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Τι είναι το σύνδρομο ADNP και πώς προκαλείται; 
Το σύ νδρομο ADNP (επί σης γνωστο  ως Helsmoortel-Van der Aa syndrome 
(HVDAS)) εί ναί μία γενετίκη  πα θηση κατα  την οποί α τα παίδία  εμφανί ζούν 
δίαταραχη  αύτίστίκού  φα σματος καί αναπτύξίακη  καθύστε ρηση η /καί δίανοητίκη  
αναπηρί α. Το σύ νδρομο ADNP προκαλεί ταί ο ταν ε να απο  τα δύ ο αντί γραφα τού 
γονίδί ού ADNP εμφανί ζεί απω λεία της αναμενομε νης λείτούργί ας τού. Αύτο  
ενδε χεταί να προκληθεί  απο  μία αλλαγη  («παραλλαγη ») στο γονί δίο, απω λεία ενο ς 
εκ των δύ ο αντίγρα φων τού γονίδί ού η  απω λεία ενο ς με ρούς τού («δίαγραφη »). Το 
σύ νδρομο αύτο  καταγρα φηκε γία πρω τη φορα  το 2014. 
  

Τα γονί δία περίε χούν τίς πληροφορί ες πού καθοδηγού ν την ανα πτύξη καί τη 
λείτούργί α τού οργανίσμού  μας. Αποτελού νταί απο  DNA καί ενσωματω νονταί σε 
οργανωμε νες δομε ς, γνωστε ς ως χρωμοσω ματα. Άρα, τα χρωμοσω ματα περίε χούν 
τίς γενετίκε ς μας πληροφορί ες. Τα χρωμοσω ματα βρί σκονταί με σα στα κύ τταρα, τα 
οποί α αποτελού ν τίς βασίκε ς δομίκε ς μονα δες τού σω ματος. 
  

Το γονί δίο ADNP βρί σκεταί στο χρωμο σωμα 20, στη χρωμοσωμίκη  ζω νη q13.  Το 
γονί δίο αύτο  εί ναί σημαντίκο  στην ανα πτύξη τού εγκεφα λού, καθω ς ε χεί ρο λο στη 
μνη μη καί τη μα θηση. Γία αύτο ν τον λο γο, το σύ νδρομο ADNP σύνδε εταί 
πρωτί στως με δίαταραχη  τού φα σματος τού αύτίσμού  (ΔΑΦ), αναπτύξίακη  
καθύστε ρηση καί δίανοητίκη  αναπηρί α. 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Τα περισσότερα παιδιά με σύνδρομο ADNP εμφανίζουν: 
 

 ◼ Αναπτύξίακη  καθύστε ρηση ή/καί  
           δίανοητίκη  αναπηρί α 
 ◼ Δίαταραχη  αύτίστίκού  φα σματος καί ενίοτε άλλες 
           Σύμπερίφορίκές δύσκολίες  
 ◼ Καθύστερημένη ή απούσα ομίλία 
 ◼ Καθύστερημένη κίνητίκή ανάπτύξη  
 ◼ Μείωμένο μύϊκό τόνο (ύποτονία) 
 ◼ Δύσκολία στη σίτίση  
 

Περίσσότερες πληροφορίες γία αύτά καί άλλα σύμπτώματα παρούσίάζονταί σε 
αύτό τον οδηγό 

Πηγές και αναφορές 
Οί πληροφορίες αύτού τού οδηγού αντλήθηκαν από την ίατρίκή βίβλίογραφία καί 
σύμπερίλαμβάνούν μία μελέτη 78 ατόμων, κύρίως παίδίών, με σύνδρομο ADNP.  
Κύρία άρθρα πού χρησίμοποίήθηκαν είναί: Arnett 2018 
(https://doi.org/10.1002/aur.1980); van Dijck 2019 
(https://doi.org/10.1016/j.biopsych.2018.02.1173); Gozes 2020 
(https://doi.org/10.3389/fneur.2020.608444); Siper 2021 
(https://doi.org/10.3390/genes12030351). Επίπρόσθετα, μέλη της Unique καί γονείς 
παίδίών με σύνδρομο ADNP από την Ολλανδία βοήθησαν στην ανάπτύξη αύτού τού 
οδηγού, με την σύμπλήρωση ερωτηματολογίων σχετίκά με το παίδί τούς. Η Unique έχεί 
σύμπερίλάβεί σχόλία (στίς «φούσκες δίαλόγού») μελών της ομάδας γονέων ADNP στο 
Facebook καί της Unique. Η ομάδα Facebook γονέων ADNP έχεί επίσης σύνείσφέρεί 
δεδομένα μέσω ίατρίκής έρεύνας βασίσμένη σε ερωτηματολόγία. 

