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Περίληψη 

Η διαχείριση μεγάλου όγκου ιατρικών δεδομένων για κάθε ασθενή οδήγησε στην 

ανάγκη ψηφιοποίησης του ατομικού φακέλου υγείας του. Ο ηλεκτρονικός φάκελος 

υγείας, ποικίλει στο περιεχόμενό του και στα πρότυπα που χρησιμοποιεί, όμως 

προσφέρει και αρκετά πλεονεκτήματα έναντι του χειρόγραφου. Παράλληλα με την 

τεχνολογική αυτή ανάπτυξη, τις τελευταίες δύο σχεδόν δεκαετίες αναδύεται ένας νέος 

όρος στην Ιατρική, η Ιατρική Ακριβείας. Το κύριο χαρακτηριστικό αυτής είναι η χρήση 

γονιδιωματικών/γενετικών δεδομένων στην πρόβλεψη, τη διάγνωση και τη θεραπεία 

μίας ασθένειας, με απώτερο σκοπό τη βελτίωση της υγείας του πληθυσμού. Διάφορα 

εργαλεία έχουν αναπτυχθεί, αλλά η μεγαλύτερη συζήτηση γίνεται στη χρήση του 

ηλεκτρονικού φακέλου υγείας ως απαραίτητο εργαλείο για αυτού του είδους την 

Ιατρική. Οι μελέτες για την ενσωμάτωση γονιδιακών/γενετικών δεδομένων στον 

ηλεκτρονικό φάκελο υγείας ολοένα και πληθαίνουν την τελευταία δεκαετία. Στην 

παρούσα εργασία συγκεντρώθηκαν αμερικανικές πρωτοβουλίες που είχαν στόχο την 

ανάλυση γενετικών δεδομένων και την ενσωμάτωση τους στον ηλεκτρονικό φάκελο 

υγείας. Με περισσότερες λεπτομέρειες παρουσιάζονται δύο από τα εγχειρήματα αυτά, 

καθώς και οι προκλήσεις που συναντώνται στη διαδικασία αυτή. Επιπλέον, αναφέρουμε 

τα χαρακτηριστικά που θα πρέπει να διέπουν έναν ηλεκτρονικό φάκελο υγείας ώστε να 

μπορεί να συμπεριλάβει γενετικά δεδομένα. Τέλος, γίνεται αναφορά στην κατάσταση 

που επικρατεί στην Ελλάδα όσον αφορά τη χρήση των ηλεκτρονικών φακέλων υγείας 

και την Ιατρική Ακριβείας.   
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Εισαγωγή 

Έξι και πλέον δεκαετίες αξιοσημείωτης προόδου στον τομέα της Πληροφορικής και 

συγκεκριμένα των υπολογιστών ήταν αρκετές ώστε τα μηχανήματα αυτά να εισέλθουν 

στο χώρο της Υγείας παρέχοντας βελτιωμένες δυνατότητες, από τη μία στην 

κατανόηση, τη διάγνωση και τη θεραπεία παθολογικών καταστάσεων, από την άλλη 

στην επικοινωνία και την ανταλλαγή αξιόπιστων πληροφοριών, στοιχεία καίριας 

σημασίας για τη δημόσια υγεία. 

Οι γνώσεις μας στην Ιατρική συνεχώς αυξάνονται. Νέες μέθοδοι και εργαλεία 

αναπτύσσονται, ενώ παράγεται όλο και περισσότερη πληροφορία. Επόμενο ήταν ο 

όγκος των νέων πληροφοριών που συνεχώς μεγαλώνει να πρέπει να αποθηκευτεί σε 

ηλεκτρονική μορφή. Όσον αφορά στα ιατρικά δεδομένα του κάθε ατόμου, 

δημιουργήθηκαν οι ηλεκτρονικοί φάκελοι υγείας, ένα εργαλείο που είναι άκρως 

βοηθητικό και απαραίτητο στη σύγχρονη Ιατρική.  

Υπάρχει μία διαρκής συζήτηση για το είδος των δεδομένων που μπορούν και πρέπει να 

ενσωματωθούν στο φάκελο αυτό. Δεδομένης της ανάπτυξης της Γονιδιωματικής, 

υπάρχει μεγάλο ενδιαφέρον αποθήκευσης γονιδιωματικών δεδομένων σε αυτόν. Η 

επιστήμη αυτή ωστόσο, είναι αρκετά σύγχρονη και, παρόλο που έχουν γίνει τέτοιες 

προσπάθειες ενσωμάτωσης, βασικά ηθικά, νομικά και κοινωνικά ζητήματα δεν έχουν 

αναλυθεί πλήρως.  

Στην παρούσα εργασία παρουσιάζουμε δεκαεπτά αμερικάνικα προγράμματα γενετικής 

ανάλυσης και ενσωμάτωσης των γενετικών δεδομένων στους ηλεκτρονικούς φακέλους 

υγείας των συμμετεχόντων, δύο από τα οποία με περισσότερες λεπτομέρειες ως προς 

τις διαδικασίες που ακολουθούν, εισάγοντας αρχικά τον αναγνώστη σε βασικές έννοιες 

των ηλεκτρονικών φακέλων υγείας και της Γονιδιωματικής. Πρόκειται για ένα σύστημα 

υγείας και νοσοκομεία, η πλειοψηφία των οποίων χρηματοδοτούνται από προγράμματα 

του National Institutes of Health για αυτό το σκοπό. Επιπλέον, με βάση τα 

προγράμματα αυτά και τη βιβλιογραφία αναφέρουμε τις προκλήσεις που 

αντιμετωπίζονται σε τεχνικό και ηθικό επίπεδο. Τέλος, παρουσιάζουμε τα στοιχεία που 

θα πρέπει να έχει ένας ηλεκτρονικός φάκελος υγείας και κάνουμε αναφορά στην 

κατάσταση που επικρατεί σε αυτό τον τομέα στην Ελλάδα. Υποστηρίζουμε ότι τον 

ηλεκτρονικό φάκελο πρέπει να διέπουν καθορισμένα τεχνικά χαρακτηριστικά, να είναι 

κρατικός αλλά βασισμένος σε πρότυπα που επιτρέπουν την ανταλλαγή δεδομένων 
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μεταξύ κρατών, με ισόβια χρήση, τηρώντας αυστηρές προϋποθέσεις ασφάλειας και 

ταυτόχρονα το πλαίσιο στο οποίο θα αναπτύσσεται να είναι νομικά προσδιορισμένο. 
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1. Σύστημα Ηλεκτρονικού Φακέλου Υγείας  

1.1. Ορισμός 

Οι οργανισμοί υγείας απαιτούν εργαλεία κατάλληλα για τη διαχείριση μεγάλου όγκου 

δεδομένων τόσο από διοικητικής όσο και από ιατρικής πλευράς. Οι ιατροί 

πρωτοβάθμιας φροντίδας και οι κλινικοί ιατροί χρειάζονται πρόσβαση στο ιστορικό 

των ασθενών τους για το σχεδιασμό της φροντίδας τους, τη χορήγηση της κατάλληλης 

θεραπείας και την εκπαίδευση των ασθενών και των οικογενειών τους. Από την άλλη, 

το διοικητικό προσωπικό απαιτεί τέτοιου είδους ηλεκτρονικά εργαλεία για την ποιοτική 

και οικονομική αξιολόγηση των υπηρεσιών που παρέχονται καθώς και τη διαχείριση 

προσωπικού, αποθεμάτων και τη λήψη αποφάσεων σχετικά με νέες επενδύσεις και 

συνεργασίες (Vogel & Perreault, 2006). 

Ένα μέσο επίτευξης των συνθηκών αυτών είναι η χρήση των πληροφοριακών 

συστημάτων. Σκοπός ενός πληροφοριακού συστήματος στον τομέα της υγείας είναι η 

διαχείριση όλων των πληροφοριών που χρειάζονται οι επαγγελματίες υγείας ώστε να 

εκτελέσουν αποτελεσματικά και αποδοτικά τα καθήκοντά τους. Πιο συγκεκριμένα, 

διευκολύνει την επικοινωνία και συντονίζει τη μεταξύ τους δράση τηρώντας αρχεία 

καταγραφής, ενώ παράλληλα υποστηρίζει διοικητικές και οικονομικές λειτουργίες για 

όλες τις υπηρεσίες που παρέχει ένας οργανισμός φροντίδας υγείας. Ένα πληροφοριακό 

σύστημα ενσωματώνει, οργανώνει και διαχειρίζεται μεγάλο όγκο κλινικών και 

οικονομικών δεδομένων που συλλέγονται από πλήθος χρηστών σε διάφορα 

περιβάλλοντα παρέχοντας στους επαγγελματίες υγείας, αλλά και σε όλο και 

περισσότερους ασθενείς, έγκαιρη πρόσβαση σε πλήρεις, ακριβείς και ενημερωμένες 

πληροφορίες καταχωρημένες σε εύχρηστη μορφή. (Vogel & Perreault, 2006). 

Οι επαγγελματίες στον κλάδο της Υγείας στοχεύουν στην ασφαλή, αποδοτική, έγκαιρη 

και εστιασμένη στον ασθενή υγειονομική περίθαλψη. Για να ικανοποιηθεί αυτή η 

συνθήκη απαιτείται άμεση πρόσβαση σε δεδομένα, όπως το ιστορικό του ασθενή, από 

τους παρόχους υγείας. Παραδοσιακά, τα δεδομένα αυτά καταγράφονταν στον ιατρικό 

φάκελο ή φάκελο υγείας του κάθε ασθενή χειρόγραφα, υπήρχαν σε ένα αντίγραφο και η 

διαθεσιμότητά τους ήταν περιορισμένη. Για το λόγο αυτό, έγινε αποδεκτό ότι ο 

καλύτερος τρόπος διαχείρισης όλων των δεδομένων που συνεχώς προκύπτουν γίνεται 

μέσα από ηλεκτρονικά εργαλεία, τα οποία επιτρέπουν την αποθήκευση, διαχείριση και 

κοινή χρήση πληροφοριών. Αναπτύχθηκε έτσι η έννοια του «Ηλεκτρονικού Φακέλου 

Υγείας», που όχι μόνο διευκολύνει την πρόσβαση στα ιατρικά δεδομένα κάθε 
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εγγεγραμμένου μέλους από οποιαδήποτε γεωγραφική τοποθεσία, αλλά και βελτιώνει τις 

διαδικασίες περίθαλψης και κατά συνέπεια του υγειονομικού συστήματος. 

Σύμφωνα με το Διεθνή Οργανισμό Πιστοποίησης (ISO) ως Ηλεκτρονικός Φάκελος 

Υγείας (ΗΦΥ) (Electronic Health Record, EHR) ορίζεται το σύνολο των πληροφοριών 

σε ηλεκτρονική μορφή που αφορούν την ευεξία, την υγεία και την υγειονομική 

περίθαλψη ενός ατόμου, οι οποίες αποθηκεύονται και διαβιβάζονται με ασφάλεια και 

είναι προσβάσιμες σε πολλαπλούς εξουσιοδοτημένους χρήστες. Χαρακτηρίζεται από 

ένα τυποποιημένο πρότυπο και πρωταρχικός σκοπός του είναι η υποστήριξη της 

συνεχούς, αποτελεσματικής και ποιοτικής ολοκληρωμένης υγειονομικής περίθαλψης 

(ISO 18308). Το σύστημα του ΗΦΥ μπορεί να χρησιμοποιηθεί σε όλες τις υπηρεσίες 

υγείας, από τον γενικό ιατρό της πρωτοβάθμιας φροντίδας έως μια ομάδα ειδικών 

ιατρών σε ένα τριτοβάθμιο νοσοκομείο. 

Οι ΗΦΥ χρησιμοποιούνται από διάφορους επαγγελματίες του τομέα υγείας, αλλά και 

από το διοικητικό προσωπικό. Μεταξύ των διαφόρων επαγγελματιών, καθένας από 

τους οποίους χρησιμοποιεί διαφορετικά στοιχεία του φακέλου είναι ιατροί, νοσηλευτές, 

φαρμακοποιοί, εργαστηριακό προσωπικό, ακτινολόγοι, ενώ οι ΗΦΥ μπορούν να 

χρησιμοποιηθούν παράλληλα από τους ασθενείς και τους γονείς τους (Häyrinen et al., 

2008).  

Υπάρχουν διάφοροι άλλοι όροι που χρησιμοποιούνται για να περιγράψουν τύπους 

καταγραφής δεδομένων υγείας σε ηλεκτρονική μορφή. Παρόλο που κάποιοι από αυτούς 

τους όρους χρησιμοποιούνται από ορισμένα πρότυπα και οργανισμούς, η χρήση τους 

δεν είναι ακριβής και ποικίλει μεταξύ χωρών ή τομέων υγείας (ISO 18308). Στην 

παρούσα εργασία γίνεται μια απλή αναφορά σε αυτούς, όπως αναφέρονται στο πρότυπο 

ISO 18308 και δε θα χρησιμοποιηθούν παρακάτω (ISO 18308). 

• Ηλεκτρονικός Ιατρικός Φάκελος - Electronic Medical Record (EMR): ειδική 

περίπτωση ΗΦΥ που περιορίζεται μόνο σε αμιγώς ιατρικά δεδομένα (π.χ. 

απουσιάζουν δεδομένα για τον τρόπο ζωής), χρησιμοποιείται περισσότερο στη 

βόρεια Αμερική.  

• Ηλεκτρονικός Φάκελος Ασθενή - Electronic Patient Record (EPR): ορίζεται, 

σύμφωνα με το Εθνικό Σύστημα Υγείας της Αγγλίας, ως ένα ηλεκτρονικό αρχείο 

της τακτικής υγειονομικής περίθαλψης ενός ατόμου, που παρέχεται κυρίως από ένα 

ίδρυμα (NHS:1998). 
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• Μηχανογραφημένος Φάκελος Ασθενών - Computerised Patient Record (CPR): 

χρησιμοποιείται κυρίως στις Η.Π.Α. και έχει ένα ευρύ φάσμα σημασιών 

συμπεριλαμβανομένων των EMR και EPR.  

• Ηλεκτρονικός Φάκελος Φροντίδας Υγείας - Electronic Health Care Record 

(EHCR): χρησιμοποιείται κυρίως στην Ευρώπη ως συνώνυμο του ΗΦΥ. 

• Εικονικός ΗΦΥ - Virtual EHR: δεν υπάρχει έγκυρος ορισμός, χρησιμοποιείται 

κυρίως εκαπιδευτικά. 

• Προσωπικός Φάκελος Υγείας - Personal Health Record (PHR): ελέγχεται από τον 

ασθενή και περιέχουν πληροφορίες που εισάγονται τουλάχιστον εν μέρει από 

αυτόν.  

• Ψηφιακός Ιατρικός Φάκελος - Digital Medical Record (DMR): διαδικτυακός 

φάκελος που διατηρείται από έναν πάροχο υγειονομικής περίθαλψης. 

• Μηχανογραφημένος Ιατρικός Φάκελος - Computerised Medical Record (CMR): 

αφορά τη σάρωση χειρόγραφων εγγράφων ασθενών. 

• Φάκελος Υγείας Πληθυσμούς - Population Health Record: περιέχει συγκεντρωτικά 

δεδομένα, τα οποία μπορούν να ληφθούν απευθείας από τους ΗΦΥ ή άλλες 

ηλεκτρονικές πηγές και χρησιμοποιείται για τη διαφύλαξη της δημόσιας υγείας και 

την ανάπτυξη πολιτικών υγείας. 

1.2. Σκοπός και πλεονεκτήματα χρήσης 

Ο ΗΦΥ περιλαμβάνει πολλές χρήσιμες δυνατότητες και χαρακτηρίζεται από αρκετά 

πλεονεκτήματα, τα σημαντικότερα από τα οποία παρουσιάζονται παρακάτω. Ο 

πρωταρχικός σκοπός του ΗΦΥ είναι η παροχή τεκμηριωμένων πληροφοριών για κάθε 

πολίτη/ασθενή, οι οποίες υποστηρίζουν την περίθαλψή του από έναν ή περισσότερους 

ιατρούς που συμβάλλουν στη φροντίδα του και τη μεταξύ τους επικοινωνία. Οι κύριοι 

δικαιούχοι είναι ο πολίτης/ασθενής και ο ιατρός. Κάθε άλλη χρήση μπορεί να θεωρηθεί 

δευτερεύουσα (ISO 18308). Δευτερεύουσες χρήσεις ενδεικτικά περιλαμβάνουν: 

• την απόδειξη της παρεχόμενης περίθαλψης ιατρικά και νομοθετικά, 

• τη διαχείριση ποιότητας μέσω συνεχούς παρακολούθησης, κλινικού ελέγχου, 

αξιολόγησης και διαπιστεύσεων, 

• την άντληση πληροφοριών για την εκπαίδευση, την έρευνα και τη βελτίωση της 

δημόσιας υγείας 
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• την ανάπτυξη πολιτικών υγείας μέσω της ανάλυσης περιπτώσεων 

• τη διαχείριση των υπηρεσιών υγείας και τη δίκαιη κατανομή των πόρων και 

• τη δίκαιη χρέωση/χρηματοδότηση/αποζημίωση. 

Ο Stanley Reiser (1991) υποστήριξε ότι «ο σκοπός ενός αρχείου ασθενών (patient 

record) είναι να υπενθυμίζει τις παρατηρήσεις, να ενημερώνει τους άλλους, να 

καθοδηγεί τους σπουδαστές, να συμβάλει στην απόκτηση γνώσεων, να παρακολουθεί 

την απόδοση και να δικαιολογεί τις παρεμβάσεις». Ο ΗΦΥ σχεδιάστηκε ακριβώς για να 

επιτύχει το στόχο της παραπάνω δήλωσης που δεν είναι άλλος από τη βελτίωση της 

υγείας του πληθυσμού, ξεπερνώντας τους περιορισμούς που θέτει ο χειρόγραφος 

φάκελος υγείας. 

Προσβασιμότητα. Ένα από τα σημαντικότερα πλεονεκτήματα που προσφέρει είναι η 

προσβασιμότητα που παρέχει, κυρίως μεταξύ των γιατρών. Σε έναν οργανισμό υγείας 

με πλήθος διαφορετικών τμημάτων, η ανταλλαγή χειρόγραφων ιατρικών πληροφοριών 

μεταξύ αυτών απαιτεί ειδική άδεια καθώς και επιπλέον κόπο και χρόνο για τον 

εντοπισμό και την ανάκτηση των εγγράφων, η συμπλήρωση των οποίων από το ιατρικό 

προσωπικό μπορεί να διαρκέσει και μέρες. Παρόμοιας και μεγαλύτερης δυσκολίας 

είναι και η μεταβίβαση των πληροφοριών μεταξύ διαφορετικών ιατρείων ή 

νοσοκομείων. Ωστόσο, όταν τα αρχεία είναι αποθηκευμένα σε ένα δίκτυο, όλοι οι 

εξουσιοδοτημένοι χρήστες μπορούν να έχουν πρόσβαση σε δεδομένα ασθενών ανά 

πάσα στιγμή, και μάλιστα, από οπουδήποτε καθώς είναι δυνατή η απομακρυσμένη 

είσοδος (Tang & McDonald, 2006). Η παραπάνω δυνατότητα είναι ιδιαίτερα σημαντική 

σε περιπτώσεις επειγόντων περιστατικών και μπορεί να αποβεί σωτήρια σε ορισμένες 

καταστάσεις, καθώς μπορεί να υπάρξει άμεση πληροφόρηση για το ιστορικό ή τη 

ληφθείσα φαρμακευτική αγωγή του ασθενή.  

Η εύκολη πρόσβαση στα δεδομένα ενός ασθενή συμβάλλει καθοριστικά στη σωστή 

καταγραφή και διαχείρισή τους. Η ύπαρξη συστημάτων κωδικοποίησης και η 

δυνατότητα αυτόματης ενσωμάτωσης εργαστηριακών δεδομένων υποβοηθά στην 

προσθήκη δεδομένων στον ηλεκτρονικό φάκελο. Έτσι, όλα τα δεδομένα είναι ακριβή, 

ενημερωμένα και με όλες τις λεπτομέρειες που απαιτούνται. 

Αποδοτικότητα. Ο ΗΦΥ περιέχει πληθώρα πληροφοριών για τον κάθε ασθενή. Άμεσα 

προκύπτει ότι ο όγκος αυτός των δεδομένων, εφόσον είναι συγκεντρωμένος και άμεσα 

διαθέσιμος, μπορεί να επιφέρει αξιοσημείωτη αύξηση στην αποδοτικότητα. Σε κάθε 

γιατρό είναι διαθέσιμες πληροφορίες όπως το οικογενειακό και παθολογικό ιστορικό 
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του ασθενή, η φαρμακευτική αγωγή που λαμβάνει ή λάμβανε στο παρελθόν, εξετάσεις 

που έχουν προηγηθεί, εργαστηριακά αποτελέσματα και άλλες, η συλλογή των οποίων 

συχνά ήταν ανέφικτη και σχεδόν πάντοτε χρονοβόρα. Το σύνολο των δεδομένων που 

παρέχει ο ΗΦΥ επιτρέπει στο γιατρό να εστιαστεί στον ασθενή πιο αποδοτικά, χωρίς να 

σπαταλά επιπλέον χρόνο για να εξάγει σωστά συμπεράσματα. 

Επιπλέον, ο ΗΦΥ συνέβαλε στη βελτίωση των θεραπειών και των κλινικών 

αποτελεσμάτων, καθώς μείωσε την ποσότητα των εξετάσεων, κυρίως μέσω της 

αποφυγής επανάληψής τους, επιτρέποντας στους κλινικούς ιατρούς να ανταλλάξουν 

πληροφορίες μεταξύ τους, ενώ σε ορισμένες περιπτώσεις συνέβαλε στη διαχείριση της 

φαρμακευτικής αγωγής του ασθενή, μειώνοντας σε υψηλό ποσοστό τις ανεπιθύμητες 

ενέργειες, γεγονότα που επίσης οδηγούν στην αύξηση της αποδοτικότητας (HIMSS 

2016, Hydari et al., 2014). 

