò- êëåéäéÜ: AëõóéäùôÞ áíôßäñáóç ðïëõìåñÜóçò, ìïñéáêÝò ôå÷íéêÝò

ÅÉÓÁÃÙÃÇ

Ïé ðñüóöáôåò áíáêáëýøåéò ôçò ìïñéáêÞò
âéïëïãßáò åðÝäñáóáí êáôáëõôéêÜ óôïí ôïìÝá
ôçò éáôñéêÞò Ýñåõíáò êáé äéÜãíùóçò. Ôå÷íéêÝò
ôçò ìïñéáêÞò âéïëïãßáò üðùò southern blot
êáé in situ õâñéäéóìüò ÷ñçóéìïðïéïýíôáé óå
ïñéóìÝíá åñãáóôÞñéá ùò äéáãíùóôéêÝò ôå÷íé-
êÝò åäþ êáé ëßãá ÷ñüíéá. Ç áëõóéäùôÞ áíôß-
äñáóç ôçò ðïëõìåñÜóçò (Polymerase Chain
Reaction, PCR) áðïôåëåß ôçí ðéï ðñüóöáôç
åîÝëéîç ç ïðïßá äéåýñõíå ôéò êëéíéêÝò êáé äéá-
ãíùóôéêÝò åöáñìïãÝò ôçò ìïñéáêÞò âéïëïãßáò.
Ç áëõóéäùôÞ áíôßäñáóç ôçò ðïëõìåñÜóçò åßíáé
ìéá áðëÞ ìÝèïäïò ðïëëáðëáóéáóìïý ôïõ DNA
ðïõ ðñïóöÝñåé ìåãÜëç åõáéóèçóßá êáé ôá÷ýôç-
ôá. Ï ðïëëáðëáóéáóìüò áõôüò åßíáé áðáñáßôç-
ôïò äéüôé ç áíÜëõóç ôùí ìåôáëëÜîåùí Þ ðïëõ-
ìïñöéóìþí êáèþò êáé ç áíß÷íåõóç åîùãåíïýò
ãåíåôéêïý õëéêïý óå ìïñéáêü åðßðåäï áðáéôïýí
ìåãÜëï áñéèìü áíôéãñÜöùí DNA1.

Ç ìÝèïäïò PCR áíáêïéíþèçêå óôçí åðé-
óôçìïíéêÞ êïéíüôçôá ôï 1985 áðü ôïí åöåõñÝ-
ôç ôçò Karry Mullis, ï ïðïßïò ôéìÞèçêå ìå ôï
âñáâåßï Nobel ôï 1993. ÓÞìåñá ç PCR èåùñåßôáé
ìéá áðü ôéò ðéï åðáíáóôáôéêÝò åðéóôçìïíéêÝò
áíáêáëýøåéò ôïõ 20ïõ áéþíá ç ïðïßá óõíÝâáëå
óçìáíôéêÜ óôçí åõñåßá åöáñìïãÞ ôçò ìïñéá-
êÞò âéïëïãßáò óôçí éáôñéêÞ Ýñåõíá êáé äéÜ-
ãíùóç.

ÌÇ×ÁÍÉÓÌÏÓ ÔÅ×ÍÉÊÇÓ PCR

Ç ôå÷íéêÞ PCR âáóßæåôáé óôïí åðáíáëáì-
âáíüìåíï êýêëï ôñéþí áðëþí áíôéäñÜóåùí, ïé

ïðïßåò äéáöÝñïõí óôç èåñìïêñáóßá êáé ôï ÷ñü-
íï1. ÊÜèå êýêëïò áðïôåëåßôáé áðü ôá åîÞò óôÜ-
äéá (åéêüíá 1):

1. áðïäéÜôáîç ôïõ äßêëùíïõ DNA
2. õâñéäéóìüò ôùí åêêéíçôþí ìå ôçí áëëç-

ëïõ÷ßá-óôü÷ï (primer annealing)
3. óýíèåóç óõìðëçñùìáôéêþí êëþíùí ôïõ

DNA ìå åðÝêôáóç ôïõ 3’ Üêñïõ ôùí åêêéíçôþí
ìå ôç âïÞèåéá ôçò Taq ðïëõìåñÜóçò (primer
extension)

Óôï ðñþôï âÞìá ôïõ êýêëïõ ãßíåôáé áðï-
äéÜôáîç ôïõ DNA ðïõ Ý÷åé áðïìïíùèåß áðü
ôï äåßãìá, áõîÜíïíôáò ôç èåñìïêñáóßá ôçò
áíôßäñáóçò óõíÞèùò ìåôáîý 92°C êáé 96°C.
Ìå áõôü ôïí ôñüðï ïé óõìðëçñùìáôéêïß êëþ-
íïé ôïõ DNA áðïìáêñýíïíôáé1,2.

Óôï äåýôåñï âÞìá ìå ìåßùóç ôçò èåñìï-
êñáóßáò ôçò áíôßäñáóçò (50°-65°C) åðéôõã÷Ü-
íåôáé ï õâñéäéóìüò ôùí åêêéíçôþí ìå ôçí áë-
ëçëïõ÷ßá ôïõ DNA. Ïé åêêéíçôÝò (primers) åß-
íáé óõíèåôéêÜ ïëéãïíïõêëåïôßäéá, ìÞêïõò 18-
30 âÜóåùí, ôá ïðïßá áöïñßæïõí ôçí áëëçëïõ-
÷ßá ôïõ DNA ðïõ ðñüêåéôáé íá ðïëëáðëáóéá-
óôåß. Ïé åêêéíçôÝò áðïôåëïýíôáé áðü äéáöïñåôé-
êÝò, ìç óõìðëçñùìáôéêÝò áëëçëïõ÷ßåò, ìå áðï-
ôÝëåóìá íá ìçí õâñéäßæïíôáé ìåôáîý ôïõò áëëÜ
ìå ôéò óõìðëçñùìáôéêÝò áëëçëïõ÷ßåò ôïõ DNA1,2.

Óôï ôñßôï êáé ôåëåõôáßï âÞìá ðñáãìáôïðïé-
åßôáé ç óýíèåóç ôùí óõìðëçñùìáôéêþí êëþ-
íùí ôïõ DNA óå èåñìïêñáóßá 72°C. Áõôü ôï
âÞìá åðéôõã÷Üíåôáé ìå ôç ÷ñÞóç ôïõ åíæýìïõ
DNA ðïëõìåñÜóç ðïõ åðéôñÝðåé ôç óýíèåóç
ôïõ DNA óå êáôåýèõíóç 5’ ðñïò 3’. ÌåãÜëç
þèçóç óôçí ôå÷íéêÞ PCR Ýäùóå ç áíáêÜëõøç
ôïõ èåñìïáíèåêôéêïý åíæýìïõ ðïëõìåñÜóçò ôïõ
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âáêôçñéäßïõ Thermus Aquaticus (Taq Poly-
merase). H Taq Polymerase óõíèÝôåé ðåñßðïõ
2000 íïõêëåïôßäéá áíÜ ëåðôü. Ï ÷ñüíïò ðïõ
áðáéôåßôáé ãéá ôçí áíôéãñáöÞ ôïõ DNA-óôü÷ïõ
åîáñôÜôáé áðü ôï ìÞêïò ôïõ ðñïúüíôïò ôçò
PCR1,2.