Μειωμένος μυϊκός 
τόνος τττόνος 

https://doi.org/10.1002/aur.1980
https://doi.org/10.3389/fneur.2020.608444
https://doi.org/10.3390/genes12030351
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Πόσα άτομα έχουν αυτή την πάθηση; 
Με χρί τον Ιού νίο τού 2022, 275 παίδία  ε χούν 
καταγραφεί  στο Μητρω ο τού Ιδρύ ματος Έρεύνας 
Παίδίω ν με ADNP. Εκτίμα ταί πως το σύ νδρομο ADNP 
εμφανί ζεταί σε περί πού 1 στούς 20,000 στον γενίκο  
πληθύσμο  καί περί πού σε 1 στα 500 α τομα με αύτίσμο . 
Παρο λο πού οί πλείονο τητα των δίαγνωσμε νων ατο μων 
με χρί στίγμη ς εί ναί παίδία , μεγαλύ τερα α τομα (ε ως 45 
ετω ν) ε χούν επί σης αναφερθεί . Υπολογί ζεταί πως η 
κατα σταση ε χεί ύποδίαγνωστεί  στο παρελθο ν. Με την 
αύξανο μενη χρη ση της νεο τερης τεχνολογί ας 
«αλληλού χίσης γονίδί ων», αναμε νεταί πως πολλοί  
περίσσο τεροί α νθρωποί θα δίαγνωστού ν με τη 
σύγκεκρίμε νη πα θηση τα επο μενα χρο νία.  
 

Εμφάνιση 

Ορίσμε να χαρακτηρίστίκα  ε χούν αναφερθεί  σε α τομα με σύ νδρομο ADNP.  
Τα σύχνο τερα εί ναί:  
◼ Προεξε χον με τωπο (περί πού τα δύ ο τρί τα / 70% των ατο μων) 
◼ Λεπτο  α νω χεί λος (περί πού τα δύ ο τρί τα / 65%) 
◼ Υψηλή πρόσθία γραμμή τρίχοφύίας  μαλλίών 

(περί πού στο μίσο  / 50%) 
Εύρεί α ρίνίκη  γε φύρα (περί πού στο μίσο  / 50%) 
◼ Κοντη /Βραχεί α μύ τη (περί πού στο μίσο  / 49%) 
◼ Δύσπλασί ες των ωτω ν (περί πού στο μίσο  / 49%).  

Ορίσμε να α λλα χαρακτηρίστίκα  ε χούν 
επί σης αναφερθεί , τα οποί α επί σης 
ποίκί λλούν μεταξύ  των παίδίω ν. Παίδία  με 
σύ νδρομο ADNP σύχνα  (70-80%) 
παρούσία ζούν πρω ίμη ανατολη  οδο ντων 
(πλη ρες σύ νολο νεογίλω ν με χρί το 1ο ε τος 
ζωη ς). 

 Τη στίγμή της 
σύγγραφής (2022), η 
ομάδα Facebook 
γονέων ADNP (βλ. 
προηγούμένως) είχε 
472 μέλη. Αύτή η 
ομάδα γονέων έχεί 
σύλλέξεί ίατρίκά 
δεδομένα από πολλά 
παίδίά, πού 
αναφέρονταί στην 
ίστοσελίδα τού 
Ιδρύματος Έρεύνας 
Παίδίών με ADNP.  

  Δύσμορφίκά χαρακτηρίστίκά 
προσώπού όπως: μάτία – 
απομακρύσμένα καί στραμμένα προς τα 
κάτω, αύτίά – οπίσθίως ανεστραμμένα, 
σχετίκή μακροκεφαλία [μεγάλο κεφάλί], 
μακρύ καί επίπεδωμένο φίλτρο, λεπτό 
άνω χείλος, στενή καί επίπεδη ερύθρά 
γραμμή τού άνω χείλούς, επίπεδη ρίνίκή 
γέφύρα, ύπερτελορίσμός 
(απομακρύσμένοί έσω κανθοί), πρώίμη 
ανατολή οδόντων. Τα δόντία, όμως, 
είναί βραχεία, λεπτά καί αραίά.   

 Κανένα «δύσμορφίκό» 
χαρακτηρίστίκό.  - 9 ετών 

https://www.adnpfoundation.org/adnp-patient-registry.html
https://www.adnpfoundation.org/adnp-patient-registry.html
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Ιατρικά ζητήματα 
  

◼ Εγκε φαλος καί Επίληπτίκε ς κρί σείς  
Σε μία μελε τη ατο μων με σύ νδρομο ADNP 
(van Dijck 2019), 59 εί χαν πραγματοποίη σεί 
απείκονίστίκε ς εξετα σείς εγκεφα λού. 
Ανωμαλί ες εγκεφα λού εντοπί στηκαν σε 33 
α τομα, ωστο σο ο τύ πος ανωμαλίω ν 
δίε φερε. 12 εκ των 74 ατο μων παρούσί αζαν επίληπτίκε ς κρί σείς. 

 

◼ Μείωμε νος μύί κο ς το νος (ύποτονί α) 
Τα περίσσότερα παίδία  με σύ νδρομο ADNP εμφανί ζούν μείωμε νο μύί κο  το νο. 
Αύτο ς μπορεί  να οδηγη σεί σε καθύστε ρηση στην επί τεύξη ορίσμε νων 
αναπτύξίακω ν ορο σημων ο πως στο κύ λίσμα, στο κα θίσμα, στο μπούσού λημα καί 
στο περπα τημα. Ενδε χεταί επί σης να σύμβα λλεί σε δύσκολί ες σί τίσης. 

 

◼ Δύσκολί ες σί τίσης 
Δύσκολί ες σί τίσης, ο πως δίαταραχη  στον θηλασμο , στη μα σηση καί στην κατα ποση 
εί ναί σύχνε ς σε παίδία  με σύ νδρομο ADNP. Ορίσμε να παίδία  παρούσία ζούν 
γαστροοίσοφαγίκη  παλίνδρο μηση, κατα  την οποί α το φαγητο  επίστρε φεί εύ κολα 
απο  το στομα χί προς τον οίσοφα γο. Δύσκοίλίο τητα ε χεί επί σης αναφερθεί , ο πως 
επί σης δία ρροία καί σύχνοί  ε μετοί. Ορίσμε να παίδία  δεν αίσθα νονταί κορεσμο  (δεν 
χορταί νούν) μετα  τα γεύ ματα (πολύφαγί α), το οποί ο ύποκρύ πτεί τον κί νδύνο 
παχύσαρκί ας (κεντρίκη  παχύσαρκί α ε χεί παρατηρηθεί  σε ορίσμε να παίδία ). 
 