Αναγνωσιμότητα. Αν αναλογιστεί κανείς τα όσα έχουν αναφερθεί για τις χειρόγραφες 

σημειώσεις των γιατρών, εύκολα μπορεί να εξάγει το συμπέρασμα ότι ένα επιπλέον 

πλεονέκτημα των ηλεκτρονικών σημειώσεων είναι η αναγνωσιμότητά τους. Τα 

δεδομένα οργανώνονται με συγκεκριμένη δομή, η μορφή τους είναι τυποποιημένη, 

χωρίς να εμπλέκει διαφορετικούς γραφικούς χαρακτήρες, τυχόν λάθη μπορούν να 

ανιχνευτούν και να διορθωθούν αυτόματα, ενώ το σύστημα σε ορισμένες περιπτώσεις 

μπορεί να προτρέψει το χρήστη να εισάγει επιπρόσθετες πληροφορίες. Η σημασία αυτή, 

φαίνεται από το γεγονός ότι σε δυσανάγνωστες χειρόγραφες σημειώσεις οφείλεται ένας 

υψηλός αριθμός ιατρικών λαθών και λαθών σε φαρμακευτικές αγωγές που έχει φτάσει 

και το 60% των λαθών σε ορισμένες περιπτώσεις (Center for the Advancement of 

Health, 2007). 

Κόστος. Η διαθεσιμότητα των πληροφοριών των ασθενών σε ηλεκτρονική μορφή 

μπορεί να μειώσει πλήθος δαπανών. Η υιοθέτηση των πληροφοριακών συστημάτων 

από τους οργανισμούς υγείας, παρά το γεγονός ότι στα αρχικά στάδια η επένδυση είναι 

δαπανηρή, σε βάθος χρόνου επιφέρει μειώσεις στα λειτουργικά έξοδα. Η χρήση των 

ΗΦΥ μειώνει κόστη που σχετίζονται με την εκτύπωση πληροφοριών σε χαρτί, την 

αποστολή αντιγράφων σε διαφορετικούς παρόχους και τη διατήρησή τους (Ewing & 

Cusick, 2004). Επιπλέον, οφέλη προέρχονται από την εξοικονόμηση δαπανών 

φαρμάκων, τη βελτίωση της αξιοποίησης των ακτινολογικών εξετάσεων, την καλύτερη 

καταγραφή των χρεώσεων και το μειωμένο αριθμό σφαλμάτων στις χρεώσεις (Wang et 

al., 2003). 
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Χρήση δεδομένων. Ένα ακόμα πλεονέκτημα των ΗΦΥ, που δε γίνεται εύκολα 

αντιληπτό, είναι η χρήση τους ως πηγή δεδομένων για τη διεξαγωγή επιστημονικών 

ερευνών. Η διαθεσιμότητα όγκου κλινικών δεδομένων από τη μία μπορεί να οδηγήσει 

σε ποσοτικές αναλύσεις για τον εντοπισμό καλών πρακτικών για την καλύτερη 

αντιμετώπιση υγειονομικών καταστάσεων. Από την άλλη, σε συνδυασμό με άλλες 

πηγές δεδομένων, όπως για παράδειγμα το ποσοστό χρήσης συγκεκριμένων φαρμάκων, 

μπορεί να συμβάλει στη βελτίωση της δημόσιας υγείας μέσω της καλύτερης 

παρακολούθησης κρουσμάτων ασθενειών και πιθανών βιολογικών απειλών (Aspden 

2004; Kukafka et al., 2007). 

1.3. Προκλήσεις 

Η χρήση των ηλεκτρονικών φακέλων υγείας διευκολύνει σε μεγάλο βαθμό τόσο τους 

επαγγελματίες υγείας όσο και τους ασθενείς/πολίτες. Ωστόσο, τους φέρνει 

αντιμέτωπους με ορισμένα ζητήματα τα οποία οφείλουν να ξεπεραστούν. 

Τα δεδομένα που αποθηκεύονται στον ΗΦΥ αποτελούν προσωπικά στοιχεία του 

ασθενή. Η ιδιωτικότητα, το δικαίωμα, με άλλα λόγια, του ατόμου να μην αποκαλύπτει 

πληροφορίες του σε άλλους, είναι μία πρόκληση που συναντάται συχνά στα 

πληροφοριακά/ηλεκτρονικά συστήματα. Οι πληροφορίες πρέπει να διατίθενται σε 

τρίτους είτε με τη σύμφωνη γνώμη του ασθενούς, είτε όπως καθορίζει η νομοθεσία. 

Αυτό δε σημαίνει ότι το ιατρικό προσωπικό δεν μπορεί να έχει το δικαίωμα πρόσβασης 

σε αυτές, αλλά, καθώς πρόκειται για ιατρικά στοιχεία, η κοινή χρήση τους οφείλει να 

γίνεται με εμπιστευτικότητα. Ταυτόχρονα, οι χρήστες οφείλουν να συμμορφώνονται σε 

τυπικούς κανόνες που αφορούν τη συμπλήρωση των στοιχείων, καθώς αυτά πρέπει να 

διακρίνονται για την ακεραιότητά τους. 

Πρόσβαση. Οι αρχές της ιδιωτικότητας, της εμπιστευτικότητας και της ακεραιότητας 

των δεδομένων διασφαλίζονται με τη συνθήκη της ελεγχόμενης πρόσβασης. Στη 

διαδικασία ελέγχου το πρώτο βήμα είναι η ταυτοποίηση του χρήστη, η οποία γίνεται με 

τη χρήση ενός μοναδικού για τον καθένα ονόματος, που συνήθως δημιουργείται 

αυτόματα από το σύστημα. Το δεύτερο βήμα είναι η πιστοποίησή του, η διαδικασία 

δηλαδή απόδειξης της ταυτότητάς του, η οποία γίνεται με κάτι που μόνο ο χρήστης 

γνωρίζει (π.χ. μυστικό κωδικό) ή κατέχει (π.χ. έξυπνη κάρτα) ή είναι (π.χ. δακτυλικό 

αποτύπωμα). Το τρίτο βήμα είναι η εξουσιοδότηση, η οποία καθορίζει το επιτρεπόμενο 

επίπεδο πληροφόρησης για κάθε χρήστη. Η πρόσβαση του καθενός είναι 

προκαθορισμένη και ανάλογη των δικαιωμάτων που έχει, καθώς μπορεί να 
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προσπελάσει μόνο τα δεδομένα που χρειάζεται για να εκπληρώσει τα δικά του 

καθήκοντα. Για παράδειγμα, τα καθήκοντα και οι ευθύνες του ιατρικού και του 

διοικητικού προσωπικού είναι διαφορετικά. Επομένως διαφορετικές θα είναι και οι 

πληροφορίες στις οποίες έχουν πρόσβαση. Το τέταρτο και τελευταίο βήμα αφορά τον 

έλεγχο και την καταγραφή των κινήσεων κάθε εξουσιοδοτημένου χρήστη στο σύστημα. 

Το γεγονός αυτό καθορίζει ότι καθένας είναι υπεύθυνος για τη σωστή χρήση των 

πληροφοριών και στοχεύει στον περιορισμό πρόσβασής τους σε δεδομένα που δε 

σχετίζονται με τη νόμιμη εργασία τους (AHIMA, 2012). 

Ασφάλεια. Πέραν της ελεγχόμενης πρόσβασης, τα συστήματα των ΗΦΥ είναι πιθανό 

να δεχτούν εξωτερικές απειλές που αφορούν θέματα ασφαλείας. Μία από αυτές, και 

ίσως η σημαντικότερη, είναι η παράνομη πρόσβαση από μη εξουσιοδοτημένους 

χρήστες (hacking), η οποία συνήθως στοχεύει στην παραποίηση, την καταστροφή ή την 

υποκλοπή δεδομένων. Ορισμένα μέτρα ασφαλείας που προστατεύουν την ακεραιότητα 

των δεδομένων είναι τα τείχη προστασίας (firewalls), τα λογισμικά προστασίας από 

ιούς (antivirus softwares) και τα λογισμικά ανίχνευσης εισβολών (intrusion detection 

softwares) (Harman et al., 2012). Παράλληλα, η ολοένα και αυξανόμενη χρήση 

προσωπικών κινητών συσκευών, που εύκολα μπορούν να κλαπούν, και η ποικιλία 

εφαρμογών που αποθηκεύουν τέτοιου είδους ιατρικά δεδομένα, δημιουργεί μεγαλύτερο 

κίνδυνο έκθεσής τους σε μη εξουσιοδοτημένους χρήστες. 

Ο σχεδιασμός ενός ολοκληρωμένου συστήματος προστασίας κρίνεται αναγκαίος για τη 

διασφάλιση τόσο των αποθηκευμένων πληροφοριών όσο και την ανταλλαγή τους. Η 

χρήση μέτρων προστασίας, όπως αυτά που αναφέρθηκαν προηγουμένως, και ισχυρών 

προτύπων ανταλλαγής πληροφοριών, όπως το HL7 (Health Level Seven International 

2013), οι τεχνικές κρυπτογράφησης των δεδομένων και η συμμόρφωση με τα ισχύοντα 

νομοθετικά πλαίσια που περιλαμβάνουν διάφορους κανονισμούς και πολιτικές περί 

ασφάλειας και προστασίας της ιδιωτικής ζωής στοχεύουν στην όσο το δυνατόν 

αυξημένη ασφάλεια στη χρήση των ΗΦΥ (Rezaeibagha et al., 2015). 

Ηθικά ζητήματα. Ως ακόλουθο των θεμάτων ασφαλείας, και εφόσον υπεισέρχονται οι 

έννοιες της ιδιωτικότητας, εμπιστευτικότητας και ακεραιότητας, προκύπτει το ηθικό 

ζήτημα. Η έννοια δεν πρέπει να συγχέεται με την προσωπική ηθική (morality) που 

αναφέρεται στο προσωπικό σύστημα αξιών και ηθικών επιλογών. Η ηθική (ethics) στην 

παρούσα εργασία αναφέρεται στους κανόνες κοινωνικής συμπεριφοράς.  
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Η άμεση ανάκτηση και η εύκολη ανταλλαγή πληροφοριών μέσω των ΗΦΥ βελτιώνουν 

μεν τη φροντίδα υγείας, αλλά δημιουργούν τον κίνδυνο αποκάλυψης πληροφοριών 

ιδιωτών ασθενών, αυξάνοντας τις ανησυχίες περί εμπιστευτικότητας και προστασίας 

της ιδιωτικής ζωής. Από τη μία, οι πληροφορίες αυτές μπορούν να αποκαλυφθούν 

συνειδητά σε άλλους επαγγελματίες υγείας που είτε εμπλέκονται στη φροντίδα του 

ασθενή (π.χ. ιατροί άλλων ειδικοτήτων) είτε όχι (π.χ. διοικητικό προσωπικό) ή σε 

φοιτητές για εκπαιδευτικούς σκοπούς. Από την άλλη, μπορεί να γίνει παραβίασή τους 

από μη εξουσιοδοτημένους χρήστες, παρά τα μέτρα ασφάλειας (Spagnolo & Refolo, 

2010).  

Η προστασία των προσωπικών δεδομένων δεν ήταν άτρωτη με τη χρήση χειρόγραφων 

αρχείων, όμως η εμπλοκή του ηλεκτρονικού συστήματος προσφέρει σίγουρα 

μεγαλύτερη ευελιξία στις παραβιάσεις (Sulmasy et al., 2017). Ένας λόγος που αυτό 

συμβαίνει είναι το γεγονός ότι η πρόσβαση είναι ευκολότερη. Μία απλή ηλεκτρονική 

παραβίαση μπορεί να επηρεάσει μεγάλο αριθμό ασθενών και να θεωρηθεί 

σημαντικότερη, σε σχέση με την παραβίαση χειρόγραφων αρχείων, στα οποία κάποιος 

μπορεί να έχει πρόσβαση σε ένα αρχείο τη φορά. Επιπλέον, η εξοικείωση των 

επαγγελματιών υγείας με τους κανόνες προφύλαξης των δεδομένων είναι συχνά σε 

χαμηλό επίπεδο, λόγω του ότι αποτελούν σύγχρονα τεχνολογικά εργαλεία. Παράλληλα, 

σε ορισμένες περιπτώσεις παρατηρείται η χρήση των δεδομένων για άλλους σκοπούς, 

πέραν της φροντίδας του ασθενούς, τις περισσότερες φορές εν αγνοία του. Σε κάποιες 

περιπτώσεις χρησιμοποιούνται για διαφημιστικούς κυρίως σκοπούς, όπως την 

προώθηση φαρμάκων σε συγκεκριμένες ομάδες ασθενών, ενώ σε άλλες για να 

εξαχθούν ερευνητικά αποτελέσματα, όπως για παράδειγμα στην αξιολόγηση 

φαρμάκων, γεγονός που λέγεται ότι μπορεί να επηρεάσει αρνητικά την ψυχολογία του 

ασθενή (Lo, 2006; Spagnolo & Refolo, 2010). Έρευνες και στην Ελλάδα δείχνουν ότι η 

πιθανότητα απόκτησης πρόσβασης τρίτων σε προσωπικά ιατρικά δεδομένα προκαλεί 

ανησυχίες τόσο στους επαγγελματίες υγείας όσο και στους πολίτες (Entzeridou et al., 

2018). 

Οι πληροφορίες για την υγεία είναι μία από τις πιο ευαίσθητες κατηγορίες δεδομένων. 

Πιθανή αποκάλυψή τους ενέχει σημαντικούς ηθικούς κινδύνους για το άτομο. Οι 

ρατσιστικές επιθέσεις, ο κοινωνικός αποκλεισμός, ο στιγματισμός και η απώλεια 

εργασίας δεν είναι καθόλου σπάνια φαινόμενα, ακόμα και στη χώρα μας, ενώ η άρνηση 

ασφάλισης ή η ασφάλιση με αυξημένο κόστος από ιδιωτικές εταιρίες σε άτομα με 

συγκεκριμένες ασθένειες ή αναπηρίες έρχονται να συμπληρώσουν τις επιβλαβείς για το 
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άτομο συνέπειες. Σε κάθε περίπτωση, οι ασθενείς πρέπει να νιώθουν ότι τα δεδομένα 

τους είναι ασφαλή. Διαφορετικά, ενδέχεται να αποκρύψουν σημαντικές πληροφορίες ή 

να αποφύγουν την ιατρική περίθαλψη φοβούμενοι όλα τα παραπάνω. 

1.4. Περιεχόμενο και δομή 

Ο ΗΦΥ, όπως διαπιστώνει κανείς, είναι κάτι παραπάνω από την ψηφιακή μορφή των 

χειρόγραφων φακέλων υγείας, που δημιουργούνταν από τον κάθε ιατρό έπειτα από μία 

επίσκεψη του ασθενή. Ο ΗΦΥ δημιουργήθηκε για να παρέχει με ασφάλεια κατανοητές 

και ολοκληρωμένες πληροφορίες για κάθε άτομο, οι οποίες προέρχονται από το σύνολο 

των αλληλεπιδράσεών του με όλους τους παρόχους και οργανισμούς Υγείας, από 

ιδιώτες και νοσοκομειακούς ιατρούς μέχρι διαγνωστικά εργαστήρια και φαρμακεία, 

καθώς και συστήματα για την ανταλλαγή πληροφοριών μεταξύ των πιστοποιημένων 

χρηστών και τη λήψη αποφάσεων. 

Για να είναι ωστόσο τα παραπάνω εφικτά, θα πρέπει να καθοριστούν επακριβώς οι 

δυνατότητες και το βασικό περιεχόμενο των ΗΦΥ. Οι πρώτες προσπάθειες έγιναν πριν 

από δύο τουλάχιστον δεκαετίες, όταν άρχισε να παίρνει μεγαλύτερη διάσταση η ανάγκη 

μείωσης των χειρόγραφων φακέλων, και οι απόψεις, ίσως μέχρι σήμερα, για το 

αναγκαίο περιεχόμενο των ΗΦΥ είναι πολυάριθμες. Υπάρχουν συστήματα ΗΦΥ τα 

οποία περιλαμβάνουν μία πληθώρα δεδομένων των ασθενών και άλλα στα οποία 

συμπληρώνονται μόνο συγκεκριμένα, όπως τα φάρμακα που χρησιμοποιούνται και τα 

αποτελέσματα εξετάσεων.  

Οι πρώτες κατηγοριοποιήσεις της δομής των συστημάτων ΗΦΥ γίνονταν με βάση το 

χρόνο, το πρόβλημα ή την προέλευση των πληροφοριών, στοιχεία που συνδυάζουν τα 

σημερινά συστήματα. Στο χρονικά προσδιορισμένο ηλεκτρονικό ιατρικό φάκελο τα 

δεδομένα παρουσιάζονται με χρονολογική σειρά. Στον προσδιορισμένο από το 

πρόβλημα φάκελο καταγράφονται σημειώσεις για το πρόβλημα που βρέθηκε στον 

ασθενή και το καθένα περιγράφεται σύμφωνα με υποκειμενικές πληροφορίες, 

αντικειμενικές πληροφορίες, την αξιολόγηση και το πλάνο που ακολουθείται. Τέλος, ο 

προσδιορισμένος από την προέλευση φάκελος διατάσσεται σύμφωνα με τη μέθοδο με 

την οποία αποκτήθηκαν οι πληροφορίες, όπως σημειώσεις από επισκέψεις, 

αποτελέσματα από ακτινογραφίες ή αιματολογικές εξετάσεις (Häyrinen et al., 2008). 

Στη βιβλιογραφία συναντά κανείς πολλές κατηγοριοποιήσεις σχετικά με τα στοιχεία 

που περιέχει ένας ΗΦΥ. Εμείς παρουσιάζουμε τα κυριότερα λαμβάνοντας υπόψη 
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ορισμένες μόνο δημοσιεύσεις (Spooner & Pesaturo, 2014, Pendergrass & Crawford, 

2018). Το πρώτο και βασικότερο σύνολο δεδομένων που απαντάται σε κάθε ΗΦΥ 

σχετίζεται με την ταυτοποίηση του ατόμου και περιέχει βασικά δημογραφικά στοιχεία. 

Σε αυτά προστίθενται επιπλέον δεδομένα που χαρακτηρίζουν το άτομο, όπως οι ζωτικές 

μετρήσεις, η καταγραφή κάποιας μόνιμης ή προσωρινής ασθένειας, τυχόν συμπτώματα 

και γενικότερα κάθε πληροφορία σε περιληπτική μορφή που μπορεί να είναι χρήσιμη. 

Το μεγαλύτερο μέρος φυσικά του ΗΦΥ καλύπτεται από τα ιατρικά δεδομένα του 

ατόμου. Περιλαμβάνονται κατάλογοι αλλεργιών, προβλημάτων, φαρμακευτικών 

αγωγών και εμβολιασμών. Επιπλέον μπορούν να αποθηκευτούν εργαστηριακά 

αποτελέσματα που προέρχονται από διάφορα τμήματα, όπως αποτελέσματα  

αιματολογικών εξετάσεων, καρδιογραφημάτων, υπερήχων ή τομογραφίες. Εξίσου 

σημαντικές είναι οι πληροφορίες που κατατάσσονται στο ιστορικό και αφορούν είτε το 

ιατρικό ιστορικό του ατόμου (ασθένειες, νοσηλείες, χειρουργεία κλπ.) είτε το 

οικογενειακό ιστορικό. Τα τελευταία χρόνια έχει προστεθεί σε αυτή την ενότητα το 

κοινωνικό ιστορικό που σχετίζεται με τον τρόπο ζωής του ατόμου (άσκηση, διατροφή, 

κάπνισμα, αλκοόλ κλπ.). 

Το παραπάνω περιεχόμενο δεν δομείται βάσει συγκεκριμένου προτύπου στον ΗΦΥ. 

Όπως αναφέρθηκε, ο τρόπος παρουσίασης των δεδομένων διαφέρει ανάλογα με την 

εταιρία, αν πρόκειται για εμπορικό λογισμικό ή το νοσοκομείο που το δημιουργεί. 

Ωστόσο, δεν υπάρχουν ουσιαστικές διαφορές. Τα δεδομένα κατηγοριοποιούνται και 

κάθε κατηγορία είναι μία διαφορετική καρτέλα ή ένας φάκελος στο περιβάλλον του 

ΗΦΥ. 

Τα δεδομένα σε ένα φάκελο μπορεί να είναι δομημένα ή αδόμητα 

(structured/unstructured data). Δομημένα ονομάζονται τα δεδομένα τα οποία υπάρχουν 

σε μορφή που μπορεί να διαβαστεί από τον υπολογιστή και έχουν συγκεκριμένη δομή 

και λεξιλόγιο, ενώ τα αδόμητα δεδομένα εμφανίζονται ως ελεύθερο 

κείμενο/σημειώσεις. Η δεύτερη μορφή μπορεί να περιέχει περισσότερες πληροφορίες 

και λεπτομέρειες, όμως είναι δύσχρηστες και δεν μπορούν να συμβάλλουν στα 

ηλεκτρονικά συστήματα λήψης αποφάσεων, που αναφέρονται στη συνέχεια (Overby et 

al., 2013). Στον Πίνακα 1, ο οποίος προέρχεται αυτούσιος από τους Abul-Husn & 

Kenny (2019), παρουσιάζονται οι μορφές, οι κατηγορίες και παραδείγματα δεδομένων. 
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Ο ΗΦΥ δεν παρέχει μόνο ένα δομημένο περιεχόμενο σχετικά με το άτομο, δεν είναι 

δηλαδή η ηλεκτρονική μορφή ενός χειρόγραφου φακέλου. Μέσω αυτού λειτουργούν 

διαδικασίες που υποστηρίζουν και διευκολύνουν το έργο των επαγγελματιών υγείας.   

