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Εργαστήριο Ιατρικής Γενετικής
Ιατρική Σχολή 

Εθνικό και Καποδιστριακό Πανεπιστήμιο Αθηνών
Nοσοκομείο Παίδων "Η Aγία Σοφία" 
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ΑΜΦΙΘΕΑΤΡΟ ΧΩΡΕΜΕΙΟΥ 
ΕΡΕΥΝΗΤΙΚΟΥ ΕΡΓΑΣΤΗΡΙΟΥ

“Εις µνήµην”
Αικατερίνης Μεταξωτού, 

   Οµότιµης Καθηγήτριας Γενετικής

ΕΠΙΣΤΗΜΟΝΙΚΟ 
ΠΡΟΓΡΑΜΜΑ



References: 1. Birnkrant DJ, et al. Lancet Neurol. 2018;17:251–267. 2. National Task Force for Early 
Identification of Childhood Neuromuscular Disorders. Child Muscle Weakness. 2019. Available 
at: childmuscleweakness.org [Accessed August 2021]. 3. McDonald CM. Phys Med Rehabil Clin N

Am. 2012;23:495–563. 4. van Ruiten HJ, et al. Arch Dis Child. 2014;99:1074–107. 5. Aartsma-Rus 
A, et al. J Pediatr. 2019;2014:305–313.e14. 6. Chakrabarty T, et al. Arch Dis Child Educ Pract Ed. 
2020;105(3):157–163. 7. Duan, D, et al. Nat Rev Dis Primers. 2021;7,13.

This material has been developed and funded by PTC Therapeutics. It is intended for healthcare professionals only.

Date of preparation: GR-DMD-0204 I April 2023 Apr 2023 | ARD DMD 0005

Think CK Test
Developmental delay? 

Order a CK test today

For more information, visit

Elevated CK levels reflect muscle damage and are a sign of
certain neuromuscular disorders1–4,6

With optimal care, the lifespan of a boy with DMD may be between 20 and 40 years7

• A genetic diagnosis is required to confirm DMD1

• Genetic testing is the only method to identify the specific mutation 
causing the disease1,5

•    Understanding the specific DMD-causing mutation may help 
identify medical management options5

Genetic testing 
can confirm DMD1,5

Testing for Duchenne 
muscular dystrophy (DMD)1,2

https://takeonduchenne.eu
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ΟΡΓΑΝΩΤΙΚΗ-ΕΠΙΣΤΗΜΟΝΙΚΗ ΕΠΙΤΡΟΠΗ 

Traeger – Συνοδινού Joanne
Καθηγήτρια Γενετικής – Διευθύντρια Εργαστηρίου Ιατρικής Γενετικής

Τζέτη Μαρία
 Καθηγήτρια Γενετικής

Μακρυθανάσης Περικλής
 Επίκουρος Καθηγητής Ιατρικής Γενετικής

Σοφοκλέους Χρυσταλλένα 
Επίκουρη Καθηγήτρια  Ιατρικής Γενετικής

Μέλη
Βρεττού Χριστίνα (μέλος ΕΔΙΠ)
 Κέκου Κυριακή (μέλος ΕΔΙΠ) 

Βελτρά Δανάη 
 Κάκουρου Γεωργία 
 Κοσμά Κωνσταντίνα 

Μαμά Θάλεια 
Μαρινάκης Νικόλαος 

Μητράκος Αναστάσιος 
Μπράντζος Θωμάς

Σβίγγου Μαρία 
Σελέντη Νικολέτα 

Τηλέμης Φαίδων-Νικόλαος 
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Ιατρική Σχολή 
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Αγαπητοί Συνάδελφοι,

Με ιδιαίτερη χαρά σας προσκαλούμε στην ημερίδα του Εργαστηρίου μας, με τίτλο «Γενετική 2023: 
Εξελίξεις και Εφαρμογές στην Ιατρική», στο πλαίσιο της συνεχιζόμενης εκπαίδευσης ιατρών, 
επαγγελματιών υγείας και βιοεπιστημόνων. Η εκδήλωση θα πραγματοποιηθεί με υβριδική μορφή 
(διαδικτυακά και με φυσική παρουσία) το Σάββατο 24 Ιουνίου 2023, στο Αμφιθέατρο του Χωρεμείου 
Ερευνητικού Εργαστηρίου, στο Νοσοκομείο Παίδων «Αγία Σοφία».

Η φετινή ημερίδα θα είναι αφιερωμένη στην μνήμη της Ομότιμης Καθηγήτριας Αικατερίνης Μεταξωτού, 
αείμνηστης και πρωτοπόρου επιστήμονος και ιδρύτριας του Εργαστηρίου Ιατρικής Γενετικής.

