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ΑΣΥΝΗΘΗ ΑΙΤΙΑ

Κληρονομικές διαταραχές

• Νόσος Fabry

• CADASIL

• MELAS

Αρτηριακός διαχωρισμός



ΝΟΣΟΣ FABRY
• Λυσοσωμική νόσος με διαταραχή 

μεταβολισμού γλυκοσφιγγολιπιδίων

• Κληρονομική νόσος (Χ-φυλοσύνδετη) -400 

μεταλλάξεις στο γονίδιο α-GAL

• Ανεπάρκεια ενζύμου α-γαλακτοσιδάσης με 

αποτέλεσμα συσσώρευση σφιγγολιπιδίων

(σφαιροτριαζοκεραμίδιο- GL-3) στα 

λυσοσώματα



ΝΟΣΟΣ FABRY

Δέρμα

Νεφρά

Οφθαλμοί

ΓΕΣ

Καρδιά

Νευρικό σύστημα

ΑΕΕ

Επώδυνη νευροπάθεια



CADASIL 
Cerebral autosomal-dominant arteriopathy with subcortical 

infarcts and leucoencephalopathy

• AEE με προσβολή μικρών αγγείων 60%-80%

• Ημικρανίες -20%-40%

• Διαταραχές διάθεσης

• Επιληπτικές κρίσεις

• Γνωστική διαταραχή μέχρι άνοια

• MRI: υποφλοιώδη έμφρακτα και υπέρπυκνη

απεικόνιση λευκής ουσίας περικοιλιακά

(προσβολή προσθίου πόλου κροταφικού 

λοβού 90% ευαισθησία και 86% ειδικότητα)



CADASIL

• Βιοψία δέρματος: 

εξωκυττάριο 

οσμιόφιλο υλικό στα 

λεία μυικά κύτταρα 

ενδοθηλίων

• Μετάλλαξη στο γονίδιο 

Notch3





MELAS
Mitochondrial Encephalopathy,Lactic Acidosis, Stroke-like 

Episodes

• KNΣ: AEE, επιληπτικές κρίσεις , ημικρανία, 

εγκεφαλοπάθεια με ή χωρίς άνοια

• ΠΝΣ: μυοπάθεια, νευροπάθεια

• Απώλεια ακοής

• Οφθαλμοί

• Καρδιά, νεφροί, ΓΕΣ, διαβήτης

• Κοντό ανάστημα, δυσανεξία στην κόπωση



MELAS

• ↑ γαλακτικού και πυρουβικού οξέως αίμα 

και ΕΝΥ

• ↑ γαλακτικού στον εγκέφαλο στη μαγνητική 

φασματοσκοπία

• Βιοψία μυός: κατακερματισμένες ερυθρές 

ίνες

• Γονιδιακός έλεγχος: A3243G  mtDNA

μετάλλαξη





ΠΕΡΙΣΤΑΤΙΚΟ 1

• Ασθενής ηλικίας 63 ετών προσήλθε για αφασία 
εκπομπής και δεξιά ημιπάρεση

• ΗΑΤ και MRI μικροέμφρακτα και εκτεταμένη 
λευκοεγκεφαλοπάθεια

• Μετά 8 μήνες επεισόδιο δυσαρθρίας-
κεφαλαλγία με αμφοτερόπλευρο σημείο 
Babinski και συναισθηματική απροσφορότη-
τα και γνωστική έκπτωση

• Μετά 8 μήνες διαταραχή συμπεριφοράς, άνοια 
και παραπάρεση



ΠΕΡΙΣΤΑΤΙΚΟ 2









ΠΕΡΙΣΤΑΤΙΚΟ 2

• Ανδρας 40 ετών προσήλθε με δυσαρθρία

• Από τριμήνου επεισόδια κεφαλαλγίας και 

πτώση βλεφάρου δεξιά διάρκειας 24 ωρών

• Κάκωση αυχένος προ έτους

• Αριστερή ημιπάρεση, σημείο Babinski άμφω, 

συναισθηματική απροσφορότητα

• MRI: ισχαιμικά έμφρακτα

• MRA: διαχωρισμός και απόφραξη έσω 

καρωτίδων άμφω