Πίνακας 1: Δομή, κατηγορίες και παραδείγματα δεδομένων σε επίπεδο ασθενή διαθέσιμων 

στους ΗΦΥ (Abul-Husn & Kenny, 2019) 

Δομή και 

διαθεσιμότητα 

δεδομένων στον 

ΗΦΥ 

Κατηγορίες δεδομένων Παραδείγματα δεδομένων 

Δομημένα 

Δημογραφικά στοιχεία 

Ζωτικές μετρήσεις 

 

Αλλεργίες 

Κατάσταση εμβολιασμού 

Συνταγογραφήσεις & 

φαρμακευτικές αγωγές 

Εργαστηριακά αποτελέσματα 

Παραπεμπτικά 

Κωδικοί διαγνώσεων 

Κωδικοί διαδικασιών 

Ηλικία, φύλο, στοιχεία επικοινωνίας 

Ύψος, βάρος, καρδιακοί παλμοί, αρτηριακή 

πίεση, θερμοκρασία 

Περιβαλλοντικές, φαρμακευτικές παρενέργειες 

Εμβολιασμοί και ημερομηνίες  

Παρελθοντικές και τρέχουσες, δόσεις, 

συχνότητα 

Μετρήσεις κωδικοποιημένες κατά LOINC 

Εργαστηριακοί έλεγχοι, απεικονιστικά 

Κωδικοποιήσεις ICD 9 & 10  

Κωδικοποιήσεις CPT 

Ημι-δομημένα ή 

Ανάμεικτα (π.χ. 

αδόμητο κείμενο 

οργανωμένο σε 

καθορισμένη 

ενότητα) 

Λίστα προβλημάτων 

 

Ατομικό ιστορικό 

Οικογενειακό ιστορικό 

Αναφορές κλινικών ελέγχων 

Τα έως σήμερα σημαντικά προβλήματα υγείας 

(διαγνώσεις, συμπτώματα, ευρήματα) 

Ιατρικό, χειρουργικό, μαιευτικό κλπ. ιστορικό 

Ιατρικό ιστορικό 

Επεξηγήσεις εργαστηριακών, ακτινολογικών 

κ.α. ελέγχων 

Αδόμητα 

Κλινικές σημειώσεις Σημειώσεις προόδου, γνωματεύσεις, 

νοσοκομειακές εισαγωγές και εξαγωγές, 

σημειώσεις από ιατρικές επισκέψεις  

Άλλο 

Απεικονιστικά δεδομένα 

 

 

Σαρωμένα έγγραφα 

Ακτινογραφίες, αξονικές και μαγνητικές 

τομογραφίες, υπέρηχοι, 

ηλεκτροκαρδιογραφήματα 

Αποτελέσματα γονιδιακών ελέγχων, ιατρικά 

αρχεία από εξωτερικές πηγές 

Στοιχεία που 

συνήθως λείπουν 

Οικογενειακό ιστορικό 

 

 

Φαρμακευτική συμμόρφωση 

 

Εκθέσεις  

Τρόπος ζωής & συμπεριφορά 

Στοιχεία όπως ο βαθμός σοβαρότητας και η 

ηλικία έναρξης κάποιου ζητήματος, 

γενεαλογικά δέντρα 

Φαρμακευτικές αγωγές που ακολουθήθηκαν 

σωστά (δόση, συχνότητα) 

Κάπνισμα, ακτινοβολία, χημικά, μόλυνση 

Διατροφή, άσκηση, κατανάλωση αλκοόλ, 

προϊόντα καπνού, ψυχαγωγικά ναρκωτικά, 

συμπληρώματα 

LOINC: Logical Observation Identifiers Names and Codes (loinc.org), ICD 9 & 10: International Classification of 

Diseases 9 & 10 version (who.int/classifications/icd/en/), CPT: Current Procedural Terminology (ama-

assn.org/amaone/cpt-current-procedural-terminology) 
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Οι δυνατότητες αυτές είχαν αναφερθεί ήδη από νωρίς, αλλά έγιναν πιο δημοφιλείς 

κυρίως στις Η.Π.Α. υπό την προεδρία του Μπαράκ Ομπάμα. Συγκεκριμένα, το 2009 

υπογράφηκε η πράξη HITECH (Health Information Technology for Economic and 

Clinical Health Act), η οποία αποτελεί μέρος του «πακέτου κίνητρο» που αναφέρεται 

στη νομοθετική πράξη ARRA (American Recovery and Reinvestment Act), με σκοπό 

την υιοθέτηση πιστοποιημένων ΗΦΥ από τους παρόχους υγείας και «ουσιαστικής 

χρήσης» τους, η οποία περιλαμβάνει ορισμένες λειτουργίες που συνδέονται με τη 

μείωση των σφαλμάτων και τον περιορισμό του κόστους. Σύμφωνα με τον κανονισμό 

αυτό (“Meaningful use”), όπως παρουσιάζεται από τους Blumenthal και Tavenner 

(2010) και με βάση το άρθρο των Menachemi και Collum (2011) οι εν λόγω 

λειτουργίες είναι οι εξής: 

• η διαδικασία ανταλλαγής πληροφοριών (health information exchange, HIE), 

• το σύστημα ηλεκτρονικών παραπεμπτικών (Computerized Physician Order Entry 

System, CPOE) και 

• τα συστήματα λήψης αποφάσεων (clinical decision support system, CDS). 

Εφόσον τα δεδομένα του ασθενή είναι διαθέσιμα ηλεκτρονικά, ο ΗΦΥ διευκολύνει την 

κοινή τους χρήση και η διαδικασία HIE αναφέρεται στην ανταλλαγή πληροφοριών 

υγείας σε επίπεδο ασθενή μεταξύ των πληροφοριακών συστημάτων διαφορετικών 

οργανισμών υγείας. Παραδοσιακά, αυτό επιτυγχάνονταν με την αποστολή φαξ ή 

αλληλογραφίας μεταξύ των παρόχων υγείας, γεγονός το οποίο καθιστά δύσκολη την 

πρόσβαση σε "πραγματικό χρόνο" όταν και όπου χρειάζεται. Η ηλεκτρονική κοινή 

χρήση μπορεί να οδηγήσει σε πιο αποδοτική οικονομικά φροντίδα υγείας, μειώνοντας 

περιττές και δαπανηρές εξετάσεις υγείας επειδή ένας πάροχος δεν έχει πρόσβαση σε 

κλινικές πληροφορίες που έχει καταγράψει άλλος πάροχος. Παράλληλα, η διαδικασία 

αυτή είναι χρήσιμη για την ανάλυση της υγείας του πληθυσμού, καθώς μπορούν να 

συγκεντρωθούν εύκολα δεδομένα υγείας προς αξιοποίησή τους. 

Τα συστήματα CPOE αποτελούν την ηλεκτρονική υποστήριξη των παρόχων υγείας σε 

ό, τι αφορά τις εργαστηριακές εξετάσεις και φαρμακευτικές αγωγές που προτείνει ο 

επαγγελματίας υγείας. Η μηχανοργάνωση της διαδικασίας παραγγελίας φαρμάκων και 

εργαστηριακών εξετάσεων εξαλείφει δυνητικά επικίνδυνα ιατρικά σφάλματα και 

καθιστά την διαδικασία παραγγελίας πιο αποτελεσματική, διότι το προσωπικό των 

φαρμακείων και το νοσηλευτικό προσωπικό δε χρειάζεται να ζητήσει διευκρινίσεις ή 

πληροφορίες που λείπουν από δυσανάγνωστες ή ελλιπείς παραγγελίες. Η χρήση ενός 

συστήματος CPOE, ειδικά σε συνδυασμό με ένα σύστημα CDS, μπορεί να έχει ως 
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αποτέλεσμα τη βελτίωση της αποτελεσματικότητας και της αποδοτικότητας της 

υγειονομικής περίθαλψης. 

Τα συστήματα CDS έχουν σχεδιαστεί με σκοπό να παρέχουν πληροφορίες και 

υποστήριξη τόσο στον επαγγελματία υγείας όσο και σε άλλους παρόχους φροντίδας 

σχετικά με την κατάσταση ενός συγκεκριμένου ασθενή. Τα συστήματα αυτά 

ενσωματώνονται στο σύστημα των ΗΦΥ για να επωφεληθούν από τον όγκο δεδομένων 

που ήδη υπάρχουν. Περιλαμβάνουν λειτουργίες όπως την παροχή των πιο πρόσφατων 

πληροφοριών σχετικά με ένα φάρμακο, προειδοποιήσεις για αλληλεπιδράσεις των 

φαρμάκων που λαμβάνει ο ασθενής ή τυχόν παρενέργειες μιας αγωγής στον ασθενή. 

Με την ολοένα και αυξανόμενη χρήση των συστημάτων αυτών, μπορεί κανείς να 

αναμένει αποφυγή ορισμένων ιατρικών λαθών καθώς και αποτελεσματικότερη και 

ασφαλέστερη παροχή φροντίδας. Τα συστήματα λήψης αποφάσεων είναι μία 

δυνατότητα που συνεχώς αναπτύσσεται, καθώς παίζουν σημαντικό ρόλο στην 

ανάπτυξη της Ιατρικής του μέλλοντος που βασίζεται σε στοχευμένες και 

εξατομικευμένες θεραπευτικές διαδικασίες. 

1.5. Πρότυπα  

Τίποτα από τα παραπάνω δε θα ήταν εφικτό αν δεν ακολουθούνταν ορισμένοι κανόνες 

κωδικοποίησης ή πρότυπα (π.χ. ορολογίας ή επικοινωνίας) που επιτρέπουν τη 

διαλειτουργικότητα των πληροφοριακών συστημάτων. Τα πρότυπα έχουν καθιερωθεί 

σε όλους τους τομείς της σύγχρονης ζωής και η ανάγκη χρήσης τους φαίνεται και στις 

υπηρεσίες υγείας. Για την πληρότητα ενός ηλεκτρονικού φακέλου και τη δυνατότητα 

ανταλλαγής δεδομένων μεταξύ αυτού και άλλων πληροφοριακών συστημάτων έχουν 

αναπτυχθεί διάφορα πρότυπα τυποποίησης τα οποία χρησιμοποιούνται παγκοσμίως.  

Ένα από τα σημαντικότερα και ίσως το πιο διαδεδομένο πρότυπο επικοινωνίας είναι το 

HL7, που ανέπτυξε ο ομώνυμος αμερικάνικος οργανισμός Health Level International. 

Μέσω αυτού, μπορεί να γίνει ανταλλαγή πληροφοριών μέσω μηνυμάτων μεταξύ 

πληροφοριακών συστημάτων, ακόμα και ετερογενών. Συνδέει τόσο κλινικές 

διαδικασίες (π.χ. μεταφορά κλινικών εξετάσεων) όσο και διοικητικές (π.χ. οικονομικά 

στοιχεία), υποστηρίζεται από όλα σχεδόν τα λογισμικά, ενώ συνεχώς αναβαθμίζεται 

δημιουργώντας νέες λειτουργίες που απαιτεί η εποχή. Η διαδικασία ανταλλαγής 

πληροφοριών που αναφέρθηκε προηγουμένως χρησιμοποιεί μηνύματα HL7 

(https://www.hl7.org/). 
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Άλλου είδους πρότυπα που απαιτούνται αφορούν την ορολογία που πρέπει να 

χρησιμοποιείται ώστε να υπάρχει ομοιογένεια. Η κωδικοποίηση των κλινικών 

δεδομένων είναι εξαιρετικά σημαντική ακόμα και για τον απλό λόγο της αποφυγής 

λαθών στη διαχείριση δεδομένων. Παρακάτω εμφανίζονται ορισμένες κωδικοποιήσεις 

που αφορούν διάφορα στοιχεία: 

• ICD-10 (International Classification of Diseases version 10): είναι σύστημα 

κατηγοριοποίησης όλων των νοσολογικών οντοτήτων, γεγονός που σημαίνει ότι 

κάθε αντικείμενο αποτελεί στοιχείο μιας ιεραρχίας. Αποτελεί τη δέκατη, και πιο 

πρόσφατη, έκδοση της Διεθνούς Στατιστικής Ταξινόμησης των Νόσων και των 

Σχετικών Προβλημάτων Υγείας. Την εποπτεία της ταξινόμησης ICD έχει ο 

Παγκόσμιος Οργανισμός Υγείας, ενώ η διαδικασία αυτή ξεκίνησε ως η πρώτη 

προσπάθεια καταγραφής των αιτιών θανάτου 

(https://www.who.int/classifications/icd/en/) 

• SNOMED-CT (Systematized Nomenclature of Medicine - Clinical Terms): η 

Συστηματοποιημένη Ονοματολογία της Ιατρικής – Κλινικών Όρων αποτελεί 

ταξινόμηση που συσχετίζει κλινικούς όρους, που έχει ήδη ταξινομήσει, μεταξύ 

τους (διαγνώσεις, κλινικά ευρήματα, συμπτώματα κ.α.) (http://www.snomed.org/). 

• LOINC (Logical Observation Identifiers Names and Codes): αποτελεί βάση 

δεδομένων και πρότυπο για την αναγνώριση ιατρικών εργαστηριακών ευρημάτων. 

Είναι ελεύθερο και χρησιμοποιείται όλο και περισσότερο, και από άλλα πρότυπα, 

όπως το HL7 (https://loinc.org/). 

• DRGs (Diagnosis Related Group): το σύστημα ομοιογενών διαγνωστικών ομάδων, 

το οποίο υιοθετήθηκε τα τελευταία χρόνια στη χώρα μας, ομαδοποιεί τους τύπους 

θεραπευτικής αγωγής με παρόμοιο κόστος νοσηλείας, ώστε να διευκολύνεται η 

διαδικασία αποζημίωσης των νοσοκομείων 

(http://www.dhcs.ca.gov/provgovpart/pages/DRG.aspx). 

Καθώς όλο και περισσότεροι οργανισμοί υγειονομικής περίθαλψης, ιδιωτικοί και 

δημόσιοι, ξεκίνησαν να υιοθετούν το ηλεκτρονικό σύστημα των φακέλων υγείας, η 

συζήτηση σχετικά με το περιεχόμενο αυτών αποκτούσε περισσότερο ενδιαφέρον. 

Ωστόσο, το φλέγον ζήτημα την εποχή εκείνη στην επιστημονική, και όχι μόνο, 

κοινότητα ήταν η ολοκλήρωση της χαρτογράφησης του ανθρώπινου γονιδιώματος. Το 

επίτευγμα αυτό αύξησε τις προσδοκίες για την ανακάλυψη νέων βιολογικών 
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μονοπατιών και τη διερεύνηση του τρόπου με τον οποίο γενετικές μεταβολές 

επηρεάζουν διάφορες νόσους, θέτοντας με τον τρόπο αυτό βάσεις για την ιατρική του 

μέλλοντος. 
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2. Από το γονίδιο στην Ιατρική Ακριβείας 

Αναμφίβολα οι δεκαετίες που διανύουμε έχουν χαρακτηριστεί από τις ραγδαίες 

εξελίξεις στην επιστήμη της Γονιδιωματικής, την προσπάθεια συμβολής της στη 

διάγνωση και θεραπεία ασθενειών, καθώς και την ανάγκη ταχύτερης εξέλιξης 

τεχνολογικών και πληροφοριακών συστημάτων για την υποστήριξη των 

αποτελεσμάτων που η επιστήμη αυτή προσφέρει με αυξανόμενους ρυθμούς. Τα 

τελευταία χρόνια έχει αυξηθεί η χρήση βιολογικών και ιατρικών όρων, που πριν λίγες 

δεκαετίες απουσίαζαν εντελώς, για να καλύψουν τις ανάγκες που έχουν προκύψει. Στο 

κεφάλαιο αυτό, θα αναλύσουμε μερικά από αυτά τα στοιχεία, χωρίς φυσικά να 

παραλείψουμε το σημαντικότερο επίτευγμα που αποτέλεσε τη βάση για όλες τις 

εξελίξεις που ακολούθησαν και δεν είναι άλλο από την αλληλούχιση του ανθρώπινου 

γονιδιώματος. 

2.1. Γενετικό υλικό, Γονιδιωματική και Πρόγραμμα του Ανθρώπινου 

Γονιδιώματος 

Πριν προχωρήσουμε, θα ήταν συνετό να εξηγήσουμε ορισμένες έννοιες με τις οποίες 

ενδεχομένως να μην είναι αρκετά εξοικειωμένος ο αναγνώστης. Στις αρχές τις 

δεκαετίας του 1950 ανακαλύφθηκε η δομή του DNA (δεοξυριβονουκλεϊκό οξύ), η 

λεγόμενη διπλή έλικα. Το ίδιο το μόριο ανακαλύφθηκε αρκετές δεκαετίες νωρίτερα, 

αλλά η τρισδιάστατη απεικόνισή του συνέβαλε στην απόκτηση γνώσεων σχετικά με τον 

τρόπο αποθήκευσης και μεταβίβασης της πληροφορίας από κύτταρο σε κύτταρο και 

από γενιά σε γενιά. Στο DNA είναι αποθηκευμένη όλη η γενετική πληροφορία σε 

λειτουργικές μονάδες που ονομάζονται γονίδια. Κάθε γονίδιο καθορίζει ένα 

χαρακτηριστικό του οργανισμού. Η ποσότητα του DNA είναι σταθερή σε κάθε 

οργανισμό και ίδια σε όλα τα σωματικά κύτταρα ενός οργανισμού, ενώ οι γαμέτες 

(ωάρια και σπερματοζωάρια) έχουν τη μισή ποσότητα γενετικού υλικού (καθώς 

ενώνονται προς δημιουργία του ζυγωτού). Το δίκλωνο μόριο DNA βρίσκεται στον 

πυρήνα των κυττάρων με τη μορφή χρωμοσωμάτων, δηλαδή τεμαχισμένο, 

αναδιπλωμένο με πρωτεΐνες και όσο το δυνατόν περισσότερο συσπειρωμένο. Σε ένα 

σωματικό κύτταρο συναντάμε 46 χρωμοσώματα σε ζεύγη, 23 πατρικής και 23 μητρικής 

προέλευσης, από τα οποία τα 44 είναι αυτοσωμικά (μορφολογικά ίδια σε αρσενικά και 

θηλυκά άτομα) και το 23ο ζεύγος φυλετικά (από τα οποία καθορίζεται το φύλο του 

ατόμου). 
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Σε επίπεδο ατόμου κάθε γονίδιο ή, καλύτερα, γονιδιακός τόπος υπάρχει σε δύο 

αντίγραφα (ένα μητρικής και ένα πατρικής προέλευσης), τα οποία ονομάζονται 

αλληλόμορφα, και είναι είτε πανομοιότυπα είτε διαφορετικά. Σε επίπεδο πληθυσμού, 

αν κανείς εξετάσει διαφορετικά άτομα, οι εκδοχές μπορεί να είναι περισσότερες από 

δύο. Η γονιδιακή ποικιλομορφία αυξάνεται όταν, αντί για γονίδια, αναφερόμαστε σε 

μοναδικές νουκλεοτιδικές θέσεις που έχουν αλληλόμορφα, οι οποίοι είναι γνωστές ως 

σημειακοί νουκλεοτιδικοί πολυμορφισμοί (single nucleotide polymorphisms, SNP). Η 

επίδραση της ποικιλομορφίας σε φαινοτυπικό επίπεδο (το πώς εκδηλώνονται τα 

αλληλόμορφα) μέσω της εμφάνισης κάποιας παθολογικής κατάστασης εξαρτάται από 

τη θέση στην οποία εντοπίζεται ένα SNP και την τοπική του πυκνότητα (Bush & 

Moore, 2012).  

Η έκφραση ενός γονιδίου επιτυγχάνεται από τη σύνθεση της αντίστοιχης πρωτεΐνης για 

την οποία είναι υπεύθυνο. Ο σύνδεσμος μεταξύ των δύο είναι το RNA (ριβονουκλεϊκό 

οξύ), η χημική δομή του οποίου, μοιάζει με αυτή του DNA, αλλά στους περισσότερους 

οργανισμούς είναι μονόκλωνο μόριο. Η διαδικασία που αφορά τη σχέση των μορίων 

αυτών περιγράφεται από το κεντρικό δόγμα της Βιολογίας, σύμφωνα με το οποίο το 

απαραίτητο τμήμα του DNA αντιγράφεται, στη συνέχεια μεταγράφεται, μεταφέρεται 

δηλαδή στο RNA και αυτό με τη σειρά του μεταφράζεται, οδηγείται δηλαδή στην 

πρωτεϊνοσύνθεση. Φυσικά έχουν ανακαλυφθεί επιπλέον τρόποι ροής της γενετικής 

πληροφορίας, με τους οποίους όμως δε θα ασχοληθούμε καθώς δε συναντώνται στον 

άνθρωπο. Η σωστή ή λανθασμένη ή καθόλου σύνθεση των πρωτεϊνών καθορίζει την 

πλειοψηφία των διαφορών μεταξύ των ατόμων ή της υγιούς από την παθολογική 

κατάσταση. Επίσης οι μεταλλάξεις του γενετικού υλικού, δηλαδή οι τυχαίες αλλαγές 

στην αλληλουχία του DNA, μπορούν να επιφέρουν αλλαγές στην αλληλουχία της 

πρωτεΐνης και αυτή να γίνεται μη λειτουργική. Η δρεπανοκυτταρική αναιμία, για 

παράδειγμα, αποτελεί μία σοβαρή αιμολυτική πάθηση που χαρακτηρίζεται από την 

τάση των ερυθροκυττάρων να αποκτούν ένα ιδιαίτερα ανώμαλο σχήμα υπό συνθήκες 

χαμηλής πίεσης οξυγόνου. Η αντικατάσταση ενός νουκλεοτιδίου οδηγεί σε 

αντικατάσταση συγκεκριμένου αμινοξέου σε μία πρωτεϊνική αλυσίδα της 

αιμοσφαιρίνης και όταν αυτό συμβαίνει και στα δύο αλληλόμορφα (ομοζυγωτία) 

εμφανίζεται η πάθηση. Οι ετεροζυγώτες θεωρούνται φορείς και είναι κατά κανόνα 

φυσιολογικοί.  
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Εικόνα 1: Το κεντρικό δόγμα της Βιολογίας 

Ο επιστημονικός κλάδος που περιλαμβάνει την ανάπτυξη και την εφαρμογή 

καινοτόμων τεχνολογιών και στρατηγικών χαρτογράφησης και αλληλούχισης, καθώς 

και υπολογιστικών μεθόδων με σκοπό την ανάλυση ολόκληρων γονιδιωμάτων 

ονομάζεται Γονιδιωματική. Με τον όρο γονιδίωμα αναφερόμαστε στο σύνολο των 

γονιδίων ενός οργανισμού, ενώ αλληλούχιση είναι η καταγραφή των αζωτούχων 

βάσεων (το μόνο τμήμα που μεταβάλλεται στην αλυσίδα) που περιέχονται στη μια από 

τις δύο όμοιες αλυσίδες. Η Γονιδιωματική περιλαμβάνει τρία διακριτά πεδία (Russel, 

2006): 

1. τη δομική γονιδιωματική η οποία αφορά τη γενετική χαρτογράφηση και την 

αλληλούχιση ολόκληρων γονιδιωμάτων,  

2. τη λειτουργική γονιδιωματική η οποία εστιάζεται στην εκτενή ανάλυση της 

λειτουργίας των γονιδιακών και μη γονιδιακών αλληλουχιών σε ολόκληρα 

γονιδιώματα και  

3. τη συγκριτική γονιδιωματική η οποία ασχολείται με τη σύγκριση ολόκληρων 

γονιδιωμάτων διαφορετικών ειδών με στόχο την κατανόηση των λειτουργιών κάθε 

γονιδιώματος καθώς και  των εξελικτικών τους σχέσεων.  