 

 

 

 Η πλείοψηφία των παίδίών στην έρεύνα γονέων πού πραγματοποίησαν 
επαναληπτίκή μαγνητίκή τομογραφία εμφάνίσε κάποία μορφή ατροφίας ή/καί 
απώλείας της λεύκής ούσίας.   

 Το παίδί μού είχε δύσκολία στο να 
σύγκρατεί τα ύγρά στο στομάχί τού 
ως μωρό, όμως τώρα δεν εμφανίζεί 
καμία δύσκολία σίτίσης.  - 8 ετών 

  Η δύσκολία σίτίσής τού προέρχεταί 
από τίς αίσθητηρίακές δίαταραχές.         
- 9 ετών  

 Το παίδί μας έχεί ύποτονία κύρίως 
στο ανώτερο μέρος τού σώματός 
τού. Είχε επηρεαστεί καί το 
κατώτερο μέρος ως βρέφος, όμως, 
βελτίώθηκε στη νηπίακή ηλίκία.   
- 8 ετών 

 Έχεί σοβαρή ύπερελαστίκότητα των 
αρθρώσεων στα χέρία καί στα πόδία, 
τα οποία εμφανίζούν πλατύποδία καί 
οί αστράγαλοί στρέφονταί προς τα 
μέσα. Χρησίμοποίεί είδίκά παπούτσία 
καί πέλματα.  - 9 ετών 

Αύτή η έρεύνα γονέων έδείξε πως 
11/39 παίδίά είχαν επίληψία. 30/40 
παίδίά είχαν πραγματοποίήσεί 
μαγνητίκή τομογραφία εγκεφάλού 
καί ανωμαλίες εγκεφάλού 
εντοπίστηκαν σε 20. 

Το 2017, η πρώίμη ανατολή νεογίλών οδόντων ταύτοποίήθηκε ως πίθανός 
πρώίμος δίαγνωστίκός βίοδείκτης τού σύνδρόμού ADNP (Gozes 2017). 
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◼ Καρδίακε ς παθη σείς 
26 απο  τα 69 α τομα (38%) πού αναφε ρθηκαν σε μί α μελε τη (van Dijck ,2019), 
παρούσί ασαν καρδίακη  πα θηση. Οί καρδίακε ς παθη σείς δίε φεραν μεταξύ  των 
ατο μων. Έντεκα α τομα παρούσί ασαν μία οπη  μεταξύ  των δύ ο ανω τερων 
δίαμερίσμα των της καρδία ς (κο λποί) (μεσοκολπίκη  επίκοίνωνί α (ASD)). Έξί α τομα 
εμφα νίσαν επίκοίνωνί α μεταξύ  των δύ ο μεγα λων αγγεί ων της καρδία ς (ανοίχτο ς 
αρτηρίακο ς πο ρος). Παρατηρη θηκαν επί σης α λλες καρδίακε ς παθη σείς, ο πως 
ανωμαλί ες των καρδίακω ν βαλβί δων (προ πτωση μίτροείδού ς) καί οπε ς μεταξύ  των 
καρδίακω ν κοίλοτη των (ανοίχτο  ωοείδε ς τρη μα, μεσοκοίλίακη  επίκοίνωνί α). 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

    Οί σύχνότερες 
δύσκολίες σίτίσης πού 
παρατηρούμε στην 
ομάδα Facebook είναί οί 
εξής: παλίνδρόμηση 
/Γ.Ο.Π.Ν. 
(γαστροοίσοφαγίκή 
παλίνδρομίκή νόσος), 
δύσφαγία (δίαταραχή 
μάσησης καί κατάποσης), 
είσροφήσείς, καί σίτίση 
«χωρίς να χορταίνεί».  

 

 Βλέπούμε μεγάλο 
εύρος καρδίακών 
παθήσεων σε αύτή την 
ομάδα Facebook, αί η 
έρεύνα γονέων σε 35 
παίδίά δείχνεί 
καρδίακές παθήσείς 
στο 60% αύτών. Το 
παίδί μού έχεί κάνεί 
δύο δίορθωτίκές 
επεμβάσείς ανοίχτής 
καρδίάς.  

Ανάρρωση μετά από καρδίοχείρούργίκή επέμβαση 
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◼ Οφθαλμοί  καί ο ραση 
Οί παθη σείς των ματίω ν εί ναί σύχνε ς στα 
παίδία  με σύ νδρομο ADNP, παρο λο πού οί 
δίαγνω σείς ποίκί λλούν. Ο στραβίσμο ς 
(σύγκλί νον η  αποκλί νον) καί η 
ύπερμετρωπί α εί ναί οί πίο σύχνε ς παθη σείς. 
Ωστο σο, δεν οδηγού ν ο λες οί οφθαλμίκε ς 
παθη σείς σε δίαταραχε ς της ο ρασης. 
  