Η Κλινική και Εργαστηριακή Ιατρική Γενετική, αποτελούν πλέον σημαντικά εργαλεία σε όλα τα 
επίπεδα της καθημερινής ιατρικής πράξης  υποδεικνύοντας την ανάγκη τοποθέτησης των σπάνιων 
παθήσεων, ακόμα πιο μπροστά στην πρώτη γραμμή της Ιατρικής στην Ελλάδα. Στο επιστημονικό 
πρόγραμμα που έχει καταρτίσει η οργανωτική-επιστημονική επιτροπή περιλαμβάνονται καταξιωμένοι 
επιστήμονες και εκπρόσωποι ασθενών που θα μας παρουσιάσουν νεότερα δεδομένα και απόψεις 
για την μεταφορά της αποκτώμενης γνώσης, από τον πάγκο του εργαστηρίου, στην κλινική και τους 
ασθενείς στην Ελλάδα και το εξωτερικό. Σας προσκαλούμε να παρακολουθήσετε την εκδήλωση, δια 
ζώσης ή διαδικτυακά, και να συμμετάσχετε στην διάχυση πληροφοριών και την ανταλλαγή απόψεων, 
σε αυτή την προσπάθεια μας για δια βίου μάθηση και επιμόρφωση. Σας περιμένουμε και  φέτος για 
να εστιάσουμε από κοινού στις συνεχείς και ραγδαίες εξελίξεις στην πρόληψη, και στη διάγνωση 
σπάνιων γενετικών νοσημάτων ιδιαίτερα στο πλαίσιο ανάπτυξης- ή χορήγησης ήδη υπαρχουσών- 
γενετικά καθοδηγούμενων θεραπειών. 

Με συναδελφικούς χαιρετισμούς

Joanne Traeger – Συνοδινού 
Καθηγήτρια – Διευθύντρια 

Εργαστηρίου Ιατρικής Γενετικής
Εθνικού & Καποδιστριακού Πανεπιστημίου Αθηνών 
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ΠΡΟΣΚΛΗΣΗ
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08:45 - 09:15 Προσέλευση
 Εγγραφές

09:15 - 09:45  Χαιρετισμοί - Κήρυξη Έναρξης Ημερίδας
 Δημόπουλος Μελέτιος-Αθανάσιος, Πρύτανης Ε.Κ.Π.Α.
 Σιάσος Γεράσιμος, Πρόεδρος Ιατρικής Σχολής Ε.Κ.Π.Α.
 Αναστάσιος Μίχας,Αναπληρωτής Διοικητής, Νοσοκομείο Παίδων «Η Αγία Σοφία» 
 Traeger-Συνοδινού Joanne, Καθηγήτρια Γενετικής Ε.Κ.Π.Α

09:45 - 10:00  «Αικατερίνη Μεταξωτού, Επιστήμων και Άνθρωπος» 
 Καλπίνη-Μαύρου Αριάδνη, Oμότιμη Καθηγήτρια Γενετικής
 

10:00 – 11:30  1η Συνεδρία: Σπάνιες Γενετικές Παθήσεις: παραδείγματα διάγνωσης 
 και πρόληψης
 Συντονιστές: Κίτσιου-Τζέλη Σοφία,  Βρεττού Χριστίνα,    
 Καναβάκης Εμμανουήλ 

 Διάγνωση γενετικών  Νευρομυϊκών Νοσημάτων: 25 χρόνια εμπειρίας στο 
 Εργαστήριο Ιατρικής Γενετικής 
 Κέκου Κυριακή

 Διάγνωση γενετικών Νευρομυϊκών Νοσημάτων: σύγχρονες και   
 μελλοντικές προσεγγίσεις 
 Σβίγγου Μαρία

 Έλεγχος φορέων για οικογενειακό προγραμματισμό – συνήθεις πρακτικές  
 και εμπειρία
 Σοφοκλέους Χρυσταλλένα

 Διευρυμένος έλεγχος φορέων ( Expanded Carrier Screening ) για   
 οικογενειακό προγραμματισμό  - πρακτικές, δυνατότητες και περιορισμοί
 Βελτρά Δανάη

 Ερωτήσεις – Συζήτηση 
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ΕΠΙΣΤΗΜΟΝΙΚΟ ΠΡΟΓΡΑΜΜΑ

11:30-12:10  2η Συνεδρία - Προσκεκλημένη ομιλία
 Συντονίστρια: Traeger-Συνοδινού Joanne

 Η αιτιολογία των φαινοτύπων: από τις σημειακές μεταλλαγές μέχρι  
 τις εκτεταμένες ανευπλοιδίες
 Αντωναράκης Στυλιανός

12:10-13:00  Διάλειμμα – καφές 

13:00- 13:40 3η Συνεδρία: Σπάνιες Γενετικές Παθήσεις:  βέλτιστη υποστήριξη 
 των ασθενών
 Συντονιστές: Αδαμοπούλου Μαίρη, Κανακά-Gantenbein Χριστίνα,   
 Στεφανής Λεωνίδας 