Για την αποφυγή λαθών, η Γονιδιωματική είναι διαφορετικός κλάδος από τη Γενετική, 

καθώς αντικείμενο μελέτης της δεύτερης είναι η κληρονομικότητα, η μοριακή φύση 

των γονιδίων και η κατανομή και συμπεριφορά τους σε επίπεδο πληθυσμού (Russel, 

2006). Μία γενετική πληροφορία αφορά ένα συγκεκριμένο γονίδιο ή γενετικό τόπο και 

τα χαρακτηριστικά αυτού.  

Το πρώτο γονιδίωμα που αλληλουχήθηκε εξ ολοκλήρου ήταν το κυκλικό γονιδίωμα του 

ανθρώπινου μιτοχονδρίου, το 1981. Η αλληλούχιση ολόκληρου του ανθρώπινου 

γονιδιώματος, το οποίο είναι 200.000 φορές μεγαλύτερο από το μιτοχονδριακό, 

προτάθηκε το 1986 και μια παγκόσμια προσπάθεια, που ονομάστηκε Πρόγραμμα του 

Ανθρώπινου Γονιδιώματος (HGP, Human Genome Project), ξεκίνησε τον Οκτώβριο 

του 1990, με αναμενόμενη διάρκεια τα 15 χρόνια και αρχικό προϋπολογισμό 3 

δισεκατομμύρια δολάρια. Στόχοι αυτού του σημαντικού ερευνητικού επιτεύγματος 

ήταν:  

• να αναγνωριστούν όλα τα γονίδια του ανθρώπου, 
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• να προσδιοριστεί η αλληλουχία των τριών δισεκατομμυρίων ζευγών βάσεων DNA 

που αποτελούν το ανθρώπινο γονιδίωμα, 

• να αποθηκευτούν οι πληροφορίες που θα συλλεχθούν σε δημόσιες βάσεις 

δεδομένων, 

• να αναπτυχθούν ειδικά εργαλεία για την ανάλυση των δεδομένων, 

• να επιτευχθεί η μεταφορά παρόμοιων τεχνολογιών στον ιδιωτικό τομέα και 

• να προσδιοριστούν τα ηθικά, νομικά και κοινωνικά θέματα που ίσως προκύψουν 

από αυτή την έρευνα (Russel, 2006). 

Για να επιτευχθούν οι παραπάνω στόχοι στο πρόγραμμα συμπεριλήφθηκαν παράλληλες 

μελέτες αλληλούχισης γονιδιωμάτων διαφόρων άλλων σημαντικών οργανισμών-

μοντέλων, οι οποίοι χρησιμοποιούνται συχνά σε έρευνες, όπως το βακτήριο Escherichia 

coli ή το εργαστηριακό ποντίκι Mus musculus.  

Την ιδέα συνέλαβε η κυβέρνηση των Ηνωμένων Πολιτειών και η χρηματοδότηση του 

προγράμματος έγινε κυρίως από αυτή μέσω του Υπουργείου Ενέργειας (DOE, 

Department of Energy) και των Εθνικών Ινστιτούτων Υγείας (NIH, National Institutes 

of Health). Εκτός των Ηνωμένων Πολιτειών, η Κίνα, η Ιαπωνία, η Γαλλία, το Ηνωμένο 

Βασίλειο και η Γερμανία ξεκίνησαν παρόμοια προγράμματα με κοινό συντονισμό από 

ένα διεθνή οργανισμό που ονομάστηκε Οργάνωση του Ανθρώπινου Γονιδιώματος 

(HUGO, Human Genome Organization). 

Στην ολοκλήρωση του προγράμματος 2 χρόνια νωρίτερα από τον προβλεπόμενο 

συνέβαλε καθοριστικά ο ιδιωτικός τομέας. Η εταιρία Celera Genomics δημιουργήθηκε 

το 1998 με σκοπό την ολοκλήρωση της αλληλούχισης σε 3 μόλις χρόνια με κόστος 300 

εκατομμύρια δολάρια. 

Το προσχέδιο του ανθρώπινου γονιδιώματος ανακοινώθηκε το 2001 από το HGP και 

την Celera στα περιοδικά Nature και Science αντίστοιχα, ενώ το 2003 ολοκληρώθηκε 

επίσημα η προσπάθεια αυτή.  

Η μέθοδος αλληλούχισης που χρησιμοποιήθηκε στο πρόγραμμα αυτό άρχισε να 

αντικαθίσταται λίγο πριν την ολοκλήρωσή του. Οι μέθοδοι που αναπτύχθηκαν και 

ονομάστηκαν επόμενης ή δεύτερης γενιάς (2nd or Next-Generation Sequencing, NGS) 

επέτρεπαν πιο άμεση, γρήγορη και παράλληλη αλληλούχιση πολλών διαφορετικών 

τμημάτων του γονιδιώματος. Τα μηχανήματα που αναπτύχθηκαν συνέβαλαν σημαντικά 

στην ανάπτυξη της μεθόδου αυτής, η οποία έφερε επανάσταση στην ανάλυση της 
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αλληλουχίας του DNA. Ωστόσο, ήδη έχουν κάνει την εμφάνισή τους οι μέθοδοι και τα 

μηχανήματα τρίτης γενιάς, τα οποία διαβάζουν νουκλεοτιδικές αλληλουχίες στο 

επίπεδο του μορίου, χωρίς να απαιτείται η θραύση και η επιπλέον ενίσχυση του προς 

επεξεργασία υλικού. Από τις πρώτες προσπάθειες μέχρι σήμερα έχει αλληλουχηθεί το 

γονιδίωμα αμέτρητων οργανισμών, ενώ πλέον ο καθένας μπορεί με αρκετά χαμηλό 

κόστος να ζητήσει την αλληλούχιση του δικού του γονιδιώματος. 

Η χαρτογράφηση του ανθρώπινου γονιδιώματος παρέχει έναν πλήρη κατάλογο όλων 

των γονιδίων του ανθρώπου, πληροφορίες σχετικά με τη δομή και τη θέση τους, καθώς 

και εκατομμύρια παραλλαγές τμημάτων της αλληλουχίας του DNA, που 

παρατηρούνται μεταξύ των ανθρώπων. Έτσι καθίσταται δυνατή η σύγκριση μιας 

αλληλουχίας με την αλληλουχία αναφοράς ή οποιαδήποτε άλλη.  

2.2. Γονιδιωματική Ιατρική, Φαρμακογονιδιωματική και δεδομένα οmics  

Η παγκόσμια προσπάθεια για την αλληλούχιση των 3 δισεκατομμυρίων βάσεων του 

DNA στο ανθρώπινο γονιδίωμα θεωρείται από πολλούς ως ένα από τα πιο φιλόδοξα 

επιστημονικά επιτεύγματα όλων των εποχών και πολλοί το συγκρίνουν ακόμα και με τη 

διάσπαση του ατόμου ή την προσεδάφιση στο φεγγάρι (www.genome.gov). Στα χρόνια 

που μεσολάβησαν από τότε, η Γονιδιωματική συνέβαλε σε σημαντικό βαθμό στον 

τομέα της Ιατρικής. 

Τον πρώτο καιρό η επιστημονική κοινότητα εστιάστηκε κυρίως στη βασική έρευνα 

ώστε να αποκτηθούν οι απαραίτητες γνώσεις που αργότερα θα οδηγούσαν στην 

εφαρμογή τους για τη βελτίωση της ανθρώπινης υγείας. Εκτιμάται ότι χρειάζεται να 

μεσολαβήσουν 17 χρόνια ώστε να υιοθετηθεί μία επιστημονική ανακάλυψη στον 

κλινικό τομέα (Institute of Medicine, 2001). Άλλωστε, πέραν των ερευνητικών 

διαδικασιών δε θα πρέπει να αμελούνται άλλα θέματα που παίζουν μεγάλο ρόλο σε 

τέτοιες δραστηριότητες, όπως πολιτικές χάραξης, νομικά, ηθικά και άλλα ζητήματα, 

στα οποία θα γίνει αναφορά παρακάτω. 

Η κατανόηση της πολυπλοκότητας του γονιδιώματος οδήγησε στην κατανόηση 

πληθώρας γονιδιακών νόσων, που ήταν ήδη γνωστό ότι οφείλονται σε μεταλλάξεις, 

κληρονομήσιμες ή μη (Green & Guyer, 2011). Αποκαλύφθηκαν νέα στοιχεία σχετικά 

με την ποικιλομορφία του ανθρώπινου γονιδιώματος που μέχρι τότε δεν υπήρχε η 

δυνατότητα να εξηγηθούν. 
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Οι προσπάθειες για την ολοένα και αυξανόμενη χρήση πληροφοριών που προέρχονται 

από τα γονιδιωματικά δεδομένα με σκοπό να καθοδηγήσουν τη λήψη ιατρικών 

αποφάσεων οδήγησε στην καθιέρωση του όρου «Γονιδιωματική Ιατρική». Η 

αλληλούχιση ολόκληρου του γονιδιώματος του ανθρώπου και η ανάλυση αρκετών 

προτύπων γονιδιακής έκφρασης καθιστούν δυνατή την πρόβλεψη κινδύνου, τη 

διάγνωση και τη λήψη αποφάσεων εξατομικευμένα. Η εισαγωγή των μηχανημάτων 

αλληλούχισης δεύτερης γενιάς και η συνεχής εξέλιξη αυτών συνέβαλε καθοριστικά 

στην ανάπτυξη αυτή. Έτσι, οι ασθένειες ή η υγιής κατάσταση μπορούν να 

χαρακτηριστούν από το μοριακό τους αποτύπωμα και να αποσαφηνιστούν οι 

βιοχημικές διαδικασίες που λαμβάνουν χώρα (Ginsburg & Willard, 2009). Φυσικά, σε 

ορισμένες ασθένειες δεν παίζει ρόλο μόνο το γονιδιακό υπόβαθρο του ατόμου, ωστόσο 

η γνώση του είναι αρκετά βοηθητική στο σχηματισμό ολοκληρωμένη άποψης για την 

κάθε ασθένεια. 

Η ραγδαία ανάπτυξη στα γονιδιωματικά εργαλεία έφερε σημαντικές εξελίξεις στον 

τομέα της Φαρμακογονιδιωματικής. Η επιστήμη αυτή μελετά τον τρόπο με τον οποίο τα 

γονίδια επηρεάζουν την απόκριση ενός ατόμου σε συγκεκριμένα φάρμακα, συνήθως 

μέσω των αλλαγών στη φαρμακοκινητική του φαρμάκου (απορρόφηση, κατανομή, 

μεταβολισμός, απόρριψη) ή μέσω της διαμόρφωσης της φαρμακοδυναμικής του 

φαρμάκου (π.χ., τροποποίηση του στόχου του φαρμάκου ή των βιολογικών μονοπατιών 

που μεταβάλλουν την ευαισθησία στην επίδραση του φαρμάκου (Relling & Evans, 

2016). 

Οι νέες προσεγγίσεις αλληλούχισης χρησιμοποιήθηκαν για τον εντοπισμό σπάνιων 

αλληλομόρφων ή γονιδιακών μεταβολών σε γονίδια που σχετίζονται άμεσα με την 

κινητική του φαρμάκου ή στην απόκριση του οργανισμού στα φάρμακα (Klein et 

al.,2019; Schwarz et al., 2018). Τέσσερις στους πέντε ασθενείς είναι πιθανό να φέρουν 

μια γονιδιωματική παραλλαγή με ενδεχόμενες λειτουργικές επιδράσεις σε έναν στόχο 

για τα συνήθη συνταγογραφούμενα φάρμακα, ενώ ο κίνδυνος για τον ασθενή ποικίλει 

ανάλογα με τη γεωγραφική του καταγωγή (Schärfe et al., 2017). 

Κατά αυτό τον τρόπο, στην κλινική εφαρμογή της η Φαρμακογονιδιωματική μπορεί να 

συμβάλει στον εντοπισμό των ατόμων που ανταποκρίνονται ή όχι σε ένα φάρμακο, 

στην αποφυγή ανεπιθύμητων ενεργειών και στη βελτιστοποίηση της δόσης του 

φαρμάκου. Έχουν ήδη δημιουργηθεί κοινοπραξίες (CPIC, www.cpicpgx.org) και 

φυσικά βάσεις δεδομένων (PharmGKB, www.pharmgkb.org)  οι οποίες παρέχουν 
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πληροφορίες και κατευθυντήριες οδηγίες στους ιατρούς πριν τη συνταγογράφηση ενός 

φαρμάκου η λειτουργία του οποίου εξαρτάται από κάποιο γονίδιο. 

Η Φαρμακογονιδιωματική αποτελεί σημαντικό κομμάτι της Ιατρικής του μέλλοντος 

και, όπως θα φανεί παρακάτω, έχουν αναπτυχθεί πολλά προγράμματα για την ανάπτυξή 

της κλινικά. 

Πέραν του γονιδιώματος, υπάρχουν και άλλα βιολογικά μόρια και οι πληροφορίες που 

μπορούν να αντληθούν από αυτά δε θα πρέπει να παραληφθεί αν θελήσουμε να 

χρησιμοποιήσουμε περισσότερα βιολογικά δεδομένα προς όφελός μας. Τις δύο 

τελευταίες δεκαετίες αναδύθηκαν νέα πεδία έρευνας τα οποία αφορούν σύνολα μορίων, 

όπως είναι το γονιδίωμα. Η μελέτη τους κρίθηκε αναγκαία για την κατανόηση όλο και 

περισσότερων βιολογικών λειτουργιών αλλά και διαταραχών της ομοιόστασης του 

οργανισμού. Τα πεδία αυτά ονομάζονται συνολικά Omics λόγω τις αγγλικής τους 

κατάληξης -omics (-ωμική) και αφορούν τα: 

• μεταγράφωμα (transcriptome) που περιλαμβάνει το σύνολο των περισσότερων 

μορίων RNA, 

• πρωτέωμα (proteome), που περιλαμβάνει το σύνολο των πρωτεϊνών, 

• μεταβόλωμα (metabolome) που περιλαμβάνει το σύνολο των μεταβολιτών 

χαμηλού μοριακού βάρους που παράγονται από τα κύτταρα κατά τη διάρκεια του 

μεταβολισμού. 

Στα παραπάνω προστίθεται το επιγονιδίωμα, το οποίο αποτελείται από το γονιδίωμα με 

επιπλέον μεταβολές σε χρωμοσώματα που δεν επιφέρουν αλλοιώσεις στην αλληλουχία 

DNA και δημιουργούν έναν κληρονομήσιμο φαινότυπο.  

Τεχνικές ανάλυσης έχουν αναπτυχθεί για όλα τα παραπάνω και δεδομένα που 

προέκυψαν από αυτές έχουν δείξει ότι η έκφραση των μορίων αυτών μπορεί να 

συσχετιστεί με μεταβολές της κατάστασης του κυττάρου και κατ’ επέκταση του 

οργανισμού. Η αυξημένη έκφραση, για παράδειγμα, πρωτεϊνών που σχετίζονται με την 

πρωτεϊνοσύνθεση και την παραγωγή ενέργειας σε καρκινικά κύτταρα του μαστικού 

ιστού, συνδέεται παράλληλα με την πρόοδο της ασθένειας (Pozniak et al., 2016). 

Παρόλο που τα αποτελέσματα τέτοιων αναλύσεων έχουν χρησιμοποιηθεί σε ορισμένες 

εξειδικευμένες περιπτώσεις, οι συνθήκες δεν είναι ακόμη ώριμες για την ευρεία χρήση 

τους στην κλινική φροντίδα. 
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Με την αυξημένη παραγωγή δεδομένων η οποία προκύπτει από την ανάπτυξη της 

τεχνολογίας και τη μείωση κατ’ επέκταση του κόστους και του χρόνου παραγωγής, 

επόμενη είναι η ανάγκη για αποθήκευση. Για όλα τα δεδομένα που αναφέρθηκαν, τόσο 

του ανθρώπου όσο και άλλων οργανισμών, υπάρχει πληθώρα βάσεων δεδομένων σε 

ψηφιακή μορφή, οι περισσότερες από τις οποίες είναι εύκολα προσβάσιμες. Ίσως από 

τις περισσότερο γνωστές είναι οι βάσεις γενετικών δεδομένων και συγκεκριμένα οι 

GenBank (Η.Π.Α.), ENA-EMBL (European Nucleotide Archive του European 

Molecular Biology Laboratory, Ευρώπη) και DNA Data Bank of Japan (Ιαπωνία). 

Άλλωστε, η Γονιδιωματική, σε σχέση με τους υπόλοιπους ωμικούς κλάδους, είναι η 

περισσότερο μελετημένη και η μοναδική που μέχρι στιγμής έχει εφαρμογή στην κλινική 

πράξη. 

2.3. Ιατρική ακριβείας 

Όλα τα παραπάνω συνηγορούν προς μία κοινή κατεύθυνση: μέσω της προόδου που 

επιτυγχάνεται με εμφανώς γοργούς ρυθμούς, η φροντίδα υγείας γίνεται ολοένα και πιο 

εξειδικευμένη και εξατομικευμένη. Η ολοένα και συχνότερη χρήση του νεότερου όρου 

«Ιατρική Ακριβείας» δικαιολογεί το παραπάνω συμπέρασμα.  

Ο όρος «Ιατρική Ακριβείας» έχει αυξήσει αισθητά τη δημοτικότητά του την τελευταία 

δεκαετία και έχει αναδειχθεί ως η Ιατρική του μέλλοντος, καθώς προσφέρει καλύτερη 

κατανόηση, πρόληψη και θεραπεία διαφόρων ανθρώπινων νόσων. Η ιδέα κατά την 

οποία η ιατροφαρμακευτική περίθαλψη είναι ατομικά προσαρμοσμένη με βάση τα 

γονίδια, τον τρόπο ζωής και το περιβάλλον κάποιου, δεν είναι νέα: οι ασθενείς που 

χρήζουν μετάγγισης συνδυάζονται με τους δότες βάσει ομάδας αίματος για 

περισσότερο από έναν αιώνα. (Hodson, 2016). Ωστόσο, η πρόοδος στη γενετική και η 

αυξανόμενη διαθεσιμότητα ιατρικών δεδομένων δημιουργεί ευκαιρίες για την ανάπτυξη 

του τομέα Υγείας. 

Μέσα στην πρώτη δεκαετία από την αλληλούχιση του ανθρώπινου γονιδιώματος 

πολλές από τις δυνατότητες που είχαν αναπτυχθεί σε θεωρητικό επίπεδο τέθηκαν σε 

εφαρμογή. Συνεχώς ανακαλύπτονταν γονίδια υπεύθυνα για ασθένειες, ενώ είχαν ήδη 

αναφερθεί παραδείγματα λήψης αποφάσεων βάσει του γενετικού προφίλ του ατόμου 

(Bainbridge, 2011). Η ανάπτυξη της τεχνολογίας αλληλούχισης επόμενης γενιάς και η 

απότομη πτώση στην τιμή μέσα στην προηγούμενη δεκαετία διευκόλυνε κατά πολύ τη 

χρήση γονιδιακών δεδομένων τόσο σε ατομικό επίπεδο όσο και μέσα σε συστήματα 

υγείας. Μέχρι στιγμής έχουν αναφερθεί περίπου 5500 μονογονιδιακές διαταραχές με 
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γνωστή μοριακή βάση (https://www.omim.org/statistics/geneMap), ενώ έχουν 

αναπτυχθεί και είναι διαθέσιμα πάνω από 60000 διαγνωστικά τεστ 

(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gtr/). Παράλληλα, έκαναν την εμφάνισή τους οι πρώτες 

ιδιωτικές εταιρίες που παρείχαν γενετικά τεστ άμεσα στον καταναλωτή (direct-to-

consumer genetic testing) για την εργαστηριακή ανάλυση δείγματος σάλιου με σκοπό 

την εύρεση της καταγωγής του ή της προδιάθεσής του για τυχόν ασθένειες (Goetz, 

2007). Ο όρος «Ιατρική Ακριβείας» έγινε γνωστός στο κοινό μέσω της ανακοίνωσης 

ενός αμερικάνικου φιλόδοξου προγράμματος. 