Óå ìéá ôõðéêÞ áíÜëõóç PCR ï êýêëïò áðï-
äéÜôáîçò, õâñéäéóìïý êáé óýíèåóçò íÝïõ DNA
ìðïñåß íá åðáíáëçöèåß ðïëëÝò öïñÝò, óõíÞ-
èùò 30 Þ 40, êáôáëÞãïíôáò óôï ó÷çìáôéóìü
ðåñéóóïôÝñùí áðü 1 äéóåêáôïììýñéï, áêñéâþí
áíôéãñÜöùí ôïõ áñ÷éêïý ôìÞìáôïò ôïõ DNA3.

H áîéïëüãçóç ôïõ ðñïúüíôïò ôçò PCR ãßíå-
ôáé óõíÞèùò ìå çëåêôñïöüñçóç óå ðçêôÞ áãá-
ñüæçò Þ ðïëõáêñõëáìéäßïõ. Ç ðçêôÞ áãáñüæçò
÷ñçóéìïðïéåßôáé ðéï óõ÷íÜ óôï äéá÷ùñéóìü
ôìçìÜôùí DNA ìÞêïõò áðü ëßãåò åêáôïíôÜäåò

Ýùò êáé 20.000 âÜóåéò. To DNA ãßíåôáé ïñáôü
ìå ôç âïÞèåéá ôïõ âñùìéïý÷ïõ áéèéäßïõ. Ôï
ðïëõáêñõëáìßäéï ÷ñçóéìïðïéåßôáé ãéá ôï äéá-
÷ùñéóìü ìéêñüôåñùí ôìçìÜôùí DNA. Ôï ìÞ-
êïò ôïõ ðñïúüíôïò óõãêñßíåôáé ìå ôï ìÞêïò
ãíùóôïý ìÜñôõñá (DNA Ladder) ôï ïðïßï
çëåêôñïöïñåßôáé ôáõôü÷ñïíá. H ôå÷íéêÞ PCR
ìðïñåß íá åöáñìïóèåß óå äåßãìáôá ðïëëþí åé-
äþí üðùò áßìá, âéïøßåò éóôþí, óðÝñìá, ôñß÷á,
öñÝóêïõò éóôïýò êáèþò êáé óå éóôïýò ìïíéìï-
ðïéçìÝíïõò óå öïñìüëç êáé åìðåäùìÝíïõò óå
ðáñáößíç3.

ÅÉÄÇ PCR

ÑCR ìåãÜëïõ ìÞêïõò (Long-Distance PCR)

To PCR ìåãÜëïõ ìÞêïõò åðéôñÝðåé ôïí ðïë-
ëáðëáóéáóìü åõêáñõùôéêïý ãåíùìéêïý DNA
ôï ïðïßï ðåñéÝ÷åé äéáöüñùí ìåãåèþí éíôñüíéá,
åðéôñÝðïíôáò Ýôóé ôç óêéáãñÜöçóç ôùí ïñßùí
ôùí éíôñïíßùí êáé ôùí åîïíßùí3. Oé óçìáíôéêü-
ôåñåò åöáñìïãÝò ôçò ôå÷íéêÞò áõôÞò åßíáé ïé
åîÞò:

á) ÁíÜëõóç ìåãáëïìïñéáêþí ðïëõìïñöé-
óìþí ìÞêïõò ðåñéïñéóôéêþí èñáõóìÜôùí (re-
striction fragment length polymorphism,
RFLP)3.

â) Ðïëëáðëáóéáóìüò êáé áðïìüíùóç áãíþ-
óôùí ðåñéï÷þí ôïõ DNA ðïõ âñßóêïíôáé ìá-
êñéÜ áðü ðåñéï÷Ýò ãíùóôÞò áëëçëïõ÷ßáò3.

ã) Ðïëëáðëáóéáóìüò ìåãÜëùí ðåñéï÷þí
DNA ðïõ ðåñéÝ÷ïõí ãïíßäéá ìå ðïéêßëï åðá-
íáëáìâáíüìåíï áñéèìü ôñéíïõêëåïôéäßùí, üðùò
óôç íüóï ôïõ Huntington, åðéôñÝðïíôáò Ýôóé
ôç äéÜãíùóç ôçò áóèÝíåéáò áõôÞò3.

Ðïëëáðëü PCR (Multiplex PCR)

Ôï ðïëëáðëü PCR áðïôåëåß ìéá ôå÷íéêÞ ç
ïðïßá ìðïñåß íá ðïëëáðëáóéÜóåé ôáõôü÷ñïíá
2-3 äéáöïñåôéêÝò áëëçëïõ÷ßåò ãïíéäéþìáôïò óå
ìéá áíôßäñáóç ÷ñçóéìïðïéþíôáò äéáöïñåôéêÜ
æåõãÜñéá åêêéíçôþí. Ç åöáñìïãÞ ôïõ ðïëëá-
ðëïý PCR Ýãéíå ðñþôá óå äéÜöïñåò ðåñéï÷Ýò
ôïõ ãïíéäßïõ ôçò äõóôñïößíçò êáé áðü ôüôå
Üñ÷éóå íá ÷ñçóéìïðïéåßôáé ùò ãåíéêÞ ìÝèïäïò.
To ðïëëáðëü PCR ÷ñçóéìïðïéåßôáé åõñýôáôá
ãéá ôçí áíß÷íåõóç äéáöüñùí ðáèïãüíùí, ôïí
ðñïóäéïñéóìü öýëëïõ ãéá éáôñïäéêáóôéêÝò ìå-
ëÝôåò êáé ôç äéÜãíùóç äéáöüñùí ãåíåôéêþí
áóèåíåéþí üðùò ôçò ìõúêÞò äõóôñïößáò
Duchenne (Duchenne muscular dystrophy)3,4.

Åéêïíá 1. Ó÷åäéáãñáììáôéêÞ áðåéêüíéóç ôùí åðá-
íáëáìâáíüìåíùí óôáäßùí ôçò PCR39.
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RT-PCR (Reverse transcription PCR, PCR
áíôßóôñïöçò ìåôáãñáöÞò)

