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ΓΕΝΕΤΙΚΟΙ ΠΟΛΥΜΟΡΦΙΣΜΟΙ

• Me τον όρο SNPs (single nucleotide polymorphism ) 
εννοούμε παραλλαγές στα αντίστοιχα αλληλόμορφα γονίδια 
που αφορούν  ένα ζεύγος βάσεων 

• Οφείλει να είναι τουλάχιστον 1%

• Εισαγωγή, διαγραφή, αντικατάσταση και δύναται να αφορά 
εσώνια, εξώνια ή περιοχές προαγωγής γονιδίου 

• GWAS: genome-wide association study (GWAS) is an 
approach used in genetics research to associate specific 
genetic variations with particular diseases. The method 
involves scanning the genomes from many different people 
and looking for genetic markers that can be used to predict 
the presence of a disease. Once such genetic markers are 
identified, they can be used to understand how genes 
contribute to the disease and develop better prevention and 
treatment strategies Brookes AJ.  Gene 1999;234:177

www.genome.gov/genetics-glossary







HIV και γενετικοι πολυμορφισμοί

• Ευπάθεια σε HIV/εξέλιξη σε AIDS;

• Eυπάθεια σε ευκαιριακές λοιμώξεις;

• Φαρμακογενετικη;



Gingras, Shanelle N et al. “Minding the gap in HIV host 
genetics: opportunities and challenges.” Human 
genetics vol. 139,6-7 (2020): 865-875. 

• Phenotypes explored 
in HIV GWAS; 
susceptibility to 
infection; spVL
;disease progression

• spVL; HLA-
B*57:01,B*27:05,B*1
4:01 

• CCR5 Δ32

• Precision Medicine;



Γενετικοί  πολυμορφισμοί και ευπάθεια σε 
HIV

• Πολυμορφισμοί IL-10 p( -592, -1082,  -819)

• «AA genotype of IL-10 -592 may confer increased 
susceptibility to HIV-1 infection, and that the AA 
genotype of -1082 may confer increased 
susceptibility in Caucasians. In contrast, the -819 
polymorphism may not be associated with HIV-1 
infection risk»

Fu DH, Deng WJ, Yang Z, et al. Medicine (Baltimore). 2020 Nov 
25;99(48):e23069. 



• Πρόσφατη εκτεταμένη μετα-ανάλυση  κατλήγει ότι οι 
πολυμορφισμοί στις θέσεις CCR-5 και HLA





HLA-B*57,B*27, B*58:01, B*51, B*13, and B*81:01 are amongst 
the mostreproducibly protective correlates of HIV. In contrast, 
HLAB*58:02 and HLA-B*35Px alleles are associated with 
accelerated
HIV disease progression. I



Naranbhai V, Carrington M. Immunogenetics. 2017 Aug;69(8-9):489-498. doi: 
10.1007/s00251-017-1000-z. Epub 2017 Jul 10.







Γενετικοι πολυμορφισμοι και ευκαιριακες
λοιμώξεις

• Λοιμώξεις από κρυπτόκοκκο

• Πολυμορφισμοί στον υποδοχέα TLR-9 (θέση 1935) 
σχετίζονται με ευπάθεια σε EBV και CMV (Beima-Sofie 
K, et al. AIDS. 2018 Jan 14;32(2):267)

• Πολυμορφισμός IFNL ¾ αμφιβληστροειδοπάθεια

Wojtowicz A, et al. AIDS. 2014 Aug 24;28(13):1885-9.

• Πολυμορφισμός στην προγωγό περιοχή τυ γονιδίου 
CCR5 σχετίστηκε επίσης με CMV 
αμφιβληστροειδοπάθεια (Sezgin E, et al. Am J 
Ophthalmol. 2011 Jun;151(6):999-1006.e4).





• Επίδραση πολυμορφισμών CYP-3A5 στα επίπεδα 
λουμεφαντρίνης σε HIV γυναίκες υπό αγωγή για 
ελονοσία (Adegbola AJ, et al/Pharmacogenomics. 
2020)

• ΗΙV πολυμορφισμοί και TB; Υπάρχουν γενετικοί 
δείκτες ως προς τη φαρμακοκινητική αντι-ΤΒ 
φαρμάκων





García-Blanco D, et al. MEDICC Rev. 2019 Apr-Jul;21(2-3):59









Koyuncu I, et al. Curr HIV Res. 2020;18(3):154-164. 