Η Πρωτοβουλία για την Ιατρική Ακριβείας (Precision Medicine Initiative) ήταν μία 

αξιόλογη προσπάθεια ώστε να γίνει πραγματικότητα η ακριβής, εξατομικευμένη 

περίθαλψη των ασθενών. Ανακοινώθηκε το 2015 από τον τέως Πρόεδρο της Αμερικής 

Μπαράκ Ομπάμα με αποστολή να φέρει στο προσκήνιο μία νέα εποχή για την Ιατρική 

μέσω της έρευνας, της τεχνολογίας και των πολιτικών υγείας επιτρέποντας τη 

συνεργασία ερευνητών, επαγγελματιών υγείας και ασθενών για την ανάπτυξη 

εξατομικευμένης περίθαλψης. Η πρωτοβουλία αυτή απαιτεί μία συντονισμένη εθνική 

προσπάθεια η οποία στοχεύει στην αξιοποίηση της προόδου της γονιδιωματικής και 

των μεθόδων διαχείρισης και ανάλυσης μεγάλων δεδομένων, στη συνεργασία ιδιωτικού 

και δημόσιου τομέα, στη δέσμευση δεδομένων από μία εθελοντική εθνική ομάδα ενός 

εκατομμυρίου πολιτών και στην ενίσχυση της προστασίας της ιδιωτικότητας. 

(obamawhitehouse.archives.gov). 

Στην Ελλάδα ο όρος έγινε γνωστός στο ευρύ κοινό κυρίως με τη σύσταση του Εθνικού 

Δικτύου Ιατρικής Ακριβείας, το οποίο ιδρύθηκε το 2018 με πρωτοβουλία του Τομέα 

Έρευνας και Καινοτομίας του Υπουργείου Παιδείας, Έρευνας και Θρησκευμάτων σε 

στενή συνεργασία με το Υπουργείο Υγείας. Κύριος στόχος του Δικτύου είναι η 

προσφορά σύγχρονων υπηρεσιών Υγείας υψηλής ποιότητας στους πολίτες, μέσω του 

Δημοσίου Συστήματος Υγείας, αναβαθμίζοντας τη διάγνωση, την πρόβλεψη της 

έκβασης και τη στοχευμένη θεραπευτική αντιμετώπιση σε πρώτη φάση των ασθενών με 

καρκίνο (government.gov.gr). 

Υιοθετώντας τον ορισμό που δόθηκε από το Εθνικό Συμβούλιο Έρευνας των 

Ηνωμένων Πολιτειών (National Research Council) η Ιατρική Ακριβείας αναφέρεται 

στην προσαρμογή της ιατρικής θεραπείας στα επιμέρους χαρακτηριστικά κάθε 

ασθενούς. Αυτό δε σημαίνει τη δημιουργία φαρμάκων ή ιατρικών συσκευών που είναι 

μοναδικές για κάθε ασθενή, αλλά την ικανότητα ταξινόμησης των ατόμων σε 
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υποπληθυσμούς που διαφέρουν στην ευαισθησία τους σε μια συγκεκριμένη νόσο, στη 

βιολογία ή/και στην πρόγνωση των ασθενειών που μπορεί να αναπτύξουν ή στην 

απόκρισή τους σε μια συγκεκριμένη θεραπεία. Οι προληπτικές ή θεραπευτικές 

παρεμβάσεις μπορούν στη συνέχεια να επικεντρωθούν σε εκείνους που όντως θα 

επωφεληθούν, εξοικονομώντας έξοδα και μειώνοντας τις παρενέργειες σε άτομα που δε 

θα εμφάνιζαν κανένα επιθυμητό αποτέλεσμα (National Research Council, 2011). Με 

άλλα λόγια, η δύναμη της Ιατρικής Ακρίβειας έγκειται στην ικανότητά της να 

καθοδηγεί τις αποφάσεις περί υγειονομικής περίθαλψης προς την αποτελεσματικότερη 

θεραπεία για έναν συγκεκριμένο ασθενή και έτσι να βελτιώνει την ποιότητα της 

φροντίδας, μειώνοντας παράλληλα την ανάγκη για μη αναγκαίες διαγνωστικές 

εξετάσεις και θεραπείες.  

Συχνά για την Ιατρική Ακριβείας (Precision Medicine) χρησιμοποιείται εναλλακτικά ο 

όρος Προσωποποιημένη ή Εξατομικευμένη Ιατρική (Personalized Medicine). Ο όρος 

αυτός είναι παλαιότερος, καθώς άρχισε να χρησιμοποιείται πριν δύο περίπου δεκαετίες 

για να τονίσει την εξατομικευμένη μορφή που θα έπαιρνε η ιατρική περίθαλψη όταν τα 

δεδομένα που θα προκύπταν από το Πρόγραμμα Ανθρώπινου Γονιδιώματος θα 

χρησιμοποιούνταν προς όφελός της (Wortman, 2001). Ωστόσο, ο όρος αυτός δεν είναι 

πλέον ευρέως χρησιμοποιούμενος, όχι τόσο λόγω της προγενέστερης εμφάνισής του, 

αλλά κυρίως λόγω της ανησυχίας μήπως η έννοια παρερμηνευθεί ώστε να υποδηλώνει 

ότι οι θεραπείες και οι προληπτικές δραστηριότητες αναπτύσσονται ατομικά και με 

μοναδικό τρόπο (National Research Council, 2011). 

Η όλο και σπανιότερη χρήση του όρου «Εξατομικευμένη Ιατρική» έγινε σταδιακά, 

καθώς φάνηκε ότι δεν αντικατόπτριζε επαρκώς τις νέες διαστάσεις που συνεχώς 

έπαιρνε η Ιατρική. Με δεδομένο αυτό, στο τέλος της προηγούμενης δεκαετίας, έκανε 

την εμφάνισή του ένας νέος όρος, η Ιατρική των 4P (4P Medicine) που προσεγγίζει 

περισσότερο την πρόληψη και μεγιστοποιεί την ευεξία για κάθε άτομο αντί να στοχεύει 

μόνο στη θεραπεία. Ο όρος προέρχεται από τα αρχικά των λέξεων προβλεπτική, 

προληπτική, εξατομικευμένη και συμμετοχική (predictive, preventive, personalized, 

participatory) και περιγράφει πως θα έμοιαζε ο ιδανικός ρόλος της Ιατρικής μετά την 

αλληλούχιση του ανθρώπινου γονιδιώματος (Hood & Friend, 2011). Αντί να περιμένει 

κανείς την εμφάνιση μιας νόσου ώστε να προχωρήσει στη θεραπεία, με αυτή την 

προσέγγιση θα μπορούσε η νόσος να προβλεφθεί βάσει γονιδιώματος και να προληφθεί 

η εμφάνισή της. Η περίθαλψη θα ήταν εξατομικευμένη, ανάλογα με το γενετικό προφίλ 

του ασθενή και όχι με βάση το μέσο όρο του πληθυσμού, και συμμετοχική, καθώς 
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ασθενείς, γιατροί και οι υπόλοιποι πάροχοι υγείας θα συνεργάζονταν προς μια κοινή 

κατεύθυνση.  

Αφού οι όροι αποσαφηνίστηκαν, όπως αναφέρθηκε, το 2011, λίγα χρόνια αργότερα τα 

Εθνικά Ινστιτούτα Υγείας, παράλληλα με την ανακοίνωση της Πρωτοβουλίας για την 

Ιατρική Ακριβείας, συμπεριέλαβαν στον ορισμό τους για την Ιατρική Ακριβείας, πέραν 

της αναφοράς στις γενετικές ποικιλομορφίες, το περιβάλλον και τον τρόπο ζωής του 

ατόμου. Συγκεκριμένα, ορίστηκε ως μια αναδυόμενη προσέγγιση για τη θεραπεία και 

την πρόληψη των ασθενειών που λαμβάνει υπόψη την ατομική ποικιλομορφία των 

γονιδίων, του περιβάλλοντος και του τρόπου ζωής για κάθε άτομο (Genetics Home 

Reference). Η διαδικασία αυτή παρέχει την κατάλληλη θεραπεία την κατάλληλη 

στιγμή, κάθε φορά στο σωστό άτομο. 

Το παραπάνω αποτελεί την ουσιαστική διαφορά της Ιατρικής Ακριβείας σε σχέση με τη 

συμβατική και αυτό εύκολα μπορεί κανείς να το συμπεράνει ακόμα και από το πλήθος 

των συμμετεχόντων. Με άλλα λόγια, ασθενείς, ιατρικό, παραϊατρικό και ερευνητικό 

προσωπικό συνεργάζονται μεταξύ τους για το καλύτερο δυνατό αποτέλεσμα. Οι 

ασθενείς, που βρίσκονται στο επίκεντρο αυτής της συνεργασίας, συναινούν ώστε τα 

αποτελέσματά τους να χρησιμοποιηθούν για ερευνητικούς σκοπούς, πέραν της δικής 

τους φροντίδας. Οι ερευνητές συνδυάζουν τα δεδομένα που προέρχονται από το 

φαινότυπο, το περιβάλλον, το ατομικό και οικογενειακό ιστορικό του ασθενούς για την 

παραγωγή νέων ευρημάτων. Τις γνώσεις που προκύπτουν χρησιμοποιούν στην πράξη οι 

κλινικοί ιατροί, βοηθούμενοι από το παραϊατρικό προσωπικό που τους πλαισιώνει 

(Ginsburg & Phillips, 2017). 

Αν θέλουμε να διευρύνουμε το περιβάλλον και τους συμμετέχοντες των προγραμμάτων 

αυτού του είδους της Ιατρικής οφείλουμε να συμπεριλάβουμε τις πολιτικές υγείας και 

τη χρηματοδότηση που προέρχονται από τις κυβερνήσεις, τη συμβολή στην ανάπτυξη 

και την εμπορευματοποίηση από τις βιομηχανίες, την εκπαίδευση των νεότερων 

επαγγελματιών από τις επαγγελματικές ενώσεις καθώς και τις οικονομικές 

αξιολογήσεις και υποχρεώσεις των ασφαλιστικών φορέων (Ginsburg & Phillips, 2017). 

Στο σημείο αυτό οφείλουμε να αναφέρουμε ότι η μετάβαση προς την εφαρμογή της 

Ιατρικής Ακριβείας, η οποία περιλαμβάνει μία σειρά ριζικών αλλαγών, δεν είναι ούτε 

εύκολη, ούτε γρήγορη. Οι πρωτοβουλίες που λαμβάνονται δεν μπορούν να φέρουν 

αλλαγές αν δεν υπάρχει καθολική υποστήριξη με στόχο την εφαρμογή τους από τους 

κλινικούς ιατρούς και φυσικά την αποδοχή από τους πολίτες-ασθενείς.  
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Όσον αφορά την πρωτοβουλία που ανακοινώθηκε πριν λίγα χρόνια στην Αμερική, για 

να επιτύχει και να αξιοποιήσει πλήρως τις δυνατότητές του το πρόγραμμα αυτό 

προϋποθέτει έξι βασικούς παράγοντες, όπως τους αναφέρει ο Divaris (2017), οι οποίοι 

βέβαια έχουν αναφερθεί στη βιβλιογραφία, ίσως πιο διασκορπισμένα, και παλιότερα. 

1. Είναι απαραίτητη η δημιουργία μίας νέας ταξινόμησης των ανθρώπινων νόσων 

ώστε να γίνονται ακριβείς διαγνώσεις, ιδίως όσον αφορά τους υποτύπους των 

ασθενειών. 

2. Η ακριβής φροντίδα απαιτεί την ανακάλυψη, την επικύρωση και την εφαρμογή 

βιοδεικτών, δηλαδή βιολογικών μορίων από τα οποία διακρίνεται αξιόπιστα και 

έγκυρα η φυσιολογική και παθολογική κατάσταση. 

3. Είναι απαραίτητη η πρόοδος σε τεχνολογικούς τομείς για την παραγωγή, 

αποθήκευση, ανάλυση και κοινοποίηση των δεδομένων που προκύπτουν τα οποία 

έχουν και βάθος (πολλαπλά επίπεδα πληροφορίας για κάθε άτομο) και πλάτος 

(αποτελέσματα εκατομμυρίων ανθρώπων). 

4. Η συμβολή των συμπεριφορικών και κοινωνικών επιστημών κρίνεται αναγκαία 

ώστε να εξεταστούν περαιτέρω οι κοινωνικοί παράγοντες που συσχετίζονται με την 

υγεία ειδικά στο πλαίσιο της ιατρικής ακριβείας. 

5. Ο πέμπτος βασικός πυλώνας αφορά την προετοιμασία και διαρκή εκπαίδευση των 

επαγγελματιών υγείας σχετικά με τις νέες γονιδιωματικές και τεχνολογικές 

πληροφορίες με τις οποίες θα έρθουν αντιμέτωποι, αλλά και την ανθρωπιστική 

πλευρά της φροντίδας υγείας.  

6. Τέλος, για να επιτύχει αυτό το μοντέλο υγειονομικής περίθαλψης οι κυβερνητικοί, 

ακαδημαϊκοί και επαγγελματικοί φορείς πρέπει να αναλάβουν πρωτοβουλίες ώστε 

να προετοιμάσουν και να εκπαιδεύσουν το κοινό για αυτή τη νέα εποχή παροχής 

υπηρεσιών υγείας. 

Αναμφισβήτητα ο τομέας της Τεχνολογίας και της Πληροφορικής παίζει ιδιαίτερα 

σημαντικό ρόλο στις προκλήσεις που διαρκώς εμφανίζονται. Η Γονιδιωματική παράγει 

τεράστιο όγκο και ποικιλία πολύπλοκων δεδομένων, τα οποία απαιτούν αποθήκευση, 

γρήγορη ανάλυση και πολλές φορές οπτικοποίηση. Είναι επομένως απαραίτητη η 

δημιουργία ισχυρού λογισμικού και άλλων εργαλείων που ικανοποιούν αυτές τις 

ανάγκες. Ωστόσο, επιλέγουμε να κάνουμε εκτενέστερη αναφορά στους τελευταίους 

παράγοντες, όπως αναφέρονται παραπάνω, που δεν πρέπει να αντιπαρέρχονται. 
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Η μεγαλύτερη πρόκληση ενός νέου εγχειρήματος είναι, όπως αναφέρθηκε, η αποδοχή 

του από τους επαγγελματίες τους οποίους αφορά και φυσικά το ευρύ κοινό. Αυτό δεν 

μπορεί να επιτευχθεί αν δεν υπάρχει η κατάλληλη ενημέρωση και εκπαίδευση. Η 

αξιοποίηση των πλεονεκτημάτων που προκύπτουν απαιτεί πολίτες που έχουν την 

ικανότητα να κατανοούν τις συνέπειες που αυτά έχουν στην υγειονομική τους 

περίθαλψη και να αξιολογούν τις σχετικές πολιτικές υγείας που λαμβάνονται. 

Ευαισθητοποίηση και ενημέρωση μπορεί να γίνει εφικτή είτε μέσα από τη 

Δευτεροβάθμια Εκπαίδευση είτε από εκπαιδευτικά προγράμματα που υποστηρίζονται 

από τις εκάστοτε κυβερνήσεις. Από την άλλη, κρίνεται απαραίτητη η εκπαίδευση των 

επαγγελματιών υγείας καθώς απαιτείται εφαρμογή νέων μεθόδων, συνεργασία και 

διεπιστημονικότητα και φυσικά των επιστημόνων επόμενης γενιάς. 

2.4. Εθνικές πρωτοβουλίες  

Η προσπάθεια ενσωμάτωσης γονιδιακών δεδομένων στη φροντίδα υγείας είναι 

παγκόσμια. Την τελευταία δεκαετία επενδύθηκαν υπέρογκα χρηματικά ποσά από 

δεκάδες χώρες σε πρωτοβουλίες που αφορούν τη Γονιδιωματική Ιατρική, όπως αυτή 

που αναφέρθηκε στις Η.Π.Α. Οι βιοτράπεζες άρχισαν να αναπτύσσονται με ραγδαίους 

ρυθμούς για το σκοπό αυτό. Οι βιοτράπεζες αποτελούν τα κέντρα βιολογικών πόρων, 

με σκοπό τη συλλογή, την επεξεργασία, την αποθήκευση και τη διανομή βιολογικών 

δειγμάτων, διατηρώντας ταυτόχρονα και τα κλινικά δεδομένα που συνοδεύουν τα εν 

λόγω δείγματα (Αποστολόπουλος et al., 2018). Τα αποτελέσματα της γονιδιακής 

ανάλυσης που προκύπτουν από τα δείγματα συνήθως συνδέονται με τα κλινικά 

χαρακτηριστικά του κάθε ατόμου τα οποία προέρχονται από τους προσωπικούς τους 

ηλεκτρονικούς φακέλους υγείας. Στον Πίνακα 2, που προέρχεται από τους Stark et al. 

(2019), παρουσιάζονται οι 14 χώρες οι οποίες έχουν ανεπτυγμένη δράση στον τομέα 

της Γονιδιωματικής και έχουν ξεκινήσει τη δημιουργία βιοτραπεζών. Σε ορισμένες 

χώρες η έρευνα εστιάστηκε στην αλληλούχιση του γονιδιώματος ατόμων με καρκίνο 

και σπάνιες νόσους (π.χ. Ηνωμένο Βασίλειο), άλλες έχουν επενδύσει σε προγράμματα 

αλληλούχισης του γενικού πληθυσμού, καθώς και στον τρόπο ενημέρωσης και 

επεξήγησης των αποτελεσμάτων στους συμμετέχοντες (Return of Results, RoR) (π.χ. 

ΗΠΑ και Εσθονία), ενώ ορισμένες άλλες στην ανάπτυξη της οργάνωσης, όπως τη 

δημιουργία κοινών προτύπων και συστημάτων (π.χ. Ολλανδία) (Stark et al., 2019). 
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Πίνακας 2: Σύνοψη των εν ενεργεία εθνικών πρωτοβουλιών για τη Γονιδιωματική 

Ιατρική (Stark et al., 2019) 

Χώρα 

πληθυσμός 

Σύστημα υγείας 

Πρωτοβουλία 

περίοδος εν ενεργεία 

Τομέας εστίασης 

Αυστραλία  

25.000.000 

Δημόσιο: μικτό (κράτος 

και ομοσπονδία) 

Australian Genomics 

2014 - 2021 

Υποδομή 

Κλινικές ομάδες (σπάνιες 

ασθένειες, καρκίνος και λοιμώδεις 

νόσοι) 

Βραζιλία  

207.000.000 

Δημόσιο 

Brazilian Initiative on 

Precision Medicine 

2015 - 2024 

Υποδομή 

Πληθυσμιακή και κλινικές 

στατιστικές ομάδες (σπάνιες και 

κοινές ασθένειες) 

Δανία 

Νήσοι Φερόες 

5.700.000 

Δημόσιο 

Genome Denmark 

2012 - 

Υποδομή 

Πληθυσμιακή στατιστική ομάδα, 

πρόγραμμα παθογόνων 

FarGen Project 

2011 - 2017 

Υποδομή 

Πληθυσμιακή στατιστική ομάδα 

Εσθονία 

1.400.000  

Δημόσιο 

Estonian Genome Project 

2000 – σε εξέλιξη 

Υποδομή 

Πληθυσμιακή στατιστική ομάδα 

Φινλανδία 

5.490.000 

Δημόσιο 

National Genome Strategy 

2015 - 2020 

Υποδομή 

Γαλλία 

67.000.000 

Δημόσιο 

France Genomic Medicine 

Plan 2025 

2016 - 2025 

Υποδομή 

Κλινικές στατιστικές ομάδες 

(σπάνιες ασθένειες, καρκίνος και 

διαβήτης) 

Ιαπωνία  

123.000.000 

Δημόσιο 

Japan Genomic Medicine 

Program 

2015 -  

Υποδομή 

Πληθυσμιακή και κλινικές 

στατιστικές ομάδες 

Φαρμακευτικά ευρήματα 

Ολλανδία 

17.000.000 

Δημόσιο 

RADICON-NL 

2016 - 2025 

Σπάνιες ασθένειες 

Health – Research 

Infrastructure 

2015 - 

Υποδομή 

Κατάρ 

2.570.000 

Δημόσιο 

Qatar Genome 

2015 -  

Υποδομή 

Πληθυσμιακή στατιστική ομάδα 

Σαουδική Αραβία 

32.280.000 

Δημόσιο 

Saudi Human Genome 

Program 

2013 -  

Υποδομή 

Πληθυσμιακή και κλινικές 

στατιστικές ομάδες (σπάνιες και 

κοινές γενετικές διαταραχές) 
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Πίνακας 2 (συνέχεια)   

Χώρα 

πληθυσμός 

Σύστημα υγείας 

Πρωτοβουλία 

περίοδος εν ενεργεία 

Τομέας εστίασης 

   

Ελβετία  

8.000.000 

Δημόσιο: μικτό 

(ομοσπονδία και 

καντόνια)  

Swiss Personalized Health 

Network 

2017 - 2020 

Υποδομή 

Τουρκία 

79.000.000 

Δημόσιο 

Turkish Genome Project 

2017 - 2023 

Υποδομή 

Πληθυσμιακή και κλινικές 

στατιστικές ομάδες (σπάνιες 

ασθένειες, καρκίνος, νευρολογικές 

ασθένειες) 

Ηνωμένο Βασίλειο 

65.640.000 

Δημόσιο 

Genomics England 

2013 - 2021 

Υποδομή 

Πληθυσμιακή και κλινικές 

στατιστικές ομάδες (σπάνιες 

ασθένειες, καρκίνος, μολυσματικές 

ασθένειες) 

Scottish Genomes 

Partnership 

2015 -  

Υποδομή 

Πληθυσμιακή και κλινικές 

στατιστικές ομάδες (σπάνιες 

ασθένειες, καρκίνος) 

Welsh Genomics for 

Precision Medicine 

Strategy 

2017 - 

Υποδομή 

Πληθυσμιακή και κλινικές 

στατιστικές ομάδες (σπάνιες 

ασθένειες, καρκίνος) 

Northern Ireland Genomic 

Medicine Centre 

2017 -  

Υποδομή 

Πληθυσμιακή και κλινικές 

στατιστικές ομάδες (σπάνιες 

ασθένειες, καρκίνος) 

Η.Π.Α. 