Ç åöáñìïãÞ ôçò RT-PCR Ý÷åé óêïðü ôç
ìåëÝôç ôçò ãïíéäéáêÞò Ýêöñáóçò äåäïìÝíïõ üôé
åðéôñÝðåé ôçí ôá÷åßá áíÜëõóç ôïõ áããåëéïöü-
ñïõ RNA (mRNA). Óå ìéá ôõðéêÞ áíôßäñáóç
RT-PCR ôï RNA áðïìïíþíåôáé áðü éóôïýò Þ
êýôôáñá êáé ôï mRNA ðïõ âñßóêåôáé ìÝóá
óôï äåßãìá ìåôáôñÝðåôáé óôï óõìðëçñùìáôéêü
DNA (cDNA) áðü ôï Ýíæõìï áíôßóôñïöç ìåôá-
ãñáöÜóç5. Ôï Ýíæõìï áõôü áðáéôåß äßêëùíï DNA
ãéá ôçí ðáñáãùãÞ cDNA. Áõôü åîáóöáëßæåôáé
áðü ôïí åéäéêü ãéá êÜèå ðåñßðôùóç åêêéíçôÞ ï
ïðïßïò èá õâñéäéóôåß ìå ôï óõìðëçñùìáôéêü
êïììÜôé ôïõ mRNA êÜôù áðü êáôÜëëçëåò óõí-
èÞêåò. Ôï cDNA ðïëëáðëáóéÜæåôáé áêïëïýèùò
÷ñçóéìïðïéþíôáò DNA ðïëõìåñÜóç êáé åéäé-
êïýò åêêéíçôÝò. ¼ðùò óå üëåò ôéò áíôéäñÜóåéò
PCR Ýôóé êáé åäþ ôá ðñïúüíôá ôçò PCR ãßíï-
íôáé ïñáôÜ óå ðçêôÞ áãáñüæçò ìå ôç ÷ñÞóç
âñùìéïý÷ïõ áéèéäßïõ6. Ç ôå÷íéêÞ RT-PCR Ý÷åé
óçìáíôéêÝò åöáñìïãÝò óôï êëéíéêü åñãáóôÞñéï
üðùò ç ìåëÝôç ôçò ãïíéäéáêÞò Ýêöñáóçò, ç êëù-
íïðïßçóç ãïíéäßùí êáé ç áíß÷íåõóç RNA-éþí.

In situ PCR

Ç êëáóéêÞ ôå÷íéêÞ PCR áðáéôåß áðïìüíù-
óç ôïõ DNA (Þ RNA) õðü ìïñöÞ äéáëýìáôïò
ìå áðïôÝëåóìá ôçí êáôáóôñïöÞ ôïõ éóôïý êáé
åðïìÝíùò êáèéóôÜ áäýíáôç ôç óõó÷Ýôéóç ôùí
åõñçìÜôùí ôçò ìå ôá ìïñöïëïãéêÜ ÷áñáêôçñé-
óôéêÜ ôùí êõôôÜñùí. Ãéá ôï ëüãï áõôü áíáð-
ôý÷èçêå ðñüóöáôá áðü ôïõò Haase êáé óõí.7 ç
ôå÷íéêÞ in situ PCR, óôçí ïðïßá ãßíåôáé åðé-
ëåêôéêÞ áýîçóç ôïõ áñéèìïý ìéáò áëëçëïõ÷ßáò
DNA åíôüò ôïõ áêÝñáéïõ êõôôÜñïõ, ç ïðïßá
áêïëïýèùò áíé÷íåýåôáé ìå in situ õâñéäéóìü.
¸ôóé åðéôõã÷Üíåôáé éäåþäçò óõíäõáóìüò ôçò
õøçëÞò åõáéóèçóßáò ôçò PCR êáé ôçò áêñé-
âïýò êõôôáñéêÞò åíôüðéóçò ôïõ óÞìáôïò ðïõ
ðáñÝ÷åé ï in situ õâñéäéóìüò. Ç ôå÷íéêÞ in situ
PCR ìðïñåß íá åöáñìïóèåß óå áêÝñáéá êýôôá-
ñá óå åíáéþñçìá, óå åðé÷ñßóìáôá êõôôÜñùí,
÷ñùìïóþìáôá óå ìåôÜöáóç êáé éóôéêÝò ôïìÝò
øõêôéêïý Þ ðáñáößíçò8á êáé Ý÷åé ôï ìïíáäéêü
ðëåïíÝêôçìá íá óõíäõÜæåé ôçí áíß÷íåõóç ìï-
ñéáêþí åõñçìÜôùí ìå ôáõôü÷ñïíç äéáôÞñçóç
ôçò ìïñöïëïãßáò åðßðåäï ÷ñùìáôïóþìáôïò,
êõôôÜñïõ Þ éóôïý. Ç in situ PCR åßíáé ç ðëÝïí
ðïëýôéìç êáé ç ðåñéóóüôåñá õðïó÷üìåíç ìïñ-
öïëïãéêÞ ôå÷íéêÞ ôçò ìïñéáêÞò âéïëïãßáò êáé
áíáìÝíåôáé íá óõìâÜëåé óôç äéåñåýíçóç óç-

ìáíôéêïý áñéèìïý öõóéïëïãéêþí êáé ðáèïëï-
ãéêþí ìç÷áíéóìþí óå ãïíéäéáêü åðßðåäï. Ïé
óðïõäáéüôåñåò äéáãíùóôéêÝò åöáñìïãÝò ôçò
ôå÷íéêÞò áöïñïýí ôçí áíß÷íåõóç åëá÷ßóôïõ
áñéèìïý áíôéãñÜöùí éþí, ôçí Ýêöñáóç ïãêï-
ãïíéäßùí êáé áõîçôéêþí ðáñáãüíôùí óå êõôôá-
ñéêü åðßðåäï êáé ôçí ýðáñîç ÷ñùìïóùìéêþí
äéáìåôáèÝóåùí óå ïñéóìÝíïõò ôýðïõò üãêùí
(ëåìöþìáôá, PNET, óÜñêùìá Ewing)8â.

Öùëåáêü PCR (Nested PCR)

¼ôáí ç áíáæçôïýìåíç áëëçëïõ÷ßá DNA Þ
RNA âñßóêåôáé óå ìéêñü áñéèìü áíôéãñÜöùí ç
áðëÞ ôå÷íéêÞ PCR ìðïñåß íá áðïäåé÷èåß áíå-
ðáñêÞò ãéá ôçí áíß÷íåõóç ôçò. Óôçí ðåñßðôù-
óç áõôÞ ÷ñçóéìïðïéåßôáé ç ôå÷íéêÞ ôïõ öùëåá-
êïý PCR (Þ RT-PCR), ç ïðïßá Ý÷åé ùò áðïôÝëå-
óìá ôçí áýîçóç ôçò åõáéóèçóßáò êáé ôçò åéäé-
êüôçôáò ôçò. H ìÝèïäïò ôïõ öùëåáêïý PCR
÷ñçóéìïðïéåß 2 äéáäï÷éêÝò áíôéäñÜóåéò PCR9-11.
Ç ðñþôç PCR ÷ñçóéìïðïéåß Ýíá åîùôåñéêü æåõ-
ãÜñé åêêéíçôþí (outer primers) åíþ ç äåýôåñç
äýï öùëåáêïýò åêêéíçôÝò ïé ïðïßïé åßíáé
åóùôåñéêïß óôï ðñþôï æåõãÜñé (inner primers).
To ðñïúüí ôçò ðñþôçò áíôßäñáóçò PCR ÷ñçóé-
ìïðïéåßôáé ùò äåßãìá ãéá ôç äåýôåñç PCR. Ôï
ôåëéêü ðñïúüí áðü ôç äåýôåñç áíôßäñáóç åßíáé
áðïôÝëåóìá 50 Þ ðåñéóóïôÝñùí êýêëùí ðïë-
ëáðëáóéáóìïý3.