◼ Σύχνε ς λοίμω ξείς 
Περί πού 50–60% (5-6 στα 10 παίδία - 19/31 στην ε ρεύνα γονε ων) εμφανί ζούν σύχνε ς 
λοίμω ξείς, οί οποί ες επηρεα ζούν κύρί ως τούς αεραγωγού ς καί το ούροποίητίκο  
σύ στημα. Ορίσμε να παίδία  εμφανί ζούν σύχνε ς λοίμω ξείς των αύτίω ν (σε ορίσμε να 
παρατηρού νταί στενοί  ακούστίκοί  πο ροί). 
  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Ανάπτυξη και συμπεριφορά 

Δεδομένα από την έρεύνα γονέων δείχνούν πως: 
◼ 92% των παίδίών εμφανίζούν πολύ ύψηλή ανοχή στον πόνο 
◼ 70% των παίδίών εμφανίζούν δίαταραχή της ρύθμίσης της θερμοκρασίας τού   
σώματος  
◼ 62% των παίδίών εμφανίζούν ασύνήθίστα κρύα πόδία 
 
Σε μία άλλη μελέτη: 
◼ 10/11 παίδίά εμφανίζούν αχόρταγη όρεξη (ύπερφαγία), η οποία απαίτεί στενή      
παρακολούθηση της δίαίτάς τούς               
◼ 7/16 παίδίά παρούσίάζούν σύνεχή επίθύμία γία κατανάλωση νερού καί 
απαίτούν παρακολούθηση. 

Η έρεύνα γονέων το 2016 έδείξε ότί 
σχεδόν το 40% των 27 παίδίών είχε 
ύποπτεύόμενη ή δίαγνωσμένη 
φλοίώδη οπτίκή βλάβη (CVI), το 
οποίο ποσοστό αύξήθηκε στο 63% το 
2017. Άλλες οφθαλμίκές παθήσείς 
περίλάμβαναν ύπερμετρωπία, 
μύωπία, αστίγματίσμό, στραβίσμό 
καί βλεφαρόπτωση (πτώση τού 
βλεφάρού). 
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◼ Ανάπτυξη 
Άτομα με σύ νδρομο ADNP σύχνα  ε χούν φύσίολογίκο  ύ ψος γία την ηλίκί α τούς, 
ο μως σε μία μελε τη (van Dijck 2019) περί πού το ε να τε ταρτο (23%) αναφε ρθηκε 
πως εμφα νίζε κοντο  ανα στημα. Ορίσμε να α τομα παρούσία ζούν ανεπα ρκεία 
αύξητίκη ς ορμο νης η  θύρεοείδίκω ν ορμονω ν. Πρω ίμη η βη (εφηβεί α) ε χεί αναφερθεί  
σε ορίσμε να α τομα με σύ νδρομο ADNP. 
 

◼ Κάθισμα, κίνηση και βάδιση 
Τα παίδία  με σύ νδρομο ADNP σύνη θως 
εμφανί ζούν καθύστε ρηση στην επί τεύξη 
αναπτύξίακω ν οροση μων ο πως το κα θίσμα 
καί το περπα τημα. Σε μία μελε τη (van Dijck 
2019) η με ση ηλίκί α επί τεύξης ανεξα ρτητού 
καθί σματος η ταν οί 13 μη νες, με εύ ρος 
ηλίκίω ν απο  6 ε ως 60 μη νες. Η με ση ηλίκί α 
ανεξα ρτητης βα δίσης η ταν οί 30 μη νες, με 
εύ ρος απο  15 ε ως 72 μη νες. 
  

 
 
 
 
 
 

 
 

 
 

 

 Απολαμβάνεί να περπατάεί καί 
να παίζεί στίς κούνίες.   

Το κάθίσμα καί το περπάτημα ενδέχεταί να 
παρούσίάζούν μεγαλύτερη καθύστέρηση σε 
σύγκρίση με τα δεδομένα πού αναφέρονταί 
στην ίατρίκή βίβλίογραφία, σύμφωνα με την 
έρεύνα γονέων. 

Ορίσμένα παίδίά εμφανίζούν 
ύπερελαστίκότητα των αρθρώσεων. 
Άλλα παρούσίάζούν δίαφορετίκό σχήμα 
τού κρανίού ή τού θώρακα. 
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◼ Ομιλία και Επικοινωνία 
Σχεδο ν ο λα τα παίδία  με σύ νδρομο ADNP εμφανί ζούν καθύστερημε νη ομίλί α. Σε 
μία μελε τη (van Dijck 2019) η με ση ηλίκί α γία τίς πρω τες λε ξείς η ταν οί 30 μη νες, με 
εύ ρος απο  7 ε ως 72 μη νες. Το ε να πε μπτο (19%) των ατο μων της μελε της δεν 
ανε πτύξαν καθο λού γλωσσίκε ς δεξίο τητες. Σε μία α λλη μελε τη (Arnett 2018) 11 
παίδία  με σύ νδρομο ADNP, αναφε ρθηκε ο τί χρησίμοποίού σαν χείρονομί ες καί 
χαμο γελα γία να επίκοίνωνη σούν. 