321.000.000 

Μικτό ιδιωτικό και 

δημόσιο  

National Human Genome 

Research Institute 

(NHGRI) 

2007 -  

Υποδομή 

Κλινικές στατιστικές ομάδες 

Precision Medicine 

Initiative (All of Us) 

2016 - 2025 

Πληθυσμιακή στατιστική ομάδα 
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3. Γονιδιακά Δεδομένα και ΗΦΥ 

Η ανάπτυξη της Ιατρικής Ακριβείας είναι άρρηκτα συνδεδεμένη με την τεχνολογική 

ανάπτυξη. Η σύνδεση τόσων επαγγελματιών διαφορετικού υπόβαθρου δε θα ήταν 

εφικτή χωρίς τη συμβολή ισχυρών πληροφοριακών συστημάτων και τη χρήση τους 

προς μία συμφέρουσα κατεύθυνση τόσο για τη φροντίδα υγείας όσο και για την έρευνα. 

Δεν είναι φυσικά τυχαίο ότι των πολιτικών υγείας που συνδέονται με την ανάπτυξη της 

Ιατρικής προηγούνται αναβαθμίσεις των πληροφοριακών συστημάτων υγείας. 

Χαρακτηριστικό παράδειγμα αυτού αποτελεί η αμερικάνικη πρωτοβουλία All of us, 

που αναφέρεται στη συμμετοχική διαδικασία εθελοντών πολιτών ώστε να 

χρησιμοποιηθούν τα δεδομένα τους για ερευνητικούς σκοπούς (allofus.nih.gov). Πολλά 

από τα δεδομένα αυτά προήλθαν από τους ατομικούς ηλεκτρονικούς φακέλους υγείας 

των οποίων η χρήση είχε ήδη αυξηθεί, αφού προβλεπόταν ποινή για όσα νοσοκομεία 

δεν ψηφιοποιούσαν τους φακέλους. Μέχρι το 2017 το 96% των νοσοκομείων των ΗΠΑ 

είχαν πιστοποιημένο σύστημα ΗΦΥ (Office of the National Coordinator for Health 

Information Technology, 2018). Έτσι, ο ηλεκτρονικός φάκελος υγείας άρχισε να 

αποτελεί σημαντικό εργαλείο στην κλινική φροντίδα.  

Από τις πρωτοβουλίες που καταγράφηκαν προηγουμένως, υπάρχουν ορισμένες οι 

οποίες, όπως αναφέρθηκε, αφιερώνουν ένα κομμάτι της χρηματοδότησης στον τρόπο 

ενημέρωσης των συμμετεχόντων σχετικά με τα αποτελέσματα που προκύπτουν από τις 

γονιδιακές αναλύσεις. Η διαδικασία αυτή περιλαμβάνει τόσο τη μέθοδο με την οποία ο 

επαγγελματίας υγείας θα έρθει σε επαφή και θα αποκαλύψει στο συμμετέχοντα τα 

ευρήματα (γεγονός στο οποίο δε θα εστιάσουμε στην παρούσα εργασία), όσο και τη 

σημαντική συμβολή του ΗΦΥ σε αυτήν, καθώς αποτελεί το μέσο αποθήκευσης των 

δεδομένων, για αυτό και η ανάπτυξή του κρίθηκε αναγκαία. Χαρακτηριστικό 

παράδειγμα τέτοιων χωρών αποτελούν οι ΗΠΑ, η Εσθονία, η Δανία, η Ιαπωνία και το 

Κατάρ (Stark et al., 2019).  

Το σύστημα υγείας στις ΗΠΑ βασίζεται σε μεγάλο βαθμό στον ιδιωτικό τομέα. Πολλά 

από τα ιδιωτικά συστήματα υγείας ή νοσοκομεία ξεκίνησαν ανεξάρτητα την πορεία 

προς την ανάπτυξη της Ιατρικής Ακριβείας με τη δημιουργία βιοτραπεζών, τη 

συσχέτιση των αποτελεσμάτων τους με πληροφορίες από τους ΗΦΥ και την 

ενσωμάτωση ορισμένων δεδομένων στους φακέλους. Οι διαδικασίες αυτές αφορούν το 

σύνολο του γενικού πληθυσμού, αλλά σε πρώτο επίπεδο στοχεύουν κυρίως σε είδη 

καρκίνων, παρενέργειες σε φαρμακευτικές αγωγές και κληρονομικές και χρόνιες 
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παθήσεις. Στην παρούσα εργασία παρουσιάζουμε παραδείγματα από τις ΗΠΑ, καθώς 

εκεί υπάρχει αυξημένη ανάπτυξη στον τομέα αυτό.  

3.1. Χρηματοδοτούμενα προγράμματα 

Πολλοί φορείς που έχουν αναπτύξει προγράμματα γονιδιακής ανάλυσης ανήκουν σε 

κάποιο από τα δίκτυα που έχουν αναπτυχθεί για τη χρηματοδότηση των ερευνών τους. 

Η χρηματοδότηση γίνεται από το Εθνικό Ινστιτούτο Έρευνας του Ανθρώπινου 

Γονιδιώματος (National Human Genome Research Institute, NHGRI) στις ΗΠΑ και 

έχει ως στόχο την ενσωμάτωση γονιδιωματικών δεδομένων στην κλινική φροντίδα. 

Παρακάτω παρουσιάζονται τρία δημοφιλή δίκτυα, eMERGE, CSER και IGNITE, 

καθένα από τα οποία περιλαμβάνει ορισμένα ινστιτούτα ή ολοκληρωμένα συστήματα 

υγείας που ακολουθούν τον στόχο του NHGRI συγκεκριμένα μέσω της χρήσης των 

ηλεκτρονικών φακέλων υγείας. 

3.1.1. eMERGE 

Το 2007 το NHGRI δημιουργεί το δίκτυο eMERGE (Electronic Medical Records and 

Genomics), μία κοινοπραξία αμερικανικών ιδρυμάτων ιατρικής έρευνας που έχει 

αναλάβει την ανάπτυξη μεθόδων και καλών πρακτικών για την αξιοποίηση του 

ηλεκτρονικού ιατρικού φακέλου (Electronic Medical Record), παράλληλα με τα 

δεδομένα από τράπεζες DNA, ως εργαλείο για τη γονιδιωματική έρευνα (Gottesman et 

al., 2013). Το δίκτυο eMERGE αποτελείται από 13 γεωγραφικά διακριτά ιδρύματα 

(Πίνακας 3) συμπεριλαμβανομένων δύο κέντρων Αλληλούχισης και Γονοτύπησης 

(central sequencing and genomic centers , CSG) και ένα κέντρο συντονισμού 

(Coordinating Center, CC). Καθένα από τα δεκατρία κέντρα έχει το δικό του πληθυσμό 

ασθενών και διατηρεί τη δική του βιολογική αποθήκη όπου τα δείγματα DNA 

συνδέονται με φαινοτυπικά δεδομένα που περιέχονται στους ηλεκτρονικούς φακέλους 

(emerge-network.org). 

Η έναρξή του ανακοινώθηκε το Σεπτέμβριο του 2007 και το Σεπτέμβριο του 2015 

εισήλθε στην τρίτη φάση. Κύριο χαρακτηριστικό της φάσης Ι (Σεπτέμβριος 2007 – 

Ιούλιος 2011) είναι η χρήση των ηλεκτρονικών φακέλων ως πηγή πληροφορίας για τις 

μελέτες Genome-wide association (GWAS) σκοπός των οποίων είναι η σύνδεση 

γονιδιωματικών πολυμορφισμών και φαινοτύπων. Κατά τη φάση ΙΙ (Αύγουστος 2011 – 

Ιούλιος 2015) το κύριο ενδιαφέρον εστιάζεται στην αναζήτηση των καλύτερων τρόπων 
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Πίνακας 3: Οργανισμοί και συστήματα υγείας που αποτελούν μέλη του δικτύου 

eMERGE  

Φάση I (Gottesman et al., 2013) 

Group Health & University of Washington 

Northwestern University 

Marshfield Clinic & Essentia Institute of Rural Health 

Mayo clinic 

Vanderbilt University 

Φάση II (eMERGE I και επιπλέον:) (Gottesman et al., 2013) 

Cincinnati Children’s Hospital Medical Center & Boston Children’s Hospital 

Children’s Hospital of Philadelphia 

Geisinger Health System 

Mount Sinai School of Medicine 

Φάση ΙΙΙ (www.genome.gov) 

Cincinnati Children’s Hospital Medical Center & Boston Children’s Hospital 

Children’s Hospital of Philadelphia 

Columbia University 

Geisinger Health System 

Keiser Permanente Washington & University of Washington 

Mayo clinic 

Meharry Medical College 

Northwestern University 

Vanderbilt University (Coordinating Center) 

Baylor College of Medicine (Centralized Sequencing and Genotyping) 

Partners Healthcare & Broad Institute (Centralized Sequencing and Genotyping)  

ώστε τα γενετικά δεδομένα που μελετήθηκαν να ενσωματωθούν στους ηλεκτρονικούς 

φακέλους για χρήση στην κλινική περίθαλψη και κατ’ επέκταση την πρόσβαση στη 

Γονιδιωματική Ιατρική. Στη φάση ΙΙΙ (Σεπτέμβριος 2015 – Μάιος 2019), μέσω όλων 

των προηγούμενων στόχων, υποστηρίχθηκε η διάδοση των αποτελεσμάτων, των 

διδαγμάτων και της πιο πρόσφατης γονιδιωματικής γνώσης (www.genome.gov). Σε 

κάθε φάση προστίθενται νέοι στόχοι και ιδρύματα. Οι ομάδες εργασίας όλων των 

ιδρυμάτων και οι στόχοι τους όπως υπάρχουν στην τελευταία φάση είναι (emerge-

network.org): 

• Ομάδα εργασίας φαινοτύπων (Phenotyping Workgroup): επικεντρώνεται στη 

δημιουργία, επικύρωση και εκτέλεση φαινοτυπικών αλγορίθμων σε όλο το δίκτυο 

και πέρα από αυτό 
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• Ομάδα εργασίας Γονιδιωματικής (Genomics Workgroup): εργάζεται για τη 

δημιουργία ομοιόμορφων συνόλων δεδομένων για όλα τα άτομα των οποίων το 

γονιδίωμα έχει αλληλουχηθεί σε όλο το δίκτυο 

• Ομάδα Παράδοσης αποτελεσμάτων/Ηθικών, Νομικών και Κοινωνικών 

Επιπτώσεων (Return of Results (RoR)/Ethical, Legal, and Social Implications 

Workgroup): εργάζεται μέσω της διαδικασίας ενημέρωσης των συμμετεχόντων 

σχετικά με τα κλινικά τους αποτελέσματα καθώς και διερευνώντας ηθικά και 

νομικά ζητήματα που συνδέονται με αυτό σε κλινικό περιβάλλον. 

• Ομάδα ενσωμάτωσης δεδομένων στον ΗΦΥ (EHR Integration Workgroup): 

στοχεύει στην ανάπτυξη προτύπων και μεθόδων για την ενσωμάτωση των 

γονιδιωματικών δεδομένων στον ΗΦΥ και τη βελτιστοποίηση της αξιοποίησης 

αυτών των δεδομένων για τους ασθενείς και τους γιατρούς. 

• Ομάδα εργασίας κλινικών σχολιασμών (Clinical Annotation Workgroup): 

συνεργάζεται με τα Κέντρα Αλληλούχισης και Γονοτύπησης (CSG) για τον 

προσδιορισμό παθογόνων/μη παθογόνων γονιδιακών πολυμορφισμών. 

• Ομάδα εργασίας αποτελεσμάτων (Outcomes Workgroup): στοχεύει στη μελέτη των 

οικονομικών και μη οικονομικών αποτελεσμάτων της γονιδιωματικής έρευνας που 

ενσωματώνονται στην υγειονομική περίθαλψη εξετάζοντας τα αρχεία των 

ηλεκτρονικών φακέλων μετά την ενσωμάτωση των γενετικών αποτελεσμάτων. 

• Ομάδα εργασίας Φαρμακογονιδιωματικής (PGx Workgroup): συντονίζει και 

προωθεί τη φαρμακογενετική έρευνα και την υλοποίηση έργων σε όλο το δίκτυο. 

3.1.2. CSER 

Η κοινοπραξία CSER (Clinical Sequencing Evidence-Generating Research) στοχεύει 

στην ανάπτυξη πρακτικών για τη χρήση δεδομένων γονιδιωματικής αλληλουχίας στην 

κλινική περίθαλψη (grants.nih.gov). Οι περιπτώσεις χρήσης του γενετικού προφίλ σε 

μεμονωμένους ασθενείς έχουν γίνει όλο και πιο συχνές, αλλά για να εδραιωθεί η χρήση 

τους και να γίνει υπόθεση ρουτίνας χρειάζεται περισσότερη έρευνα και φυσικά 

βελτιώσεις της τρέχουσας κατάστασης. Το 2017 το πρόγραμμα μπήκε στη δεύτερη 

φάση, χρηματοδοτείται από το NHGRI, το Εθνικό Ινστιτούτο Καρκίνου (National 

Cancer Institute, NCI) και το Εθνικό Ινστιτούτο για τις Μειονότητες και Ανισότητες 

στην Υγεία (National Institute on Minority Health and Health Disparities, NIMHD) και 
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αποτελείται από έξι ερευνητικά κέντρα, καθένα από τα οποία έχει αναπτύξει το δικό 

του πρόγραμμα έχοντας το δικό του πληθυσμό ατόμων (υγειών και ασθενών), και ένα 

κέντρο συντονισμού (Πίνακας 4). Στη φάση αυτή δίνεται έμφαση σε μη-Ευρωπαϊκούς 

πληθυσμούς και σε πληθυσμούς που βιώνουν περισσότερες ανισότητες και λαμβάνουν 

φτωχότερα ιατρικά αποτελέσματα (Amendola et al., 2018). 

Πίνακας 4: Ερευνητικά κέντρα και προγράμματα που αποτελούν μέλη του δικτύου 

CSER 

Φάση Ι (Tarczy-Hornoch et al., 2013) 

Baylor College of Medicine (BASIC) 

Brigham and Women’s Hospital–Harvard Medical School (MedSeq) 

Children’s Hospital of Philadelphia (PediSeq) 

Dana-Farber Cancer Institute/Broad Institute (CanSeq) 

University of North Carolina (NC GENES) 

University of Washington (NEXT MEDICINE) 

Φάση ΙΙ (Amendola et al., 2018) 

Baylor College of Medicine (KidsCanSeq) 

HudsonAlpha Institute for Biotechnology (SouthSeq) 

Icahn School of Medicine at Mount Sinai (NYCKidSeq) 

Kaiser Permanente Northwest (CHARM) 

University of California, San Francisco (P3EGS) 

University of North Carolina, Chapel Hill (NCGENES 2) 

University of Washington, Seattle - CSER Coordinating Center 

Από το 2017 οι τρεις κύριοι στόχοι του είναι: (1) ο καθορισμός, η δημιουργία και η 

ανάλυση στοιχείων σχετικά με την κλινική χρησιμότητα της γονιδιακής αλληλούχισης, 

(2) η διερεύνηση των αλληλεπιδράσεων μεταξύ των ασθενών, των μελών της 

οικογένειας, των επαγγελματιών υγείας και των κλινικών εργαστηρίων που επηρεάζουν 

τη διαδικασία αυτή, και (3) ο προσδιορισμός και η αντιμετώπιση των ουσιαστικών 

εμποδίων στην ενσωμάτωση γονιδιωματικών και κλινικών δεδομένων στο πλαίσιο ενός 

συστήματος υγειονομικής περίθαλψης για τη δημιουργία μιας κοινής βάσης τεκμηρίων 

για τη λήψη κλινικών αποφάσεων. 

Όπως και στο eMERGE, υπάρχουν διάφορες ομάδες εργασίας, οι οποίες για τη φάση ΙΙ 

είναι αρμόδιες για τα εξής (Amendola et al., 2018):  

• Κλινική χρησιμότητα, Οικονομικά της Υγείας και Πολιτικές Υγείας (Clinical 

Utility, Health Economics, and Policy, CUHEP): αναπτύσσει το πλαίσιο ορισμού 

της κλινικής χρησιμότητας και έρχεται σε επαφή με τις ομάδες συμφερόντων και 

τους υπεύθυνους χάραξης πολιτικής. 
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• Εκπαίδευση και παράδοση αποτελεσμάτων (Education and Return of Results, 

Edu/ROR): εκπαιδεύει τόσο τους ασθενείς όσο και τους επαγγελματίες υγείας για 

τις μεθόδους παράδοσης αποτελεσμάτων. 

• Ηθικές, νομικές και κοινωνικές επιπτώσεις και ποικιλομορφία (ELSI and 

Diversity): διερευνά ηθικής φύσης δεδομένα που μπορούν να προκληθούν από τις 

διαφορές μεταξύ των πληθυσμών. 

• Ανάλυση αλληλουχίσεων και διαγνωστική απόδοση (Sequence Analysis and 

Diagnostic Yield, SADY): συγκρίνει και εναρμονίζει τις διαφορές που 

καταγράφονται από το κάθε εργαστήριο σχετικά με τις μετρήσεις και την απόδοση, 

και κοινοποιεί δεδομένα και τεχνικές βελτίωσης μεταξύ τους. 

• Συμμετοχή ασθενών, κοινωνίας και ενδιαφερόντων (Patient, Community, and 

Clinical Stakeholder Engagement): διαχειρίζεται και αξιολογεί τις προκλήσεις και 

τις επιπτώσεις που προκύπτουν από τα ενδιαφερόμενα μέλη. 

• Μετρήσεις και αποτελέσματα (Survey Measures and Outcomes, M&O): 

επικεντρώνεται στις γνώσεις, τις στάσεις, τις πεποιθήσεις, τις συμπεριφορές και τα 

ψυχολογικά αποτελέσματα των ασθενών και των οικογενειών τους. 

Στην πρώτη φάση του οι ερευνητές του προγράμματος ανέπτυξαν ομάδα εργασίας 

σχετικά με τον ηλεκτρονικό φάκελο υγείας. Ο ηλεκτρονικός φάκελος υγείας είναι 

αποδεδειγμένα απαραίτητος στην περίθαλψη και η ομάδα του CSER δημιουργήθηκε 

για τη διερεύνηση ζητημάτων σχετικά με την καταγραφή παρατηρήσεων για τους 

γονιδιωματικούς πολυμορφισμούς που προκύπταν από την αλληλούχιση, με την 

ενσωμάτωση των γονιδιωματικών αποτελεσμάτων και τη δυνατότητα υποστήριξης 

συστημάτων κλινικών αποφάσεων (Green et al., 2016). 

Ο τρόπος διαχείρισης και η ενσωμάτωση των γονιδιακών αποτελεσμάτων στον ΗΦΥ 

έχει παρουσιαστεί για τα έξι αρχικά ιδρύματα του CSER (Tarczy-Hornoch et al., 2013). 

Υπάρχει μεγάλη ποικιλία ανάμεσα στα ιδρύματα, όσον αφορά για παράδειγμα την 

επιλογή των πολυμορφισμών που αναλύονται ή τα πληροφοριακά εργαλεία που 

χρησιμοποιούνται, αλλά στο κομμάτι της ενσωμάτωσης γονιδιακών δεδομένων στον 

ΗΦΥ και τη χρήση τους από συστήματα CDS, το αποτέλεσμα, όπως αναλύεται 

παρακάτω, είναι κοινό. Αργότερα υπήρξε και συνεργασία της ερευνητικής ομάδας με 
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την ομάδα εργασίας του eMERGE τόσο για την παρουσίαση νέων σχετικών 

προσεγγίσεων όσο και για την ανάπτυξη καλών πρακτικών (Shirts et al., 2015). 

3.1.3. IGNITE 

Ένα άλλο πρόγραμμα, χρηματοδοτούμενο από το NHGRI, είναι το IGNITE 

(Implementing GeNomics In pracTicE) το οποίο επιδιώκει την ανάπτυξη πρακτικών για 

την εφαρμογή της γονιδιωματικής στην κλινική περίθαλψη (gmkb.org). Στόχος του 

προγράμματος, το οποίο δημιουργήθηκε το 2013, είναι η διάδοση μεθόδων και καλών 

πρακτικών για την ενσωμάτωση γονιδιωματικών δεδομένων στον ηλεκτρονικό φάκελο 

υγείας και στα συστήματα CDS για την παροχή κλινικών συμβουλών και την 

υποστήριξη ιατρικών αποφάσεων. Το δίκτυο, όπως και τα προηγούμενα, τοποθετείται 

σε ένα πραγματικό πλαίσιο υγειονομικής περίθαλψης και περιλαμβάνει πέντε μέλη, τα 

οποία έχουν τη βάση τους σε ιατρικά ερευνητικά κέντρα (Πίνακας 5), ένα κέντρο 

συντονισμού και τις ομάδες εργασίας. Επιπλέον, αριθμεί 17 θυγατρικά μέλη, τα οποία 

συνεργάζονται εθελοντικά με το IGNITE για να μάθουν τις τεχνικές, να μοιραστούν τις 

εμπειρίες τους και να συμμετάσχουν σε δραστηριότητες του δικτύου (gmkb.org). 