Ôï öùëåáêü PCR ìðïñåß íá åßíáé 1000 öï-
ñÝò ðéï åõáßóèçôï áðü ôï áðëü PCR. Áõôü
ïöåßëåôáé óôçí ðéï áðïôåëåóìáôéêÞ áðïäéÜôá-
îç ôùí ìéêñþí ôìçìÜôùí DNA ðïõ ðñïóôÝèç-
êáí óôç äåýôåñç áíôßäñáóç áðü ôï ðñïúüí ôïõ
ðñþôïõ PCR3. Ìéá áðü ôéò óçìáíôéêüôåñåò
åöáñìïãÝò ôïõ öùëåáêïý PCR Þôáí ç áíß÷íåõ-
óç äéáöüñùí áëëçëïõ÷éþí áðü á÷áñáêôÞñé-
óôåò ðåñéï÷Ýò ôïõ ãïíéäéþìáôïò ôïõ HIV-1 (1200
Þ 700 Þ 500 âÜóåéò ôçò ãïíéäéáêÞò ðåñéï÷Þò
env), ç ïðïßá åß÷å ùò áðïôÝëåóìá ôï ÷áñáêôç-
ñéóìü äéáöüñùí õðïôýðùí ôïõ éïý HIV12.

Äéáöïñéêü PCR (Differential PCR)

Ôï äéáöïñéêü PCR âáóßæåôáé óôçí ðéèáíü-
ôçôá ðïëëáðëáóéáóìïý åíüò ãïíéäßïõ óõã÷ñü-
íùò ìå ìéá áëëçëïõ÷ßá áíáöïñÜò. Ï ðáñÜë-
ëçëïò ðïëëáðëáóéáóìüò ìéáò áëëçëïõ÷ßáò
áíáöïñÜò êáé åíüò ôìÞìáôïò ìå Üãíùóôï áñéè-
ìü áíôéãñÜöùí óå ìéá áíôßäñáóç ìðïñåß íá
åíéó÷ýóåé ôéò ðïóïôéêÝò äéáöïñÝò óå óçìáíôé-
êÜ åðßðåäá2,13. To äéáöïñéêü PCR ÷ñçóéìïðïé-
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åßôáé óôçí áíß÷íåõóç ìåôáëëÜîåùí óôá ÷ñùìá-
ôïóþìáôá ðïõ åìðëÝêïíôáé óôç ÷ñüíéá ìõåëï-
ãåíÞ êáé ïîåßá ëåìöïâëáóôéêÞ ëåõ÷áéìßá14.

Ôå÷íéêÝò PCR ãéá ôçí áíß÷íåõóç
ìåôáëëÜîåùí

Ïé áêüëïõèåò ôå÷íéêÝò âáóßæïíôáé óôçí á-
íôßäñáóç PCR êáé ÷ñçóéìåýïõí óôçí áíß÷íåõ-
óç ãïíéäéáêþí ìåôáëëÜîåùí:

á) ARMS PCR (Amplification refractory muta-
tion system)

H ôå÷íéêÞ áõôÞ áðáéôåß ôç ÷ñÞóç åéäéêþí
ìåôáëëáãìÝíùí êáé öõóéïëïãéêþí åêêéíçôþí ïé
ïðïßïé äéáöÝñïõí ìüíï êáôÜ ìéá âÜóç óôï 3’
Üêñï. ÊÜèå äåßãìá ðïëëáðëáóéÜæåôáé êáé ìå
ôïõò äõï åêêéíçôÝò. Ôï öõóéïëïãéêü äåßãìá èá
äþóåé áðïôÝëåóìá ìå ôïí öõóéïëïãéêü åêêéíç-
ôÞ áëëÜ ü÷é ìå ôïí ìåôáëëáãìÝíï åêêéíçôÞ åíþ
ôï ìåôáëëáãìÝíï äåßãìá ôï áíôßèåôï4.

â) RFLP (restriction fragment length
polymorphism, ðïëõìïñöéóìüò ìÞêïõò ðåñéï-
ñéóôéêïý èñáýóìáôïò)

Ç ôå÷íéêÞ áõôÞ âáóßæåôáé óôçí ðáñïõóßá Þ
áðïõóßá åíüò óôü÷ïõ ãéá Ýíá ðåñéïñéóôéêü
Ýíæõìï, óõíÞèùò ëüãù åíüò ðïëõìïñöéóìïý óå
ìéá âÜóç. Ìðïñåß íá ÷ñçóéìïðïéçèåß ãéá ôçí
áíß÷íåõóç åëáôôùìáôéêþí áëëçëüìïñöùí óôïí
ðñïãåííçôéêü Ýëåã÷ï4,15.

ã) DGGE (çëåêôñïöüñçóç óå êëßóç áðïäéáôá-
êôéêïý, denaturing gradient gel electrophoresis)

H ôå÷íéêÞ áõôÞ îåêéíÜ ìå áíôßäñáóç PCR.
Ïé ôõ÷üí ìåôáëëÜîåéò ðïõ ìðïñåß íá õðÜñ-
÷ïõí, áíé÷íåýïíôáé óå ìéá åéäéêÞ çëåêôñïöüñçóç
ôïõ DNA ç ïðïßá ðñáãìáôïðïéåßôáé óå óôá-
äéáêÜ áõîáíüìåíç óõãêÝíôñùóç áðïäéáôáêôé-
êÞò ïõóßáò. Ïé ìåôáëëÜîåéò áíé÷íåýïíôáé áðü
äéáöïñÝò óôçí êéíçôéêüôçôá ôïõ ìåôáëëáãìÝ-
íïõ DNA óå ó÷Ýóç ìå áõôÞí ôïõ DNA ìÜñôõ-
ñá ÷ùñßò ìåôÜëëáîç. Ç ôå÷íéêÞ áõôÞ áíé÷íåýåé
ôï 99% ôùí ìåôáëëÜîåùí4,15.

ä) SSCP (ðïëõìïñöéóìüò äéÜôáîçò ìïíÞñïõò
áëõóßäáò, single strand conformation
polymorphism)

Óôçí ôå÷íéêÞ áõôÞ ôá åîüíéá åíüò ãïíéäßïõ
ðïëëáðëáóéÜæïíôáé êáé ôá ìïíüêëùíá ðñïúü-
íôá ãßíïíôáé ïñáôÜ óå åéäéêü áðïäéáôáêôéêü
gel çëåêôñïöüñçóçò. Ôá ìïíüêëùíá áõôÜ ðñïúü-
íôá Ý÷ïõí ìéá óõãêåêñéìÝíç äéÜôáîç óôï gel

çëåêôñïöüñçóçò ìå áðïôÝëåóìá ç áëëáãÞ Ýóôù
êáé ìßáò âÜóçò íá åßíáé åýêïëï íá áíé÷íåõèåß.
Ç ôå÷íéêÞ áõôÞ ìðïñåß íá áíé÷íåýóåé ôï 99%
ôùí óçìåéáêþí ìåôáëëÜîåùí óå ôìÞìáôá ôïõ
DNA ìÝ÷ñé 200 bp4.