 

◼ Μάθηση 
 Τα παίδία  με σύ νδρομο ADNP εμφανί ζούν κα ποίον 
βαθμο  νοητίκη ς ύστε ρησης. Αύτο ς ο βαθμο ς 
κύμαί νεταί απο  η πίο (περί πού 1 στα 8 παίδία ) ε ως 
σοβαρο  (περί πού τα μίσα  παίδία ). Η εκπαί δεύση στη 
χρη ση τούαλε τας καθύστερεί  στα περίσσο τερα 
παίδία . Απω λεία προηγούμε νως αποκτημε νων δεξίοτη των αναφε ρθηκε στο ε να 
πε μπτο (19%) των ατο μων (van Dijck 2019). 
  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 Τα περίσσότερα παίδίά στην ομάδα Facebook έχούν ήπία έως σοβαρή 
καθύστέρηση της ομίλίας. Πολλά από τα σοβαρά επηρεασμένα παίδίά μπορούν 
να πούν κάποίες λέξείς, ενώ λίγα είναί μη λεκτίκά. Το παίδί μού ξεκίνησε να 
επαναλαμβάνεί κάποίες λέξείς γύρω στα 3 έτη, όμως δεν μπορούσε να τίς 
προφέρεί σωστά. Επίσης εμφάνίσε ένα επείσόδίο σοβαρής παλίνδρόμησης σε 
ηλίκία των 4 ετών. Στα 7 έτη λέεί πολλές λέξείς καί παραλλαγές τούς, αλλά 
χωρίς να τίς χρησίμοποίεί λείτούργίκά, αλλά απλώς αντίγράφοντάς τες.  

 Η γνωστίκή τού λείτούργία αντίστοίχεί σε παίδί ενός έτούς, καί σύχνά ξεχνά 
όσα είχε προηγούμένως μάθεί. - 10 ετών 
 

 Πολλά παίδίά παρούσίάζούν επείσόδία απώλείας δεξίοτήτων.   

Η έρεύνα γονέων έδείξε 
πως 88% των παίδίών 
εμφανίζούν κάποίού 
βαθμού δίανοητίκη ς 
αναπηρί ας. 
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◼ Συμπεριφορά 
Η πλείοψηφί α των παίδίω ν με σύ νδρομο ADNP εμφανί ζούν δίαταραχη  αύτίστίκού  
φα σματος (ΔΑΦ) η  παρούσία ζούν αύτίστίκα  χαρακτηρίστίκα , ο μως οί δύσκολί ες 
στην επίκοίνωνί α εί ναί ηπίο τερες σύγκρίτίκα  με α λλα παίδί α με δίαταραχη  
αύτίστίκού  φα σματος.  Σχεδο ν ο λοί οί γονεί ς αναφε ρούν ο τί κατα  τη βρεφίκη  καί 
νηπίακη  ηλίκί α, τα παίδία  παρούσία ζούν ίδίαί τερα χαρού μενη προσωπίκο τητα. Οί 
επαναλαμβανο μενες σύμπερίφορε ς καί το περίορίσμε νο εύ ρος ενδίαφερο ντων 
εμφανί ζονταί σύχνα . Ορίσμε να παίδία  παρούσία ζούν επίπλε ον δίαταραχε ς της 
σύμπερίφορα ς. ΔΕΠΥ/ADHD [Δίαταραχη  Ελλείμματίκη ς 
Προσοχη ς/Υπερκίνητίκο τητας], δίαταραχη  αίσθητηρίακη ς επεξεργασί ας, αγχω δης 
δίαταραχη , ξεσπα σματα θύμού , ίδεοψύχαναγκαστίκη  σύμπερίφορα  καί δίαταραχε ς 
δία θεσης ε χούν αναφερθεί . Ορίσμε να παίδία  παρούσία ζούν δίαταραχε ς τού ύ πνού, 
οποί ες ενδε χεταί να εί ναί σοβαρε ς, ο μως σε μερίκε ς περίπτω σείς ανταποκρί νονταί 
στη θεραπεί α με μελατονί νη. Πολλα  παίδία  με σύ νδρομο ADNP παρούσία ζούν πολύ  
ύψηλη  αντοχη  στον πο νο. Οί γονεί ς αναφε ρούν πως η πλείοψηφί α (88%) των 
παίδίω ν με σύ νδρομο ADNP εί ναί χαρού μενα καί φίλίκα . 

 
 
 
 

 

Η έρεύνα γονέων 
έδείξε πως 85% των 
παίδίών εμφανίζεί 
δίαταραχές ύπνού. 
Οί γονείς πίστεύούν 
πως σύμβάλλούν 
στίς δίαταραχές της 
σύμπερίφοράς. 

 Είναί 
χαρούμενος, 
κοίνωνίκός καί 
απολαμβάνεί το 
παίχνίδί με παίδίά 
καί ενήλίκες. Έχεί 
μεγάλη 
εύαίσθησία σε 
εξωτερίκά 
ερεθίσματα.   

 Η έρεύνα γονέων έδείξε ΔΑΦ στο 75% των 28 παίδίών. Όμως τα βρέφη καί τα 
νήπία στην ομάδα Facebook περίγράφονταί ως πολύ στοργίκά καί τρύφερά, 
κοίνωνίκά με τούς ενήλίκες καί αύτή η σύμπερίφορά ενδέχεταί να καθύστερήσεί 
τη δίάγνωση της ΔΑΦ. Ορίσμένα παίδίά καθώς μεγαλώνούν, αναπτύσσούν 
προβληματίκά χαρακτηρίστίκά στη σύμπερίφορά, τα οποία μπορεί να γίνούν 
σοβαρά. Οί γονείς τα περίγράφούν ως «εκνεύρίσμένα, δεν με ακούεί, δεν 
περίμένεί, χτύπάεί, δαγκώνεί κλπ.». Η θεραπεία εφαρμοσμένης ανάλύσης 
σύμπερίφοράς (ABA) έχεί αποδείχθεί επίτύχής στη μείωση αύτών των 
σύμπερίφορών. Το παίδί μού δίαγνώστηκε εσφαλμένα με δίάχύτη αναπτύξίακή 
δίαταραχή, εξαίτίας της στοργίκής σύμπερίφοράς τού, καθώς αρχίκά πίστεψαν 
πως δεν έχεί ΔΑΦ. Όμως, μετά από αξίολόγηση με τίς δίαγνωστίκές εξετάσείς 
αναφοράς σε εξείδίκεύμένο κέντρο, δίαγνώστηκε τελίκά με αύτίσμό. 