Πίνακας 5: Οργανισμοί υγείας που αποτελούν μέλη του προγράμματος IGNITE 

(Weitzel et al., 2016) 

Indiana University Health 

Mount Sinai 

Duke University 

University of Florida  

Vanderbilt University 

University of Maryland 

Κάθε κέντρο αναπτύσσει ένα κλινικό μοντέλο που συσχετίζει τα γονιδιακά δεδομένα με 

τη φροντίδα ασθενών μέσω της ενσωμάτωσής τους στον ΗΦΥ και εξετάζει τα 

αποτελέσματα από παρεμβάσεις της Γονιδιακής Ιατρικής (Weitzel et al., 2015). Έχει 

μεγαλύτερο ενδιαφέρον να σταθούμε, όχι στις ομάδες εργασίας του προγράμματος, 

αλλά στα μοντέλα που αναπτύσσονται και είναι τα εξής:  

Εφαρμογή, υιοθέτηση και χρησιμότητα του οικογενειακού ιστορικού σε διάφορα 

περιβάλλοντα φροντίδας (Duke University): το οικογενειακό ιατρικό ιστορικό έχει 

αποδειχθεί χρήσιμο εργαλείο για τον εντοπισμό ατόμων με υψηλότερο κίνδυνο για 

κοινές χρόνιες παθήσεις, την εκτίμηση πιθανών κινδύνων, τη λήψη προληπτικών 

μέτρων, που περιλαμβάνουν εκτός άλλων και αλλαγές στον τρόπο ζωής. 



40 
 

Γενετικές δοκιμές για την κατανόηση και την αντιμετώπιση ανισοτήτων σε ασθενείς με 

νεφρική ανεπάρκεια (GUARDD) (Mount Sinai Health System): η χρόνια νεφρική 

ανεπάρκεια που συνδέεται με υπέρταση και άρα καρδιαγγειακές παθήσεις, επηρεάζει 

σημαντική μερίδα του αμερικάνικου πληθυσμού και κυρίως αφρικανικής καταγωγής 

και η εξήγηση είναι γονιδιακή. 

Εφαρμογές Γονιδιωματικής στην Indiana – ευκαιρίες για απαλοιφή αδικιών 

(INGENIOUS) (Indiana University): αποτελεί μια μελέτη για την αξιολόγηση των 

οικονομικών και κλινικών αποτελεσμάτων που συνδέονται με την ενσωμάτωση ενός 

προγράμματος φαρμακογονιδιωματικής σε ένα σύστημα υγειονομικής περίθαλψης 

Πρόγραμμα εξατομικευμένης ιατρικής (University of Florida): καθώς είναι γνωστό ότι 

τόσο οι αποτελεσματικές όσο και οι ανεπιθύμητες ενέργειες πολλών φαρμάκων 

επηρεάζονται σημαντικά από το γενετικό προφίλ, το πρόγραμμα στοχεύει στην 

αξιολόγηση των φαρμακογονιδιωματικών πληροφοριών καθοδηγώντας τη λήψη 

αποφάσεων σχετικά με τις φαρμακευτικές αγωγές. 

Ολοκληρωμένο, εξατομικευμένο και έξυπνο σύστημα συνταγογράφησης (I3P) 

(Vanderbilt University): βασίζεται σε δύο προηγούμενες πρωτοβουλίες 

συνταγογράφησης βάσει γονιδιώματος και υποστηρίζει την υπόθεση ότι η ενσωμάτωση 

γονιδιακών δεδομένων στον ΗΦΥ σε ποικίλα περιβάλλοντα φροντίδας υγείας και η 

χρήση του μέσω συστημάτων CDS είναι εφικτή. 

Γονιδιακή διάγνωση και εξατομικευμένη θεραπεία διαβήτη (University of Maryland): 

εξετάζεται μία από τις σημαντικότερες διαταραχές διαχωρίζοντας και δίνοντας έμφαση 

στα περιστατικά μονογονιδιακού διαβήτη που μέχρι τότε κατατάσσονταν λανθασμένα 

στους πιο γνωστούς τύπους διαβήτη. 

Οι ερευνητές των προγραμμάτων που συμπεριλαμβάνονται στο IGNITE σε συνεργασία 

με τα θυγατρικά μέλη του δικτύου και εξωτερικούς συνεργάτες στοχεύουν στην εύρεση 

λύσεων για τη βελτίωση φροντίδας του ασθενή σε πραγματικές συνθήκες. Επιπλέον, 

δημιουργούνται συνεργασίες μεταξύ των προγραμμάτων από τις οποίες προκύπτουν 

νέα εργαλεία. Ένα τέτοιο παράδειγμα αποτελεί η βάση δεδομένων Clinical Decision 

Support KnowledgeBase (CDS-KB), που προέρχεται από τη συνεργασία των eMERGE 

και IGNITE και στην οποία περιέχονται πρότυπα σχετικά με την υποστήριξη λήψης 

αποφάσεων (cdskb.org). 
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3.2. Ιδιωτικές πρωτοβουλίες 

Στην παρούσα εργασία συγκεντρώθηκαν όλοι οι οργανισμοί, νοσοκομεία, πανεπιστήμια 

ή ολοκληρωμένα συστήματα υγείας, που έλαβαν μέρος σε ένα από τα τρία δίκτυα που 

αναφέρθηκαν προηγουμένως (eMERGE, CSER και IGNITE) (Πίνακες 3, 4, 5). 

Επιπλέον προστέθηκαν εκείνα που συμπεριλήφθηκαν σε ένα πρόγραμμα 

Φαρμακογενετικής με ονομασία Translational Pharmacogenetics Program (TPP) 

(Πίνακας 6). Το πρόγραμμα αυτό καθιερώθηκε το 2011 από το δίκτυο που αφορά την 

φαρμακογονιδιωματική έρευνα (Pharmacogenomics Research Network, PGRN), το 

οποίο μέχρι το 2015 χρηματοδοτούνταν από το NIH. Τα συστήματα υγείας που 

μελετήθηκαν από το ΤΡΡ λήφθηκαν υπόψη διότι, όπως αναφέρθηκε σε προηγούμενο 

κεφάλαιο, ο τομέας της Φαρμακογονιδιωματικής αποτελεί σημαντικό κομμάτι της 

Ιατρικής του μέλλοντος. Επιπλέον προστέθηκε η κλινική Cleveland ως πρώην μέλος 

της επιτροπής παράδοσης αποτελεσμάτων του CSER. 

Πίνακας 6: Οργανισμοί υγείας που λήφθηκαν υπόψη στη μελέτη Translational 

Pharmacogenetics Program του PGRN (Luzum et al., 2017) 

Harvard University 

Mayo Clinic 

Ohio State University 

St. Jude Children’s Research Hospital 

University of Chicago 

University of Florida  

Vanderbilt University 

University of Maryland 

Οι τοποθεσίες συνολικά είναι 28. Ορισμένες λαμβάνονται υπόψη ως μία (π.χ. 

Marshfield Clinic & Essentia Institute of Rural Health) καθώς έτσι παρουσιάζονται και 

επίσημα, άλλες έχουν ενωθεί μετά από εξαγορά (όπως ο οργανισμός Group Health από 

το σύστημα διαχείρισης της περίθαλψης Keiser Permanente), ενώ άλλες, όπως φαίνεται, 

ανήκουν σε περισσότερα από ένα χρηματοδοτούμενα προγράμματα (π.χ. Mount Sinai) 

ή σε ένα χρηματοδοτούμενο πρόγραμμα και τη TPP μελέτη (π.χ. Mayo Clinic).  

Αναζητώντας στις μηχανές αναζήτησης PubMed και Google Scholar για τον κάθε 

οργανισμό ξεχωριστά και σχετικά με τη διαχείριση των αποτελεσμάτων που 

προκύπτουν από τις εξετάσεις των ασθενών και συγκεκριμένα την πιθανή ενσωμάτωσή 

τους στον ΗΦΥ προέκυψαν 17 προγράμματα που τρέχουν σε 14 οργανισμούς (Πίνακας 

7). Υπάρχουν οργανισμοί που συμμετέχουν με περισσότερες από μία μελέτες (π.χ. 
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Πίνακας 7 (1/5): Επιλεγμένα αμερικανικά προγράμματα που χρησιμοποιούν γενετικές πληροφορίες στην κλινική φροντίδα ενσωματώνοντας τα αποτελέσματα στους ηλεκτρονικούς 
φακέλους υγείας  

Οργανι-

σμός 

Ονομασία 

προγράμ-

ματος (όπου 

υπάρχει) Πληθυσμός 

Κατηγο-

ρία Στόχος 

Προλη-

πτική 

ανάλυση 

Πλατφόρμα/ 

Πάνελ 

αλληλούχισης ΗΦΥ 

Αποθήκευση 

στον ΗΦΥ CDS 

Αποθή-

κευση σε 

portal 

Βάση 

δεδομέ-

νων Πηγή 

Boston 

Children’s 

Hospital 

BCH CPS 

(Clinical 

Pharmacoge

nomic 

Service) 

Όλοι οι 

ασθενείς του 

οργανισμού 
PGx 

Αλληλούχιση 

γονιδίων κλινικής 

σημασίας και 

ενσωμάτωσή τους 

στον ΗΦΥ και 

στο σύστημα 

CDS 

ΝΑΙ 

DMET Plus 

Array 

(Affymetrix) + 

CYP2D6 copy 

number assay 

+ HLA panel 

Cerner 

Αυτοματοποιημέ

νες αναφορές 

(ενδεχομένως 

PDF) + Ενότητα 

αναφοράς 

προβλημάτων 

(ορισμένα) 

Γονότυπος σε 

ονοματολογία 

star allele 

Ειδοποίηση και 

συμβουλές κατά 

την παραγγελία 

σχετικού 

φαρμάκου 

ΟΧΙ 

NAI (για 

τη 

δημιουργία 

των 

αυτοματο-

ποιημένων 

αναφορών) 

Manzi 

et al., 

2016 

Cleveland 

Clinic 

Health 

System 

Personalized 

Medication 

Program 

Ασαφές PGx 

Περιγραφή PGx 

υπηρεσιών που 

εφαρμόζονται 
στην κλινική 

φροντίδα 

OXI Ασαφές Epic 

Ενότητα 

εργαστηριακών 

αποτελεσμάτων + 

ενότητα 
παραγγελίας 

φαρμάκων 

(ορισμένα) 

Ειδοποίηση και 

συμβουλές κατά 

την παραγγελία 
σχετικού 

φαρμάκου 

OXI OXI 

Hicks 

et al., 
2016 

Duke 

University 

Health 

System 

 

Ενήλικες 

ασθενείς με 

τρεις ή 

περισσότερες 

ληφθείσες 

φαρμακευ-

τικές αγωγές 

σχετικές με το 

καρδιαγγεια-

κό σύστημα 

PGx 

Περιγραφή 

μοντέλου 

ενσωμάτωσης 

PGx στις 

υπηρεσίες 

διαχείρισης 

φαρμακευτικών 

αγωγών που 

παρέχεται από 

φαρμακοποιούς 

ΟΧΙ 

DMET Plus 

Array 

(Affymetrix) 
Epic 

Περιληπτική 

αναφορά 

αποτελεσμάτων 

(ενδεχομένως 

PDF) 

Επίσημη 

ονοματολογία 

ΟΧΙ OXI OXI 

Haga 

et al., 

2014 

Eskenazi 

Health & 

Indiana 

University 

INGenious 

Συγκεκριμέ-

νος 

πληθυσμός 

ενηλίκων 

ποικίλων 

χρόνιων 

ασθενειών 

PGx 

Περιγραφή 

προκλήσεων κατά 

την εφαρμογή 

μιας PGx 

πρωτοβουλίας 

OXI 

Προσαρμο-

σμένη 

μικροσυστοι-

χία (ασαφείς 

λεπτομέρειες) 

Εν μέσω 

αλλαγής 

από 

τοπικό 

σε Epic 

Αναφορά 

γονοτύπησης 

(ενδεχομένως 

PDF) 

Ειδοποίηση και 

συμβουλές κατά 

την παραγγελία 

σχετικού 

φαρμάκου 

ΟΧΙ 

ΝΑΙ (λόγω 

αλλαγής 

ΗΦΥ) 

Rosenman 

et al., 

2017 

Sperber 

et al., 

2017 
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Πίνακας 7 (συνέχεια 2/5) 

Οργανι-

σμός 

Ονομασία 

προγράμ-

ματος (όπου 

υπάρχει) Πληθυσμός 

Κατηγο-

ρία Στόχος 

Προλη-

πτική 

ανάλυση 

Πλατφόρμα/ 

Πάνελ 

αλληλούχισης ΗΦΥ 

Αποθήκευση 

στον ΗΦΥ CDS 

Αποθή-

κευση σε 

portal 

Βάση 

δεδομέ-

νων Πηγή 

Geisinger 

Health 

System 

Genomic 

Screening 

and 

Counseling 

Program 

(GSCP) 

Ενδιαφερό-

μενοι 

εξωτερικοί 

ασθενείς των 

κλινικών 

Geisinger 

Γονιδιακές 

ασθένειες 

Εύρεση 

πολυμορφισμών 

SNPs σε γονίδια 

κλινικής 

σημασίας και 

ενσωμάτωσή τους 

στην κλινική 

φροντίδα 

ΝΑΙ 

Ασαφές – 76 

συγκεκριμέ-

νοι γονιδιακοί 

τόποι 

Epic 

Εργαστηριακή 

αναφορά σε 

αρχείο PDF + 

Ενότητα 

αναφοράς 

προβλημάτων 

(ορισμένα) 

ΟΧΙ ΝΑΙ ΝΑΙ 

Schwartz 

etal., 

2018 

Mount 

Sinai 

Health 

System & 
Institute 

for Family 

Health 

GUARDD 

Ενήλικες 

αφρικανικής 
καταγωγής με 

υπέρταση 

Γονιδιακή 

ασθένεια 

Ενσωμάτωση 

γονιδιακών 

δεδομένων 

(APOL1, χρόνια 
νεφρική 

ανεπάρκεια) στην 

πρωτοβάθμια 

περίθαλψη 

ΟΧΙ 

Bead-based 

genotyping 
assay 

(Luminex) 

Epic 

Ενότητα 

εργαστηριακών 

αποτελεσμάτων 
στο φάκελο 

Γενετικής 

Ειδοποίηση και 

συμβουλές κατά 

τη 
γνωστοποίηση 

των 

αποτελεσμάτων 

ΟΧΙ 

ΝΑΙ (για 

την 

υποστή-
ριξη της 

έρευνας) 

Horowitz 

et al., 
2016 

Mount 

Sinai 

Medical 

Center 

CLIPMERGE 
PGx 

1500 

ασθενείς/ 

συμμετέχο-

ντες του 

BioMe 

(Biobank) που 

λαμβάνουν 

φαρμακευτι-

κή αγωγή 

PGx 

Δημιουργία 

υποδομών για 

χρήση και 

εκτίμηση της 

γενετικής 

πληροφορίας 

στην κλινική 

φροντίδα 

NAI 

Διάφορα 

(εμπορικά 

διαθέσιμα ή 

αναπτυγμένα 

στο 

εργαστήριο) 

(ασαφείς 

λεπτομέρειες) 

Epic 

Ενότητα 

εργαστηριακών 

αποτελεσμάτων 

Το περιεχόμενο 

του μηνύματος 

του CDS 

Μήνυμα (μικρό 

κείμενο, υλικό 

για παραπομπή 

& 

προτεινόμενες 

αλλαγές 

φαρμάκου) κατά 

την κλινική 

φροντίδα 

ΟΧΙ 

Πλατ-

φόρμα 

CLIPMER

GE: 

σύστημα 

διαχείρι-

σης 

δεδομένων 

Gottesman 

et al., 

2013 

Obeng 

et al., 

2016 

Mayo 

Clinic 

RAVE 

(eMERGE 

3) 

3030 ενήλικες 

με υπερχολη-

στερολαιμία, 

πολύποδες του 

παχέος 

εντέρου ή και 

τα δύο 

Γονιδιακές 

ασθένειες 

Αλληλούχιση 

γονιδίων κλινικής 

σημασίας, 

ενσωμάτωσή τους 

στον ΗΦΥ και 

αξιολόγηση της 

διαδικασίας 

OXI 

eMERGEseq 

panel (109 

γονίδια & 
1706 SNPs) 

(HiSeq 

platform, 

(Illumina) 

Epic 

Αναφορά σε 

αρχείο PDF 

Δομημένα 

αποτελέσματα 

Οδηγίες και 

συστάσεις μέσω 

εισερχόμενου 

μηνύματος κατά 

τη 

γνωστοποίηση 

των 

αποτελεσμάτων 

ΝΑΙ 

ΝΑΙ 

(cloud-

based) 

Kullo 

et al., 

2018 
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Πίνακας 7 (συνέχεια 3/5) 

Οργανι-

σμός 

Ονομασία 

προγράμ-

ματος (όπου 

υπάρχει) Πληθυσμός 

Κατηγο-

ρία Στόχος 

Προλη-

πτική 

ανάλυση 

Πλατφόρμα/ 

Πάνελ 

αλληλούχισης ΗΦΥ 

Αποθήκευση 

στον ΗΦΥ CDS 

Αποθή-

κευση σε 

portal 

Βάση 

δεδομέ-

νων Πηγή 

Mayo 

Clinic 

RIGHT 

protocol 

1000 ενήλικες 

με υψηλή 

πιθανότητα 

ωφελιμότη-

τας από τα 

αποτελέ-

σματα 

PGx 

Αλληλούχιση 

γονιδίων κλινικής 

σημασίας και 

ενσωμάτωσή τους 

στην κλινική 

φροντίδα 

ΝΑΙ 
PGRN-Seq + 

CYP2D6 test 

Τοπικό 

(τώρα 

Epic) 

Ενότητα 

μοριακών 

διαγνωστικών 

εργαστηριακών 

αποτελεσμάτων 

Πρότυπη 

ονοματολογία 

Ειδοποίηση 

κατά την 

παραγγελία 

σχετικού 

φαρμάκου + 

επεξηγήσεις 

κατά τον έλεγχο 

αποτελεσμάτων 

NAI 

(online 

patients 

services 

account) 

ΝΑΙ 

Bielinski 

et al., 

2014 

Ohio 

University 
 

Ενήλικες με 

καρδιακή 

ανεπάρκεια ή 

υπέρταση 

PGx 

Μελέτη σχετικά 

με την επίδραση 

της γενετικής 

συμβουλευτικής 
μετά τη 

γνωστοποίηση 

αποτελεσμάτων 

ΟΧΙ 

SNP Array 6.0 

+ DMET Plus 

Array 

(Affymetrix) 

Epic 

Αναφορά σε 

αρχείο PDF στην 

ενότητα 
εργαστηριακών 

αναφορών 

ΟΧΙ (υπό 

ανάπτυξη) 
NAI ΟΧΙ 

Sturm  

et al., 

2013 

Sweet 
et al., 

2014 

St Jude 

Children’s 

Hospital 
PG4KDS 

Ασθενείς <18 

ετών 
PGx 

Αλληλούχιση 

γονιδίων κλινικής 

σημασίας και 

ενσωμάτωσή τους 

στον ΗΦΥ 

ΝΑΙ 

DMET Plus 

Array 

(Affymetrix) + 

qPCR 

(CYP2D6) 

Cerner 

Ξεχωριστή 

ενότητα PGx 

στον ΗΦΥ + 

λίστα 

προβλημάτων 

(υψηλού 

κινδύνου) 

Ειδοποίηση 

κατά την 

παραγγελία 

σχετικού 

φαρμάκου 

NAI 

(αντίγρα-

φο 

αποτελε-

σμάτων 

PDF) 

NAI 

Hicks 

et al., 

2012 

Bell 

et al., 

2013 

University 

of Chicago 

1200 

Patients 

Project 

Ηλικιωμένοι 

με 
συγκεκριμέ-να 

κριτήρια 

σχετικά με τη 

φαρμακευ-

τική αγωγή 

που 

λαμβάνουν 

PGx 

Αλληλούχιση 

γονιδίων κλινικής 

σημασίας και 

ενσωμάτωσή του 

στην κλινική 

φροντίδα 

ΝΑΙ 

ADME 

PGx panel 

(Sequenom) 

 

ΟΧΙ 

Web-based GPS 

(genomic 

prescribing 
system): σύστημα 

που 

δημιουργήθηκε 

για την 

ενημέρωση των 

ιατρών σχετικά 

με τα 

αποτελέσματα 

OXI GPS ΟΧΙ 

O’Donnell 

et al., 

2012 
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Πίνακας 7 (συνέχεια 4/5) 

Οργανι-

σμός 

Ονομασία 

προγράμ-

ματος (όπου 

υπάρχει) Πληθυσμός 

Κατηγο-

ρία Στόχος 

Προλη-

πτική 

ανάλυση 

Πλατφόρμα/ 

Πάνελ 

αλληλούχισης ΗΦΥ 

Αποθήκευση 

στον ΗΦΥ CDS 

Αποθή-

κευση σε 

portal 

Βάση 

δεδομέ-

νων Πηγή 

University 

of Florida 

PMP (Health 

Personalized 

Medicine 

Program) 

Ενήλικες 

ασθενείς που 

υποβάλλονται 

σε αριστερό 

καρδιακό 

καθετηρια-

σμό 

PGx 

Αλληλούχιση 

γονιδίου κλινικής 

σημασίας και 

ενσωμάτωσή του 

στην κλινική 

φροντίδα 

(αντιπηκτική 

αγωγή) 

ΝΑΙ 

Quant Studio 

Open Array 

(Life 

Technologies) 

+ GenMark 

Dx 

Epic 

Ενότητα 

εργαστηριακών 

αποτελεσμάτων 

Γονότυπος σε 

ονοματολογία 

star allele 

Ειδοποίηση και 

συμβουλές κατά 

την παραγγελία 

σχετικού 

φαρμάκου (Best 

Practice 

Advisory) 

OXI 

NAI (για 

τα αλληλό-

μορφα που 

δε σχετίζο-

νται με το 

CYP2C19) 