å) PTT (Ôåóô áôåëïýò ðñùôåÀíçò, Protein
truncation test)

ÌåñéêÝò ãïíéäéáêÝò ìåôáëëÜîåéò ïäçãïýí óôç
äçìéïõñãßá ìéáò áêñùôçñéáóìÝíçò ðñùôåÀíçò.
Ç ðáñïõóßá ìéáò ôÝôïéáò ìåôÜëëáîçò ìðïñåß
íá áíé÷íåõèåß ÷ñçóéìïðïéþíôáò ôï ðñïúüí áðü
ìéá áíôßäñáóç PCR ùò ìÞôñá ãéá in vitro ìå-
ôáãñáöÞ/ìåôÜöñáóç (in vitro transcription/
translation). H áêñùôçñéáóìÝíç ðñùôåÀíç åíüò
ìåôáëëáãìÝíïõ ãïíéäßïõ ìðïñåß íá áíé÷íåõèåß
ìå çëåêôñïöüñçóç. Ôï ðëåïíÝêôçìá áõôÞò ôçò
ôå÷íéêÞò óå ó÷Ýóç ìå ôéò ðñïçãïýìåíåò åßíáé
üôé ìðïñåß íá áíé÷íåýóåé âéïëïãéêÜ óçìáíôé-
êÝò áëëáãÝò4.

óô) Ðñïóäéïñéóìüò áëëçëïõ÷ßáò (Sequencing)

Ï ðñïóäéïñéóìüò ôçò áëëçëïõ÷ßáò åíüò
ãïíéäßïõ áðïôåëåß ôïí ðéï Üìåóï ôñüðï ãéá
ôïí ðñïóäéïñéóìü ìåôáëëÜîåùí. Ç áíôßäñáóç
PCR áðëïýóôåõóå êáôÜ ðïëý ôïí ðñïóäéïñé-
óìü ôùí áëëçëïõ÷éþí ìå ôç ÷ñÞóç ôùí áðï-
ëçêôéêþí äéäåïîõíïõêëåïôéäßùí ìå áðïôÝëåóìá
íá ìçí åßíáé áðáñáßôçôï ðëÝïí ôï ðïëýðëïêï
óôÜäéï ôçò êëùíïðïßçóçò. Ï ðñïóäéïñéóìüò
ôçò áëëçëïõ÷ßáò ìïíüêëùíïõ DNA ãßíåôáé
ðëÝïí áõôüìáôá ìå ôç ÷ñÞóç öèïñßæïõóùí åê-
êéíçôþí Þ áðïëçêôéêþí äéäåïîõíïõêëåïôéäßùí
ìå âÜóç ðÜíôá ôçí êëáóéêÞ ìÝèïäï ôïõ
Sanger4,15.

ÊËÉÍÉÊÅÓ ×ÑÇÓÅÉÓ ÔÇÓ PCR

Áðü ôç óôéãìÞ ðïõ ðñùôïåöáñìüóèçêå, ç
PCR êëÞèçêå íá áðáíôÞóåé óå ðïëëÜ åñùôÞ-
ìáôá. ̧ íá áðü áõôÜ Þôáí åÜí ìéá óõãêåêñéìÝ-
íç áëëçëïõ÷ßá ôïõ DNA Þ RNA âñßóêåôáé óå
ïðïéïäÞðïôå êëéíéêü äåßãìá. Ç PCR ÷ñçóéìï-
ðïéåßôáé åðßóçò êáé óôçí éáôñïäéêáóôéêÞ ãéá
ôçí áíáãíþñéóç êáé ôáõôïðïßçóç ìéáò êçëßäáò
áßìáôïò, óðÝñìáôïò Þ ìéáò ôñß÷áò. ÄåäïìÝíïõ
üôé ïé ãåíåôéêÝò êáé ïé ëïéìþäåéò áóèÝíåéåò
÷áñáêôçñßæïíôáé áðü ôçí ðáñïõóßá ìåôáëëáã-
ìÝíïõ Þ îÝíïõ DNA, ç PCR ìðïñåß íá óõìâÜ-
ëåé óçìáíôéêÜ óôç äéÜãíùóç ðïëëþí áóèåíåé-
þí17.

Ìå ôç ÷ñÞóç ôçò PCR Ý÷åé Þäç ãßíåé ðïëý
ìåãÜëç ðñüïäïò óôç äéÜãíùóç ëïéìùäþí



Ç áëõóéäùôÞ áíôßäñáóç ðïëõìåñÜóçò êáé ïé êëéíéêÝò ôçò åöáñìïãÝò 105

áóèåíåéþí, óôïí ðñïóäéïñéóìü ôçò ðáôñüôçôáò,
óôïí ðñïãåííçôéêü Ýëåã÷ï êáé óôçí áíÜëõóç
ôùí áíôéãüíùí éóôïóõìâáôüôçôáò. ¸íá ðïëý
êáëü ðáñÜäåéãìá åöáñìïãÞò ôçò PCR åßíáé ç
áíß÷íåõóç ôïõ ãïíéäéþìáôïò ôïõ HIV óå Üôï-
ìá öïñåßò ôïõ éïý üðùò Ýìâñõá áðü ïñïèåôé-
êÝò ìçôÝñåò êáé ïñïáñíçôéêÜ Üôïìá õøçëïý
êéíäýíïõ.

PCR êáé ëïéìþäåéò íüóïé

Ç ÷ñÞóç ôçò PCR óôéò ëïéìþäåéò íüóïõò
åðéêåíôñþèçêå áñ÷éêÜ óôç äéÜãíùóç ôùí éïãå-
íþí ëïéìþîåùí. Ç åöáñìïãÞ áõôÞ åßíáé éäéáß-
ôåñá ÷ñÞóéìç äåäïìÝíïõ üôé ïé êáëëéÝñãåéåò
éþí åßíáé ÷ñïíïâüñåò êáé ðïëëÝò öïñÝò áíåðé-
ôõ÷åßò. Áíôßèåôá ç ôå÷íéêÞ PCR åßíáé ôá÷ýôáôç
óå áíôßèåóç ìå ôéò êëáóéêÝò ìåèüäïõò áíß÷íåõ-
óçò ìåôÜ áðü êáëëéÝñãåéá åíþ ç åõáéóèçóßá
áíß÷íåõóçò åßíáé ìåãáëýôåñç áêüìç êáé áðü
áõôÞ ôùí áíïóïåíæõìéêþí ìåèüäùí (Elisa). Ìå
ôïí ôñüðï áõôü áðïöåýãïíôáé øåõäþò áñíçôé-
êÜ áðïôåëÝóìáôá äåäïìÝíïõ üôé áñêåß Ýíá
áíôßãñáöï ôïõ ðáèïãüíïõ áéôßïõ ãéá èåôéêü
áðïôÝëåóìá. ÅðåéäÞ ç ôå÷íéêÞ PCR äåí óôçñß-
æåôáé óôçí áíß÷íåõóç áíôéóùìÜôùí êáôÜ ôùí
ðáèïãüíùí áéôßùí áëëÜ óôçí áíß÷íåõóç ôïõ
DNA ôïõ ìéêñïïñãáíéóìïý, áö’åíüò ìåí äåí
ðáñïõóéÜæïõí ëáíèÜíïíôá ÷ñüíï áíß÷íåõóçò,
áöåôÝñïõ äå äåí åðçñåÜæïíôáé áðü ôçí áíïóï-
ëïãéêÞ êáôÜóôáóç ôïõ áóèåíïýò16. Ëüãù ôçò
áðáñÜìéëëçò åõáéóèçóßáò ôçò PCR, áðáéôåßôáé
éäéáßôåñç ðñïóï÷Þ óôçí áîéïëüãçóç êáé êëéíé-
êÞ åñìçíåßá ôùí åõñçìÜôùí ôçò, éäéáßôåñá óå
ðåñéðôþóåéò áíß÷íåõóçò åëÜ÷éóôùí áíôéãñÜöùí
ìéêñïïñãáíéóìþí óå áóõìðôùìáôéêïýò áóèå-
íåßò. Ìå äéÜöïñåò ìåèüäïõò PCR Ý÷ïõí áíé-
÷íåõèåß éïß üðùò ï Epstein-Barr (EBV)18, ï éüò
èçëùìÜôùí áíèñþðïõ (human papilloma virus,
HPV)19, ï éüò áíïóïáíåðÜñêåéáò áíèñþðïõ
(human immunodeficiency virus HIV)20,21, ï êõô-
ôáñïìåãáëïúüò (cytomegalovirus CMV)22, o éüò
áðëïý Ýñðçôïò (herpes simplex virus HSV)23,24