  Πολύ εύμετάβλητη 
δίάθεση. Είναί δίαχείρίσίμη 
όταν κάνεί αύτό πού θέλεί. 
Αν όχί, εμφανίζεί έντονες 
εκρήξείς καί σοβαρή 
προκλητίκή σύμπερίφορά. 
Αύτοτραύματίσμός ή 
επίθετίκότητα προς άλλούς. 
Υπερβολίκά φίλίκή προς 
ενήλίκες καί αποφεύγεί τα 
παίδίά. Αγχώνεταί σε 
δημόσίούς χώρούς.   
- 9 ετών 
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Υπάρχει θεραπεία για το σύνδρομο ADNP; 
Η γενετίκη  αλλαγη  πού προκαλεί  το σύ νδρομο ADNP, επηρεα ζεί την ανα πτύξη τού 
εγκεφα λού πρίν τη γε ννηση. Επομε νως, ενδε χεταί να μην εί ναί εφίκτο  να 
επίτεύχθεί  πλη ρης ί αση, ού τε στο με λλον. Έρεύνες βρί σκονταί σε εξε λίξη σχετίκα  με 
θεραπεί ες πού ενδε χεταί να βελτίω σούν ορίσμε να χαρακτηρίστίκα  τού σύνδρο μού. 
Τη στίγμη  της σύγγραφη ς αύτού  τού οδηγού , αύτε ς περίλαμβα νούν μία κλίνίκη  
δοκίμη  χαμηλη ς δο σης κεταμί νης εγκεκρίμε νη απο  τον FDA, η οποί α ε χεί καταδεί ξεί 
βελτί ωση σε ορίσμε να χαρακτηρίστίκα . Έρεύνα σε ζω α δεί χνεί ο τί ε να φα ρμακο 
βασίσμε νο σε πεπτί δία μπορεί  να βελτίω σεί τίς ελλεί ψείς στη μα θηση καί τη μνη μη 
καθω ς καί τη μύί κη  αδύναμί α (μελε τες σε ποντί κία με σύ νδρομο ADNP). Η 
καλύ τερη πηγη  γία να ενημερωθεί τε γία τίς νεο τερες εξελί ξείς καί να 
πληροφορηθεί τε γία οποίαδη ποτε κλίνίκη  μελε τη, εί ναί το Ίδρύμα Μελε της Παίδίω ν 
με ADNP https://www.adnpfoundation.org/. 
 

Tρέχουσες οδηγίες για φροντίδα και διαχείριση  
 Η ύ παρξη της γενετίκη ς δία γνωσης δίεύκολύ νεί την κατα λληλη παρακολού θηση 
καί δίαχεί ρίση. Τα παίδία  με σύ νδρομο ADNP πρε πεί να παρακολούθού νταί 
τακτίκα  απο  παίδί ατρο, ο οποί ος μπορεί  να επίβλε πεί την ανα πτύξη καί στη 
σύμπερίφορα  τούς ω στε να μπορε σεί να προσφερθεί  η βε λτίστη φροντί δα, με τη 
μορφη  φύσίοθεραπεί ας, εργοθεραπεί ας, λογοθεραπεί ας καί σύμπερίφορίκη ς 
θεραπεί ας. Τα παίδία  πρε πεί επί σης να παρακολούθού νταί απο  είδίκε ς 
νεύρολογίκε ς, καρδίολογίκε ς η  ενδοκρίνολογίκε ς ομα δες, ο ταν απαίτεί ταί. 

 

 

 

 

 

 Πολύ σκανταλίάρίκο 
χαμόγελο! Γενίκά είναί 
χαρούμενος όταν 
ίκανοποίούνταί οί 
ανάγκες τού.  

 

 

 

 

 

 Καθύστερεί πολύ στα 
ορόσημά της, όμως 
όταν τα κατακτάεί, 
είναί το πίο όμορφο 
αίσθημα στον κόσμο.  

 

 

 

 

 

 Χαρούμενος! 
Στοργίκός!  
   Δύνατός!          

     ADNP-Σούπερμαν!  

Τι είναι αυτό που κάνει το παιδί σας ξεχωριστό; 

  Μπορεί να είναί τό-ο-ο-σο χαρούμενος. Θέλεί τούς πάντες (ενήλίκες) να 
χαμογελάνε καί να γελάνε μαζί τού.  