 Η σημερινή κατάσταση στην Ελλάδα– η άποψη των ασθενών
 Αθανασίου Δημήτρης

 Μελλοντικές προοπτικές στην Ελλάδα - Εθνική Επιτροπή για τα   
 Σπάνια Νοσήματα- Παθήσεις   
 Παπαδήμας Γεώργος
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13:40- 15:00  4η Συνεδρία: Γενετικές θεραπείες 
 Συντονιστές: Τζέτη Μαρία, Γουσέτης Ευγένιος

 Γενετικές θεραπείες σήμερα: μια επισκόπηση
 Μακρυθανάσης Περικλής

 Γενετικές θεραπείες για νωτιαία μυϊκή ατροφία (SMA) 
 Ντινόπουλος Αργύρης

 Γενετικές θεραπείες για αιμοσφαιρινοπαθείς: οι τελευταίες   
 εξελίξεις  
 Καττάμης Αντώνης

 Γενετικές θεραπείες για οφθαλμικές παθήσεις - το παράδειγμα   
 ασθενών με παραλλαγές στο γονίδιο RPE65 
 Μπουζίκα Πέγκυ

 Ερωτήσεις – Συζήτηση

     
15:00-15:30  Συμπεράσματα και κλείσιμο της Ημερίδας

ΕΠΙΣΤΗΜΟΝΙΚΟ ΠΡΟΓΡΑΜΜΑ



Liquid Biopsies
(Blood/Plasma/Serum/Urine)

DNA, RNA & Exosomal RNA for Cancer
Biomarkers, Fetal DNA/RNA & CTCs
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100 97 95 95

0

20

40

60

80

100

120

0

5

10

15

20

25

0.5mL 1mL 2mL 4mL

%
 o

f 
L

in
e

a
ri

ty

R
e

la
ti

v
e

 A
m

o
u

n
t

Different Plasma Volumes

Relative Amount

% of Linearity

15

17

19

21

23

25

27

2 µL PCR Input 4 µL PCR Input 8 µL PCR Input

A
v

e
ra

g
e

 C
t.

 V
a

lu
e

0.5mL

1mL

2mL

4mL

Rapid, robust & reliable spin column format

Talk to us about automation

No carrier RNA & no phenol

Inhibitor-free DNA, RNA & microRNA

Inhibitor-Free

Process from 50 µL-10 mL
& concentrate down to 10 µL-50 µL

Fetal DNA
Screening

Microarrays

Genotyping

NGS
Biomarker
Discovery

Methylation 
Epigenetics

www.norgenbiotek.com
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ΠΡΟΕΔΡΟΙ – ΟΜΙΛΗΤΕΣ
ANTONARAKIS 
STYLIANOS

MD, DSc, Professor Emeritus (active) University of Geneva Medical School, 
former and founding Chairman Department of Genetic Medicine and 
Development, University of Geneva Medical School, former and founding 
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ΣΥΜΠΤΩΜΑΤΑ ΤΗΣ 

Προσοχή για πρώιμα 
προειδοποιητικά 
συμπτώματα της νωτιαίας 
μυϊκής ατροφίας (SMA)1–3

Η πρώιμη διάγνωση της νωτιαίας μυϊκής ατροφίας είναι ζωτικής 
σημασίας επειδή η βλάβη που προκαλείται πριν από τη θεραπεία είναι 
μη αναστρέψιμη4,5. Ελέγξτε για τα παρακάτω συμπτώματα σε παιδιά 
ηλικίας έως και 3 μηνών1–3 ,6,7

Απευθυνθείτε επειγόντως 
σε παιδονευρολόγο εάν 
παρατηρήσετε τα συμπτώματα4,8
Βιβλιογραφία: 1. Kolb SJ and Kissel JT. Neurol Clin. 2015;33(4):831–46. 2. Prior TW, et al. NCBI Bookshelf 2019. Available at https://www.ncbi.nlm.
nih.gov/books/NBK1352. Date accessed: Δεκέμβριος 2022. 3. Wang CH, et al. J Child Neurol. 2007;22(8):1027–49. 4. Govoni A, et al. Mol Neurobiol. 
2018;55(8):6307–18. 5. Stifani N. Front Cell Neurosci. 2014;8:293. doi: 10.3389/fncel.2014.00293. 6. Pera MC, et al. PLoS One. 2020;15(3):e0230677. 
7. Lin CW, et al. Pediatr Neurol. 2015;53(4):293–300. 8. Mercuri E, et al. Neuromuscul Disord. 2018;28(2):103–115. 

GR2305307266

Αυτές οι πληροφορίες προορίζονται για γενική 
πληροφόρηση και ενημέρωση του κοινού και σε καμία 

περίπτωση δεν μπορούν να αντικαταστήσουν τη 
συμβουλή γιατρού ή άλλου αρμοδίου επαγγελματία υγείας. 
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