êáé ïé éïß ôçò çðáôßôéäáò Â êáé C25,16.
H ôå÷íéêÞ PCR Ý÷åé ÷ñçóéìïðïéçèåß óõ÷íÜ

óôçí áíß÷íåõóç ïãêïãüíùí éþí üðùò ôïõ EBV,
ï ïðïßïò ó÷åôßæåôáé ìå ôï êáñêßíùìá ôïõ ñéíï-
öÜñõããá. Ï éüò áõôüò ìðïñåß íá ÷ñçóéìïðïéç-
èåß óÞìåñá êáé ùò äéáãíùóôéêüò êáñêéíéêüò
äåßêôçò óå ðñùôïðáèÝò Þ êáé ìåôáóôáôéêü êáñ-
êßíùìá. Óå ðåñéðôþóåéò ìåôáóôáôéêïý êáñêé-
íþìáôïò ñéíïöÜñõããá ç áðïìüíùóç ôïõ ãïíé-
äéþìáôïò ôïõ éïý ÅBV óôá êáñêéíéêÜ êýôôáñá

ìðïñåß íá âïçèÞóåé óôçí ôáõôïðïßçóç ôçò ðñù-
ôïðáèïýò åóôßáò ðñïÝëåõóçò ôïõ êáñêé-
íþìáôïò26.

Éäéáßôåñá óçìáíôéêÞ åßíáé ç óõìâïëÞ ôçò
ôå÷íéêÞò PCR óôç äéÜãíùóç ôçò öõìáôßùóçò,
ç ïðïßá ðñïêáëåßôáé áðü ôï ìõêïâáêôçñßäéï
(Mycobacterium tuberculosis). Ç äéÜãíùóç áõôÞ
ç ïðïßá êáôÜ êáíüíá åßíáé äýóêïëç ëüãù ìé-
êñÞò ðïóüôçôáò ôïõ ìõêïâáêôçñéäßïõ óå ðá-
èïëïãéêÜ äåßãìáôá, ìðïñåß íá åðéôåõ÷èåß ìå
ôçí ôå÷íéêÞ PCR. Ç PCR áðïôåëåß ôá÷åßá êáé
åõáßóèçôç ôå÷íéêÞ ìå äõíáôüôçôá áíß÷íåõóçò
10 âáêßëïõò óå 106 åõêáñõïôéêÜ êýôôáñá12.

PCR êáé íåïðëáóßá

Ìå ôç ÷ñÞóç ôçò PCR ìðïñïýí íá êáèïñé-
óôïýí äéÜöïñåò ìåôáëëÜîåéò ãïíéäßùí ðïõ
ó÷åôßæïíôáé ìå ôçí áíÜðôõîç ôïõ êáñêßíïõ.
ÌåñéêÝò öïñÝò ìéá ìåôÜëëáîç ìðïñåß íá åê-
öñÜæåôáé óå åðßðåäï mRNA êáé óôçí ðåñßð-
ôùóç áõôÞ ç åîÝôáóç ôïõ åßíáé ï êáëýôåñïò
ôñüðïò ãéá ôçí áíß÷íåõóÞ ôçò. Óå ìåãÜëïõò
óõìðáãåßò üãêïõò êáé óå âëáóôéêÞ êñßóç óôéò
ëåõ÷áéìßåò ç ëÞøç äåßãìáôïò äåí áðïôåëåß
ðñüâëçìá, óå áíôßèåóç ìå ôéò ìéêñÝò âéïøßåò
êáé ôéò âéïøßåò ìå ëåðôÞ âåëüíá üðïõ ôï õëé-
êü åßíáé ëßãï27. ÄåäïìÝíïõ üôé ç PCR ìðïñåß
íá áíé÷íåýóåé ãïíéäéáêÝò äéáôáñá÷Ýò áêüìç
êáé óå Ýíá íåïðëáóìáôéêü êýôôáñï åßíáé öá-
íåñü üôé ç ðñþéìç äéÜãíùóç ôùí êáñêßíùí
ìðïñåß íá ãßíåé ðéï åýêïëá27,28.

Ç PCR ÷ñçóéìïðïéåßôáé åõñÝùò óôçí áíß-
÷íåõóç áëëçëïõ÷éþí ãïíéäéþìáôïò éþí ðïõ
ó÷åôßæïíôáé ìå êáêïÞèåéò üãêïõò üðùò ï éüò
áíèñþðéíùí èçëùìÜôùí (human papilloma
virus, HPV-16, HPV-18) ïñéóìÝíïé ôýðïé ôïõ
ïðïßïõ ó÷åôßæïíôáé ìå õøçëü êßíäõíï áíÜðôõ-
îçò êáñêéíþìáôïò ôïõ ôñá÷Þëïõ êáé ôçò ìÞ-
ôñáò16,27, ï áíèñþðéíïò Ô-ëåìöïôñüðïò éüò
(human T-leukocyte virus, HTLV-1) o ïðïßïò
åìðëÝêåôáé óôçí áíÜðôõîç ïîåßáò ëåõ÷áéìßáò27

êáé ï éüò Epstein-Barr ï ïðïßïò Ý÷åé ðáèïãåíå-
ôéêÞ óçìáóßá óôçí áíÜðôõîç êáñêéíþìáôïò ôïõ
ñéíïöÜñõããïò êáé íüóïõ Hodgkin16,29,30.