Όμως έχεί δίπλή προσωπίκότητα λόγω της σοβαρής σύμπερίφοράς τού, όπως 
ακραίες μεταβολές μέσα σε δεύτερόλεπτα — τον αποκαλώ “Δόκτωρ Τζέκίλ καί 

κύρίος Χάίντ.  
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Γιατί συνέβη αυτό; 
Κατα  τη σύ λληψη των παίδίω ν, το γενετίκο  ύλίκο  (DNA) αντίγρα φεταί στο ωα ρίο 
καί στο σπερματοζωα ρίο, πού θα σχηματί σούν το νε ο οργανίσμο . Η βίολογίκη  
δίαδίκασί α της αντίγραφη ς δεν εί ναί τε λεία καί τύχαί ες αλλαγε ς προκύ πτούν στον 
γενετίκο  κω δίκα ο λων των παίδίω ν, οί οποί ες δεν εί ναί παρού σες στο DNA των 
γονε ων τούς. Αύτε ς σύμβαί νούν φύσίκα  καί δεν προκαλού νταί απο  τη δί αίτα των 
γονε ων, τον τρο πο ζωη ς τούς η  το περίβα λλον. Οί περίσσο τερες απο  αύτε ς τίς 
αλλαγε ς στο DNA δεν ε χούν κα ποία επί πτωση. Όμως σε σπα νίες περίπτω σείς, αύτε ς 
οί τύχαί ες αλλαγε ς ενδε χεταί να οδηγη σούν σε προβλη ματα ύγεί ας η  εμφα νίση 
σύνδρο μων. Όταν μία τύχαί α αλλαγη  επηρεα ζεί τη λείτούργί α τού γονίδί ού ADNP, 
το τε παρούσία ζεταί το σύ νδρομο ADNP. Σύνη θως το σύ νδρομο ADNP προκαλεί ταί 
απο  μία τε τοία τύχαί α (η  “de novo”) αλλαγη . Πολύ  σπα νία, ε νας γονε ας φε ρεί επί σης 
την ί δία αλλαγη  (η  παραλλαγη ) στο DNA τού καί την κληροδοτεί  στο παίδί  τού. 
Όμως, εί ναί σημαντίκο  να αναγνωρί ζούμε πως κανε να α τομο δεν πρε πεί να 
κατηγορεί ταί γία τίς παραλλαγε ς στο γενετίκο  τού ύλίκο  καί πως κανε νας γονε ας δεν 
εύθύ νεταί γία τίς νε ες αλλαγε ς πού προκύ πτούν στο DNA τού παίδίού  τού.  
 

Μπορεί να συμβεί ξανά; 
Ο κί νδύνος να γεννηθεί  ε να ακο μη παίδί  με μία σπα νία γενετίκη  δίαταραχη , 
εξαρτα ταί απο  τον γενετίκο  κω δίκα των γονε ων. Εφο σον κανε νας γονε ας δεν φε ρεί 
κα ποία αλλαγη  στο γονί δίο ADNP, η πίθανο τητα να γεννηθεί  ε να επο μενο παίδί  με 
σύ νδρομο ADNP εί ναί πολύ  μίκρη . Όμως, ύπα ρχεί μία εξαίρετίκα  μίκρη  πίθανο τητα 
πως ορίσμε να ωα ρία της μητε ρας η  ορίσμε να σπερματοζωα ρία τού πατε ρα, φε ρούν 
κα ποία αλλαγη  στο γονί δίο ADNP. Αύτο  το φαίνο μενο ονομα ζεταί μωσαί κίσμο ς 
γαμετίκη ς σείρα ς. Αύτο  σημαί νεί πως γονεί ς πού δεν φε ρούν την ί δία αλλαγη  με το 
παίδί  τούς στο γονί δίο ADNP σε μία εξε ταση αί ματος, σύνεχί ζούν να ε χούν μία πολύ  
μίκρη  πίθανο τητα να γεννη σούν ε να επο μενο παίδί  με σύ νδρομο ADNP. Αύτο  δεν 
ε χεί αναφερθεί , ο μως, με χρί στίγμη ς στην ίατρίκη  βίβλίογραφί α, ο σον αφορα  το 
σύ νδρομο ADNP. 
 

Εφο σον ο γενετίκο ς ε λεγχος των γονε ων ενο ς παίδίού  με σύ νδρομο ADNP εντοπί σεί 
πως ε νας εκ των δύ ο φε ρεί μία παρο μοία αλλαγη  στο γονί δίο ADNP, οί πίθανο τητες 
να επαναληφθεί  εί ναί πολύ  μεγαλύ τερες. Κα θε οίκογε νεία εί ναί μία δίαφορετίκη  
περί πτωση καί οί κλίνίκοί  γενετίστε ς μπορού ν να προσφε ρούν εξείδίκεύμε νη 
σύμβούλεύτίκη  σχετίκα  με τίς πίθανο τητες επανα ληψης στην κα θε οίκογε νεία καί, 
αν κρίθεί  κατα λληλο, να παρε χούν γενετίκο  ε λεγχο σχετίκα  με μελλοντίκε ς κύη σείς. 
 