H PCR ÷ñçóéìïðïéåßôáé ðáñÜëëçëá êáé óôçí
áíß÷íåõóç ìåôáëëÜîåùí óå ïãêïãïíßäéá êáé
ïãêïêáôáóôáëôéêÜ ãïíßäéá. ÌåñéêÜ áðü ôá ðéï
äéáäåäïìÝíá ðáñáäåßãìáôá åßíáé ôá åîÞò:

á) BRCA-1 & BRCA-2
Ôá ïãêïêáôáóôáëôéêÜ ãïíßäéá BRCA1 êáé

BRCA2 (breast-associated cancer genes) åõèý-
íïíôáé ãéá ôçí áíÜðôõîç êáñêßíïõ ôïõ ìáóôïý.
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ÌåôáëëÜîåéò ôïõ ãïíéäßïõ BRCA1 èåùñïýíôáé
õðåýèõíåò ãéá ôçí êëçñïíïìéêÞ ðñïäéÜèåóç
áíÜðôõîçò êáñêéíþìáôïò ìáóôïý êáé ùïèçêþí.
Åðßóçò ôï 70% ôùí ïéêïãåíåéþí ìå êëçñïíïìé-
êü êáñêßíïõ ìáóôïý ðïõ äåí öÝñïõí ìåôáëëÜ-
îåéò óôï ãïíßäéï BRCA1 ó÷åôßæïíôáé ìå ìåôáë-
ëÜîåéò óôï ãïíßäéï BRCA231,32.

â) p53
To ïãêïêáôáóôáëôéêü ãïíßäéï p53 êùäéêï-

ðïéåß ìéá ðõñçíéêÞ ðñùôåÀíç ç ïðïßá ñõèìßæåé
ôç ìåôáãñáöÞ ãïíéäßùí õðåõèýíùí ãéá ôçí
åðéäéüñèùóç ôïõ DNA, ôçí êõôôáñéêÞ äéáßñå-
óç êáé ôçí áðüðôùóç. Ïé ìåôáëëÜîåéò ôïõ ãï-
íéäßïõ p53 ïé ïðïßåò åßíáé ðïëý óõ÷íÝò óå
ðïëëïýò ôýðïõò üãêùí åßíáé êáôÜ ôï ðëåßóôïí
óçìåéáêÝò êáé áöïñïýí ôá åîüíéá 5-833.

PCR êáé ôåëïìåñÜóç

Ç ôåëïìåñÜóç åßíáé Ýíá ñéâïíïõêëåïðñùôåú-
íéêü Ýíæõìï ðïõ áðïôåëåßôáé áðü RNA êáé ôçí
êáôáëõôéêÞ ìïíÜäá hTERT. Ôï Ýíæõìï ëåéôïõñ-
ãåß ùò áíôßóôñïöç ìåôáãñáöÜóç êáé ðñïóèÝôåé
åîáíïõêëåïôßäéá (TTAGGG) óôá Üêñá ôùí ÷ñù-
ìïóùìÜôùí, ÷ñçóéìïðïéþíôáò ùò óõìðëçñùìá-
ôéêü êáëïýðé ôï óõóôáôéêü ôçò RNA. Ìå áõôüí
ôïí ôñüðï áíôéóôáèìßæåôáé ç óôáäéáêÞ áðþëåéá
ôùí åðáíáëáìâáíüìåíùí áëëçëïõ÷éþí ôùí ôå-
ëïìåñþí ôùí ÷ñùìïóùìÜôùí óå êÜèå êõôôáñé-
êÞ äéáßñåóç, ç ïðïßá üôáí ïëïêëçñùèåß èá
ïäçãÞóåé óôï èÜíáôï ôïõ êõôôÜñïõ34. Óå ðåéñá-
ìáôéêÝò ìåëÝôåò Ý÷åé âñåèåß üôé ç ôåëïìåñÜóç
åíåñãïðïéåßôáé óôá áèÜíáôá êýôôáñá (immortal
cells) êáèþò êáé óå êýôôáñá ôçò ãåíåôéêÞò óåé-
ñÜò (germline cells)35. Åðßóçò, ðñüóöáôá âñÝ-
èçêå üôé ç ôåëïìåñÜóç Ý÷åé õøçëÞ äñáóôçñéü-
ôçôá óå íåïðëáóìáôéêÜ êýôôáñá ðïëëþí åéäþí
üðùò áéìáôïëïãéêþí íüóùí, êáñêéíþìáôïò óôï-
ìÜ÷ïõ, ðíåýìïíïò, Þðáôïò, ðá÷Ýïò åíôÝñïõ,
åãêåöÜëïõ, ðñïóôÜôç, äÝñìáôïò, ïõñïäü÷ïõ
êýóôåùò ìáóôïý êáé íåõñïâëáóôþìáôïò36.

Ç äñáóôçñéüôçôá ôçò ôåëïìåñÜóçò ìðïñåß
åýêïëá íá áíé÷íåõèåß ìå ìéá çìé-ðïóïôéêÞ
áíôßäñáóç PCR ãíùóôÞ ùò TRAP (telomere-
repeat amplification protocol)37. Óå ìéá Ýñåõíá
áðü äéáöïñåôéêÝò êõôôáñéêÝò óåéñÝò Ý÷åé âñå-
èåß üôé ç ôåëïìåñÜóç åíåñãïðïéåßôáé óôéò 98
áðü ôéò 100 áèÜíáôåò óåéñÝò êáñêéíéêþí êõô-
ôÜñùí. Áíôßèåôá ç ôåëïìåñÜóç äåí âñÝèçêå íá
åßíáé åíåñãïðïéçìÝíç óå êáìßá áðü ôéò 22
êáëëéÝñãåéåò öõóéïëïãéêþí êõôôÜñùí. Óå âéï-
øßåò äéáöüñùí ôýðùí êáñêßíïõ ç ôåëïìåñÜóç
âñÝèçêå åíåñãüò óôá 90 áðü ôá 101 äåßãìáôá

12 äéáöïñåôéêþí ôýðùí êáñêßíïõ. Áíôßèåôá
êáíÝíá áðü ôá 50 äåßãìáôá öõóéïëïãéêþí éóôþí
äåí âñÝèçêå èåôéêü ãéá ôçí ôåëïìåñÜóç37. Ôá
åõñÞìáôá áõôÜ äåß÷íïõí üôé ç ôåëïìåñÜóç
ìðïñåß íá ÷ñçóéìïðïéçèåß ùò äåßêôçò ãéá ôçí
ðñþéìç äéÜãíùóç ôïõ êáñêßíïõ38.

PCR êáé ãåíåôéêÝò ðáèÞóåéò

Óôïí ôïìÝá ôùí ãåíåôéêþí áóèåíåéþí, ç PCR
åßíáé ç ðéï äéáäåäïìÝíç ìÝèïäïò áíß÷íåõóçò
ìåôáëëÜîåùí. Óå ãåíåôéêÝò áíùìáëßåò ìÜëéóôá,
üðïõ ôá ðñïúüíôá ôùí ìåôáëëáãìÝíùí ãïíé-
äßùí åßíáé ðïëý äýóêïëï íá áíé÷íåõèïýí, ìüíï
ç áíÜëõóç ôïõ DNA ìðïñåß íá öáíåß ÷ñÞóé-
ìç. Ç áíôßäñáóç PCR ìðïñåß íá áíé÷íåýóåé
ôç ìåôáâïëÞ áêüìç êáé ìéáò âÜóçò óå Ýíá
ãïíßäéï êáé íá äéá÷ùñßóåé ìåôáîý ïìüæõãçò Þ
åôåñüæõãçò ìåôáâïëÞò ôïõ. Ï ðñïãåííçôéêüò
Ýëåã÷ïò ìðïñåß íá ãßíåé ìå ôç ÷ñÞóç äåéãìÜ-
ôùí áðü ôç ÷ïñéáêÞ ëÜ÷íç12. Ïé óðïõäáéüôåñåò
ãåíåôéêÝò áíùìáëßåò ðïõ ìðïñïýí íá áíé÷íåõ-
èïýí áðü ôçí PCR åßíáé ïé åîÞò: áéìïóöáéñé-
íïðÜèåéåò, ìåóïãåéáêÞ áíáéìßá, êõóôéêÞ ßíù-
óç, ìõúêÞ äõóôñïößá (ðßíáêáò 1).