Γιατί υπάρχουν διαφορές στα χαρακτηριστικά των παιδιών με 
σύνδρομο ADNP; 
Παρο τί ο λες οί αλλαγε ς τού DNA πού προκαλού ν σύ νδρομο ADNP επηρεα ζούν τη 
λείτούργί α τού γονίδί ού ADNP, αύτε ς οί αλλαγε ς ενδε χεταί να προκύ ψούν σε 
δίαφορετίκα  σημεί α κατα  μη κος τού γονίδί ού. Ορίσμε νες αλλαγε ς στο γονί δίο ADNP 
προκαλού ν πίο σοβαρε ς επίπτω σείς στη λείτούργί α τού γονίδί ού. Επίπλε ον, το 
γονί δίο ADNP εί ναί μο νο ε να απο  πολλα  χίλία δες γονί δία, καί θα ύπα ρχούν επί σης 
επίδρα σείς απο  τα ύπο λοίπα γονί δία τού κα θε παίδίού . Οί δίαφορε ς στα γονί δία  μας 
εί ναί αύτε ς πού κα νούν τον καθε να μας ξεχωρίστο . 
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Ομάδα Υποστήρίξης Σπάνίων Χρωμοσωμίκών Δίαταραχών    Αρίθμός φίλανθρωπίκής ομάδας: 1110661  
Εγγεγραμμένος στην Αγγλία καί την Ούαλία                              Αρίθμός εταίρείας: 5460413 

Πληροφόρηση-Δικτύωση-

Υποστήριξη 
Ομάδα Υποστήριξης Σπάνιων Χρωμοσωμικών 
Διαταραχών  
The Stables, Station Road West, Oxted, Surrey RH8 9EE, UK 
Tel: +44 (0)1883 723356 
info@rarechromo.org I www.rarechromo.org 
 

Γίνετε μέλος της Unique γία δίασύνδεση με άλλες οίκογένείες, ενημέρωση καί ύποστήρίξη. 
Η Unique είναί φίλανθρωπίκός οργανίσμός χωρίς κρατίκή χρηματοδότηση, πού λείτούργεί 
αποκλείστίκά μέσω δωρεών καί επίχορηγήσεων. Εάν μπορείτε, παρακαλούμε κάντε μία 
δωρεά μέσω της ίστοσελίδας μας: www.rarechromo.org/donate 
 
Βοηθήστε μας να σας βοηθήσούμε 

                                                              https://www.adnpfoundation.org/adnp-patient-registry.html 

Facebook 
ADNP ομάδα γονέων: https://www.facebook.com/groups/ADNPkids  

 

Η Unique καταγράφεί εξωτερίκούς πίνακες μηνύμάτων καί ίστότοπούς, προκείμένού να είναί χρήσίμη 
γία οίκογένείες πού αναζητούν πληροφορίες καί ύποστήρίξη. Αύτό δεν σημαίνεί ότί εγκρίνούμε το 
περίεχόμενό τούς ή ότί φέρούμε οποίαδήποτε εύθύνη γί' αύτό. 
Αύτός ο οδηγός πληροφορίών δεν ύποκαθίστά την προσωπίκή ίατρίκή σύμβούλή. Οί οίκογένείες θα 
πρέπεί να σύμβούλεύονταί έναν ίατρίκά καταρτίσμένο κλίνίκό ίατρό γία όλα τα θέματα πού 
σχετίζονταί με τη γενετίκή δίάγνωση, τη δίαχείρίση καί την ύγεία. Οί πληροφορίες σχετίκά με τίς 
γενετίκές αλλαγές είναί ένα πεδίο πού κίνείταί πολύ γρήγορα καί ενώ οί πληροφορίες σε αύτόν τον 
οδηγό πίστεύεταί ότί είναί οί καλύτερες δίαθέσίμες τη στίγμή της δημοσίεύσης, ορίσμένα γεγονότα 
μπορεί αργότερα να αλλάξούν. Η Unique στοχεύεί στο να δίατηρεί τούς οδηγούς της σύμφωνούς με τίς 
τελεύταίες εξελίξείς καί να ανατρέχεί σε δημοσίεύμένες κατεύθύντήρίες οδηγίες. Το κείμενο 
σύντάχθηκε από τη Δρ Laura van Dussen, MD, Erfocentrum, Ολλανδία, καί αναθεωρήθηκε από τη Δρ 
Sahar Mansour, Σύμβούλο Κλίνίκής Γενετίκής, St George’s University Hospital, Λονδίνο, Ηνωμένο 
Βασίλείο, ενώ ο οδηγός επίμελήθηκε από τον οργανίσμό Unique. Ο οδηγός επίκαίροποίήθηκε το 2022 
από τη Δρ Maria Jackson, University of Glasgow, Ηνωμένο Βασίλείο, καί τη Sandra Sermone, ADNP 
Kids Research Foundation. 
Αύτός ο οδηγός μεταφράστηκε στα ελληνίκά από τον Δημήτρίο Κωστοβασίλη, MD Ιατρός καί έχεί 
ελεγχθεί από την Σύνθία Αντωνίάδού, PhD, καθηγήτρία τού πανεπίστημίού King’s College London, 
Λονδίνο, Ηνωμένο Βασίλείο. 
Έκδοση 1 (PM), 2017 Έκδοση 1.1 (AP), Έκδοση 2 (AP) 
 

Πνεύματίκή ίδίοκτησία  ©  Unique 2022 
  

Η έκδοση αύτού τού 
οδηγού κατέστη 
δύνατή χάρη στίς 
σύνείσφορές των: 
Fonds NutsOhra, 
Erfocentrum, 
VGnetwerken καί 
VKGN στην Ολλανδία. 

Μη Κερδοσκοπικός Οργανισμός ADNP 
The ADNP Kids Research Foundation 
Εγγεγραμμένος στην Ουάσινγκτον 
EIN: 30-0964243 
Ιστότοπος: https://www.adnpfoundation.org/ 
Ηλεκτρονικό ταχυδρομείο: 
admin@adnpfoundation.org 

http://www.rarechromo.org/
https://www.adnpfoundation.org/adnp-patient-registry.html
https://www.adnpfoundation.org/