Ç åöáñìïãÞ ôçò PCR óõíÝâáëå óçìáíôéêÜ
óôç äéÜãíùóç ôçò êõóôéêÞò ßíùóçò óå üëç ôçí
Åõñþðç. Ç áóèÝíåéá áõôÞ ïöåßëåôáé óå Ýíá
áõôïóùìáôéêü õðïëåéðüìåíï ãïíßäéï êáé ðñï-
óâÜëåé 1 óôá 2000 íåïãÝííçôá ôçò ÊáõêÜóéáò
öõëÞò. Ç áíåýñåóç êáé ôáîéíüìçóç 60 ðåñß-
ðïõ ìåôáëëÜîåùí, ïé ïðïßåò åßíáé õðåýèõíåò
ãéá ôï ó÷çìáôéóìü ìéáò ðáèïëïãéêÞò ðñùôåÀ-
íçò, âïÞèçóå óôçí áíáãíþñéóç ôùí öïñÝùí
áõôÞò ôçò íüóïõ. ̧ ÷åé âñåèåß üôé ôï 85% ðåñß-
ðïõ ôùí áôüìùí óôç Âüñåéá Åõñþðç åßíáé öï-
ñåßò ôïõ ãïíéäßïõ ôçò êõóôéêÞò ßíùóçò êáé ç
áíáãíþñéóç áõôþí ìðïñåß åýêïëá íá ãßíåé ìå
ôçí áíÜëõóç ôïõ DNA12.

PCR êáé ìåôáìüó÷åõóç ïñãÜíùí

Ôá ôåëåõôáßá ÷ñüíéá ìåãÜëï ìÝñïò ôçò Ýñåõ-
íáò Ý÷åé áöéåñùèåß óôá áíèñþðéíá ëåõêïêõô-
ôáñéêÜ áíôéãüíá ôïõ ìåßæïíïò óõìðëÝãìáôïò
éóôïóõìâáôüôçôáò (major histocompatibility
complex, MHC). Ôá áíôéãüíá HLA class II
áðïôåëïýí óçìáíôéêïýò ðáñÜãïíôåò ïé ïðïßïé
åìðëÝêïíôáé óôçí áíôßäñáóç áðïññßøåùò ìï-
ó÷åýìáôïò. Ìå ôç âïÞèåéá ôçò áíÜëõóçò ôïõ
DNA Ý÷ïõí áíáãíùñéóèåß ôá ãïíßäéá DR, DQ
êáé DP ôïõ óõóôÞìáôïò HLA. H ôå÷íéêÞ PCR
åðïìÝíùò ìðïñåß íá óõìâÜëëåé óå ãåíåôéêü
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åðßðåäï óôç äéÜêñéóç óõããåíéêþí áëëçëïõ÷éþí
áðü ìç óõããåíåßò êáé íá ïäçãÞóåé óå ðéï áðï-
ôåëåóìáôéêÞ ÷ñÞóç ôçò ìåôáìüó÷åõóçò óôçí
éáôñéêÞ27.

ÓÕÌÐÅÑÁÓÌÁÔÁ

Ç åöáñìïãÞ ôçò PCR óôçí êëéíéêÞ äéÜãíù-
óç åßíáé éêáíÞ íá áëëÜîåé ôçí êáôåýèõíóç åíüò
ðáèïëïãïáíáôïìéêïý åñãáóôçñßïõ. Ç PCR
ìðïñåß íá äþóåé ãñÞãïñá êáé åýêïëá áêñé-
âåßò ðëçñïöïñßåò êáé íá óõìâÜëëåé áðïöáóé-
óôéêÜ óôçí êáëýôåñç áíôéìåôþðéóç ôùí áóèå-
íåéþí. Áí êáé ç åöáñìïãÞ ôçò ôå÷íïëïãßáò ôïõ
áíáóõíäõáóìÝíïõ DNA óôçí áíáôïìéêÞ êáé
êëéíéêÞ ðáèïëïãßá åßíáé áêüìç óå áñ÷éêÜ óôÜ-
äéá, ôï ìåãÜëï âÞìá Ý÷åé Þäç ãßíåé. Ç åöáñìï-
ãÞ ôçò PCR, ìå ôïõò «éäáíéêïýò» åêêéíçôÝò ãéá
ôïí ðïëëáðëáóéáóìü åíüò ãïíéäßïõ êáé ôùí
ðñïúüíôùí ôïõ, èá áðïôåëÝóåé Ýíá ðïëý äõíá-
ôü äéáãíùóôéêü üðëï óôï ðáèïëïãïáíáôïìéêü
åñãáóôÞñéï ôïõ ìÝëëïíôïò.
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Ðßíáêáò 1. ÃåíåôéêÝò áóèÝíåéåò ðïõ ìðïñïýí íá
äéáãíùóèïýí ìå ôçí ôå÷íéêÞ PCR

ÔÕÐÏÕ ÁÕÔÏÓÙÌÁÔÉÊÏÕ ÅÐÉÊÑÁÔÏÕÍÔÏÓ
Ðïëõêõóôéêüò íåöñüò åíçëßêùí
Íüóïò ôïõ Huntington
ÌõïôïíéêÞ äõóôñïößá
Ïæþäçò óêëÞñõíóç

ÔÕÐÏÕ ÁÕÔÏÓÙÌÁÔÉÊÏÕ ÕÐÏËÅÉÐÏÌÅÍÏÕ
â-ìåóïãåéáêÞ áíáéìßá
ä-ìåóïãåéáêÞ áíáéìßá
ÊõóôéêÞ ßíùóç
Öáéíõëïêåôïíïõñßá
¸ëëåéøç ôçò á1-áíôéèñõøßíçò
ÑåôéíïâëÜóôïìá
¸ëëåéøç ôçò 21-õäñïîõëÜóçò

ÔÕÐÏÕ ÖÕËÏÓÕÍÄÅÔÏÕ ÌÅ ÔÏ ×
Óýíäñïìï ôïõ åýèñáóôïõ × (Fragile-X syndrome)
Áéìïöéëßá Á
Áéìïöéëßá Â
ÌõúêÞ äõóôñïößá Duchenne
Måëáã÷ñùóôéêÞ áìöéâëçóôñïåéäïðÜèåéá (Retinitis
Pigmentosa)

METABOËÉÊÅÓ ÍÏÓÏÉ
Õðåñ÷ïëéóôåñéíáéìßá
¸ëëåéøç ïñíéèßíçò ôñáíóêáñâáìõëÜóçò
¸ëëåéøç ãëõêüæçò-6-öùóöáôÜóçò áöõäñïãïíÜóçò
Íüóïò ôïõ Gaucher
Óýíäñïìï Lesch-Nyhan
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