Weitzel 

et al., 

2014 

Cavallari 

et al., 

2017 

University 

of 

Maryland 

PAP3 

Ενήλικες 

ασθενείς που 

υποβάλλονται 

σε αριστερό 
καρδιακό 

καθετηριασμό 

PGx 

Περιγραφή μιας 

PGx 

πρωτοβουλίας 

σχετική με 
αντιπηκτική 

αγωγή 

ΝΑΙ 

Verigene 

System + 

Nucleic Acid 

Assay for 3 
variants 

(Nanosphere) 

Ασαφές 

Διαθέσιμες 

αναφορές 

αποτελεσμάτων 

μέσω του Cerner 

Pathnet 

ΟΧΙ 

(πληροφορίες με 

e-mail, fax ή 

από χέρι σε 

χέρι) 

OXI 

ΝΑΙ 

(χρησιμο-

ποιείται 

από το 
Cerner 

Pathnet) 

Shuldiner 

et al., 

2014 

University 

of 

Maryland 

PDMP 

(Personalize

d Diabetes 

Medicine 

Program) 

Ενήλικες με 

συγκεκριμένα 

κριτήρια 

σχετικά με την 

ασθένεια του 

διαβήτη 

Μονογο-

νιδιακή 

ασθένεια 

Εύρεση και 

διάγνωση 

μονογονιδιακού 

διαβήτη σε 

ασθενείς μέσω 

αλληλούχισης 

ΟΧΙ 

40-gene NGS 

panel (ασαφείς 

λεπτομέρειες) 
Epic 

Αντίγραφο 

εργαστηριακής 

αναφοράς + 

συμβουλευτικό 

υπόμνημα 

(ενδεχομένως 

PDF) 

OXI 

(συμβουλές 

στην αναφορά) 
ΟΧΙ OXI 

Kleinberger 

et al., 

2015 

Sperber 

et al., 

2017 

University 

of North 

Carolina 
 

Ενήλικες 

ασθενείς που 

υποβάλλονται 

σε διαδερμική 
στεφανιαία 

παρέμβαση 

και 

τοποθέτηση 

stent 

PGx 

Αξιολόγηση της 

διαδικασίας 

ενσωμάτωσης της 

αλληλούχισης 
γονιδίου κλινικής 

σημασίας στην 

κλινική φροντίδα 

(αντιπηκτική 

αγωγή) 

OXI 

PCR-based 

TaqMan 

Allelic 

discrimination 

assays 

(Applied 

Biosystems) 

Ασαφές 

Ενότητα 

εργαστηριακών 

αποτελεσμάτων 
στην καρτέλα 

Μοριακή 

Γενετική 

ΟΧΙ ΟΧΙ ΟΧΙ 

Lee 
et al., 

2014 
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Πίνακας 7 (συνέχεια 5/5) 

Οργανι-

σμός 

Ονομασία 

προγράμ-

ματος (όπου 

υπάρχει) Πληθυσμός 

Κατηγο-

ρία Στόχος 

Προλη-

πτική 

ανάλυση 

Πλατφόρμα/ 

Πάνελ 

αλληλούχισης ΗΦΥ 

Αποθήκευση 

στον ΗΦΥ CDS 

Αποθή-

κευση σε 

portal 

Βάση 

δεδομέ-

νων Πηγή 

Vanderbilt 

University 

Medical 

Center 

PREDICT >18 ετών PGx 

Αλληλούχιση 

γονιδίων κλινικής 

σημασίας και 

ενσωμάτωσή τους 

στον ΗΦΥ 

ΝΑΙ 

VeraCode 

ADME Core 

Panel 

(Illumina) 

Τοπικός 

Ενότητα 

εργαστηριακών 

αποτελεσμάτων + 

ενότητα 

περίληψης 

δεδομένων 

Γονότυπος σε 

ονοματολογία 

star allele + 

Φαινότυπος 

Ειδοποίηση και 

συμβουλές κατά 

την παραγγελία 

σχετικού 

φαρμάκου 

ΝΑΙ ΝΑΙ 

Pulley 
et al., 

2012 

Peterson 

et al., 

2013 
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Mayo Clinic). Για τους υπόλοιπους οργανισμούς δεν υπάρχουν σαφείς πληροφορίες 

σχετικά με τη χρήση των ΗΦΥ και για αυτό κρίθηκε σωστό να μην αναφερθούν. Οι 

οργανισμοί που συμμετείχαν στην πρώτη φάση του CSER δεν συμπεριλήφθηκαν στον 

Πίνακα 7, καθώς λαμβάνεται υπόψη ο Πίνακας 4 των Tarczy-Hornoch et al. (2013), 

που περιέχει σχετικές πληροφορίες (Παράρτημα, Εικόνα Ι). 

Όπως φαίνεται στον Πίνακα 7, οι περισσότερες μελέτες αφορούν το κομμάτι της 

Φαρμακογονιδιωματικής. Ο Αμερικανικός Οργανισμός Τροφίμων και Φαρμάκων (U.S. 

Food and Drug Administration) έχει προσθέσει πληροφορίες στην ετικέτα μεγάλου 

αριθμού φαρμακευτικών σκευασμάτων τα οποία επηρεάζονται από το γενετικό προφίλ 

του κάθε ατόμου (fda.gov), ενώ η κοινοπραξία CPIC (Clinical Pharmacogenetics 

Implementation Consortium) έχει δημοσιεύσει οδηγίες σχετικά με φαρμακευτικές 

αγωγές οι οποίες καθορίζονται βάσει του γενετικού αποτελέσματος που προκύπτει μετά 

την αντίστοιχη εξέταση (Relling & Klein, 2011). 

Το φάρμακο που απαντάται συχνότερα στις μελέτες είναι η κλοπιδογρέλη (clopidogrel), 

το οποίο χρησιμοποιείται ως αναστολέας της συσσώρευσης των αιμοπεταλίων και 

χορηγείται σε άτομα με υψηλό κίνδυνο καρδιακών παθήσεων και εγκεφαλικού 

επεισοδίου. Η κλοπιδογρέλη είναι για την ακρίβεια ένα προφάρμακο το οποίο 

ενεργοποιείται από τον κυτόχρωμα P450 2C19 (CYP2C19). Μεταλλάξεις στο γονίδιο 

CYP2C19, συνδέονται με μεταβολή ή απώλεια της λειτουργίας του και επομένως και 

της αποτελεσματικότητας του φαρμάκου (Hulot et al., 2006). Τα προγράμματα των 

πανεπιστημίων Maryland, North Carolina και Florida είχαν ως αρχικό στόχο τη 

γονοτύπηση του παραπάνω γονιδίου σε άτομα που είτε πρόκειται να τους χορηγούνταν 

κλοπιδογρέλη είτε ήταν υποψήφια για τη λήψη αντιπηκτικής αγωγής στο άμεσο 

μέλλον.  

Άλλα ζεύγη φαρμάκου - γονιδίου τα οποία ελέγχονται από τους οργανισμούς είναι τα 

βαρφαρίνη - CYP2C9/VKORC1, θειοπουρίνες (αζαθειοπρίνη, θειογουανίνη, 

μερκαπτοπουρίνη) - ΤΡΜΤ, σιμβαστατίνη - SLCO1B1, αβακαβίρη - HLA-A και 

καρβαμαζεπίνη - HLA-B. Η κλοπιδοργέλη και τα υπόλοιπα φάρμακα είναι από τα 

περισσότερο γνωστά και μελετημένα σχετικά με τη δράση και τις ανεπιθύμητες 

ενέργειές τους. Για το λόγο αυτό είναι τα κυριότερα που επιλέγονται προς έλεγχο. Για 

κάποιους οργανισμούς δεν είναι γνωστό μέσα από τις μελέτες που αναφέρονται στον 

Πίνακα 7 σε ποια ζεύγη στοχεύουν. 
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Πέραν της Φαρμακογενετικής, ορισμένα προγράμματα στοχεύουν στην κατανόηση 

γονιδιακών ασθενειών. Το πρόγραμμα RAVE στην κλινική Mayo ερευνά παθογόνους ή 

πιθανώς παθογόνους πολυμορφισμούς σε γονίδια που σχετίζονται με την οικογενή 

υπερχοληστερολαιμία και τον μονογονιδιακό καρκίνο του παχέος εντέρου. Στο 

Πανεπιστήμιο του Maryland η έρευνα αφορά κατηγορίες μονογονιδιακού διαβήτη, ενώ 

στο Mount Sinai εντοπίζεται το γονίδιο APOL1, ορισμένοι πολυμορφισμοί του οποίου 

οδηγούν σε κίνδυνο νεφρικής ανεπάρκειας. Στην κατηγορία ελέγχουν γονιδιακών 

νόσων ανήκει και το σύστημα υγείας του Geisinger για το οποίο θα γίνει εκτενέστερη 

αναφορά.  

Οι μελέτες που παρουσιάζονται είναι είτε προληπτικές, επομένως οι συμμετέχοντες 

πληρούν κάποια γενικά κριτήρια ή έχουν πιθανότητες να ωφεληθούν από την έρευνα, 

είτε όχι, δηλαδή συμμετέχουν άτομα για τα οποία είναι ήδη γνωστή η κατάστασή τους. 

Ορισμένα τεστ που γίνονται σε άτομα που ήδη λαμβάνουν μια φαρμακευτική αγωγή για 

την οποία εξετάζεται το δείγμα του ατόμου, μπορούν να εμφανίσουν αποτελέσματα και 

για άλλα ζεύγη γονιδίου - φαρμάκου, τα οποία συνήθως αποθηκεύονται για ενδεχόμενη 

μελλοντική χρήση. 

Επιπλέον, η διαδικασία που επιλέγεται για τη γονοτύπηση διαφέρει. Οι περισσότεροι 

οργανισμοί επιλέγουν διαθέσιμες από το εμπόριο αναλύσεις. Με τα πάνελ που 

χρησιμοποιούνται μπορούν να εντοπιστούν πολυμορφισμοί σε συγκεκριμένο αριθμό 

γονιδίων. Για παράδειγμα, το eMERGEseq panel περιλαμβάνει 109 γονίδια και 1706 

SNPs, αλλά κάθε οργανισμός στοχεύει μόνο σε κάποια από αυτά. Η ανάλυση 

ολόκληρου του γονιδιώματος ή των εξονίων, ναι μεν συμβαίνει, όπως φαίνεται για τα 

προγράμματα που ανήκουν στο CSER (Tarczy-Hornoch etal., 2013), ωστόσο είναι 

περιορισμένη σε κέντρα που στοχεύουν στην ενσωμάτωση των αποτελεσμάτων αυτών 

στον ΗΦΥ, καθώς υπάρχουν ορισμένα εμπόδια, όπως θα αναφερθεί παρακάτω. 

Σε ό,τι αφορά το σημαντικότερο κομμάτι του πίνακα αυτού, η αποθήκευση των 

αποτελεσμάτων της γονοτύπησης διαφέρει, καθώς δεν υπάρχει κοινό πλαίσιο για την 

ενέργεια αυτή. Στα ιατρικά κέντρα των Πανεπιστημίων Ohio, Maryland (PDMP) και 

Indiana, στο σύστημα υγείας του Πανεπιστημίου Duke και στην κλινική Mayo (RAVE) 

μεταφορτώνεται η εργαστηριακή αναφορά, κυρίως ως αρχείο PDF, η οποία πέραν του 

αποτελέσματος περιλαμβάνει και ορισμένες επεξηγήσεις και συστάσεις. Το ίδιο 

συμβαίνει και στους έξι οργανισμούς της πρώτης φάσης του CSER (Tarczy-Hornoch 

etal., 2013), καθώς και στους οργανισμούς του eMERGE III (Wiesner et al., 2020). Το 
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αρχείο αυτό μπορεί να εμφανιστεί οπουδήποτε επιλεχθεί στον ΗΦΥ, είτε στην ενότητα 

των εργαστηριακών αποτελεσμάτων είτε στην αρχική ενότητα που περιλαμβάνει μία 

περίληψη του συνόλου των πληροφοριών. Ένα παράδειγμα εργαστηριακής αναφοράς 

που μεταφορτώνεται στον ΗΦΥ παρουσιάζεται στο Παράρτημα (Εικόνα ΙΙ). Από την 

άλλη, στα συστήματα υγείας Cleveland και Mount Sinai, στα νοσοκομείο St. Jude και 

Mayo (RIGHT) και στα ιατρικά κέντρα των Πανεπιστημίων Chicago, Florida, 

Maryland (PAP3), North Carolina και Vanderbilt τα αποτελέσματα μεταφορτώνονται 

σε μορφή αναγνώσιμη από το λογισμικό. Προστίθενται στην ενότητα των 

αποτελεσμάτων ή σε υποφάκελο μέσα σε αυτή. Τόσο σε PDF όσο και σε αναγνώσιμη 

από τον υπολογιστή μορφή παρουσιάζουν τα αποτελέσματά τους στο νοσοκομείο 

παίδων της Βοστώνης και στο σύστημα υγείας Geisinger. 

Η πλειοψηφία των λογισμικών που χρησιμοποιούνται είναι εταιριών (κυρίως των Epic 

και Cerner), επομένως οποιαδήποτε αλλαγή στο περιβάλλον τους δεν είναι εύκολη 

χωρίς τη συμβολή των εταιριών. Στην περίπτωση του St. Jude Hospital, παρόλο που ο 

ΗΦΥ είναι εμπορικός, αναπτύχθηκε μία επιπλέον ενότητα ώστε να αποθηκεύονται τα 

φαρμακογενετικά αποτελέσματα ξεχωριστά. Από την άλλη, στο ιατρικό κέντρο του 

Πανεπιστημίου Vanderbilt οι ερευνητές δημιούργησαν τοπικά ένα σύστημα ΗΦΥ, τις 

ενότητες του οποίου μπορούν να προσαρμόσουν. Σε ορισμένα κέντρα ορισμένα 

αποτελέσματα, συνήθως τα υψηλού κινδύνου προστίθενται επιπλέον στη λίστα 

προβλημάτων ή στην ενότητα παραγγελίας φαρμάκων, η οποία τις περισσότερες 

περιπτώσεις γίνεται μέσω των ΗΦΥ. 

Η προσθήκη αποτελεσμάτων στις παραπάνω ενότητες σχετίζεται με τα συστήματα 

λήψης αποφάσεων, καθώς με αυτό τον τρόπο δημιουργούνται αυτόματες ειδοποιήσεις 

για τον πάροχο υγείας. Όσον αφορά τα προγράμματα που παρουσιάζονται εδώ, δεν 

έχουν αναπτύξει όλα τα κέντρα συστήματα CDS παράλληλα με την ανάπτυξη της 

διαδικασίας αποθήκευσης των δεδομένων στους φακέλους υγείας. Οι περισσότερες 

ειδοποιήσεις στα κέντρα που αναπτύχθηκαν γίνονται σε σχέση με τη Φαρμακογενετική. 

Όταν ο γιατρός ξεκινά την παραγγελία ενός φαρμάκου, το οποίο ο συγκεκριμένος 

ασθενής δεν μπορεί να μεταβολίσει φυσιολογικά, καθώς αυτή η πληροφορία υπάρχει 

στον ΗΦΥ του, εμφανίζεται ένα αναδυόμενο παράθυρο ειδοποίησης και οδηγιών. 

Στους οργανισμούς στους οποίους δεν έχει αναπτυχθεί ηλεκτρονικό σύστημα CDS ο 

γιατρός ανατρέχει στις οδηγίες που εμπεριέχονται συνήθως στις εργαστηριακές 

αναφορές, όπως αναφέρθηκε.  
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Ορισμένοι οργανισμοί έχουν αναπτύξει διαδικτυακές πύλες (portals) μέσω των οποίων 

έχουν πρόσβαση οι ασθενείς στα αποτελέσματά τους, ενώ κάποιοι έχουν δημιουργήσει 

βάσεις δεδομένων για την αποθήκευση γενετικών, κλινικών και άλλων δεδομένων έξω 

από τους ατομικούς φακέλους υγείας, είτε για όλα τα δεδομένα, είτε μόνο για αυτά που 

δεν αποθηκεύτηκαν στον ΗΦΥ, κυρίως για μελλοντική χρήση. 

Δύο από τα προγράμματα ιδιωτικής πρωτοβουλίας του Πίνακα 7 επιλέχθηκαν για να 

παρουσιαστούν παρακάτω εκτενέστερα, ώστε να γίνουν γνωστές οι διαδικασίες στις 

οποίες βασίζεται το κάθε πρόγραμμα. Το πρόγραμμα του συστήματος υγείας Geisinger 

στοχεύει στην ανάλυση πολυμορφισμών που σχετίζονται με συγκεκριμένες 

μονογονιδιακές παθήσεις. Αυτό του St. Jude Children's Research Hospital αφορά ένα 

μοντέλο κλινικής εφαρμογής της Φαρμακογενετικής. Η προσέγγιση που παρουσιάζεται 

υποστηρίζει ότι ο φαρμακογενετικός έλεγχος πρέπει να είναι προληπτικός και τα 

αποτελέσματα άμεσα διαθέσιμα τη στιγμή της συνταγογράφησης. 

Στο σημείο αυτό να αναφερθεί ότι οι όροι Φαρμακογονιδιωματική και 

Φαρμακογενετική χρησιμοποιούνται πολλές φορές εναλλάξ, αφού συσχετίζουν το 

γενετικό προφίλ με την απόκριση του οργανισμού στα φάρμακα. Η διαφορά είναι ότι ο 

πρώτος είναι ευρύτερος και αναφέρεται στην επίδραση ολόκληρου του γονιδιώματος 

(συνδυασμός γονιδίων, επιγενετικές μεταβολές) σε φαρμακευτικές ουσίες ή συνδυασμό 

αυτών, ενώ ο δεύτερος αναφέρεται στην επίδραση ενός γονιδίου σε μία αντίδραση κάθε 

φορά. 

3.2.1.Geisinger Health System 

Στο σημείο αυτό θα γίνει παρουσίαση των διαδικασιών που ακολουθούνται από ένα 

σύστημα υγείας που εισήλθε στο χρηματοδοτούμενο δίκτυο του eMERGE. Όπως και τα 

περισσότερα άλλα μέλη των δικτύων, περιλαμβάνει πρόγραμμα αλληλούχισης και 

στοχεύει στην ενσωμάτωσή των αποτελεσμάτων της αλληλούχισης στον ΗΦΥ. 

Το σύστημα υγείας Geisinger (GHS), το οποίο έκανε την εμφάνισή του πριν έναν αιώνα 

αρχικά ως νοσοκομείο, έχει εξελιχθεί σε ένα ολοκληρωμένο σύστημα υγείας που 

παρέχει τόσο υπηρεσίες υγείας όσο και ασφαλιστική κάλυψη των συμμετεχόντων του, 

εξυπηρετώντας τη βορειοκεντρική και βορειοανατολική περιοχή της Κοινοπολιτείας 

της Πενσυλβάνια. Περιλαμβάνει οκτώ νοσοκομειακές μονάδες (ανάμεσά τους δύο 

τριτοβάθμιες/τεταρτοβάθμιες), δύο ερευνητικά κέντρα, δύο νοσοκομεία και μια 

ασφαλιστική εταιρεία, διαθέτοντας ένα μοναδικό συνδυασμό πόρων για την ανάπτυξη 
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της μεταφραστικής έρευνας, δηλαδή τη σύνδεση της βασικής εργαστηριακής έρευνας 

με την κλινική πράξη (Carey et al., 2016). Μεγάλο μέρος του πληθυσμού που 

εξυπηρετείται από το GHS είναι μόνιμος, με χαμηλά ποσοστά μετανάστευσης προς και 

από την περιοχή, μεγάλο αριθμό κατοίκων με μακρά διάρκεια ζωής στην περιοχή και 

αρκετές οικογένειες πολλαπλών γενεών (Carey et al., 2016). Παράλληλα, το GHS ήταν 

από τα πρώτα συστήματα υγείας που υιοθέτησαν πλήρως σε όλες τις μονάδες υγείας 

τους ολοκληρωμένο σύστημα ηλεκτρονικού φακέλου υγείας (στα μέσα τις δεκαετίας 

του 1990) το οποίο λειτουργεί από τότε αποτελεσματικά (Carey et al., 2016). 

Τα τρία χαρακτηριστικά του συστήματος, δηλαδή ο σταθερός, με πολλές γενιές και 

πρόθυμος πληθυσμός, το ολοκληρωμένο σύστημα φροντίδας και η υιοθέτηση 

πληροφοριακών συστημάτων, ήταν αυτά που δημιούργησαν πρόσφορο έδαφος για την 

ανάπτυξη της ιατρικής ακριβείας (Carey et al., 2016; Faucett & Davis, 2016). Το 

Geisinger ανέπτυξε την πρωτοβουλία δημιουργίας βιοτράπεζας (MyCode, η περιγραφή 

της οποίας γίνεται κυρίως βάσει του άρθρου των Carey et al., 2016) και την 

πρωτοβουλία επιστροφής ορισμένων αποτελεσμάτων από την αλληλούχιση των 

δειγμάτων στους ασθενείς και τους γιατρούς τους (GSCP, η περιγραφή της οποίας 

γίνεται κυρίως βάσει του άρθρου των Schwartz et al., 2018). 

MyCode 

Το 2007 ξεκίνησε επίσημα το πρόγραμμα MyCode Community Health Initiative με το 

οποίο ιδρύθηκε τράπεζα δειγμάτων αίματος, ορού και DNA ως πηγή δεδομένων για 

μελέτες σχετικά με καρδιακές παθήσεις, παχυσαρκία και άλλα παρόμοια ζητήματα. 

Στόχος του προγράμματος ήταν η δημιουργία μιας βάσης δεδομένων που θα 

περιλάμβανε γονοτυπικές και φαινοτυπικές πληροφορίες. Η πρώτη κατηγορία 

πληροφοριών προέρχεται από την αλληλούχιση του γονιδιώματος των συμμετεχόντων 

(whole-genome sequencing) και η δεύτερη από τα αποθηκευμένα στους ΗΦΥ 

δεδομένα. 

Κάθε εξωτερικός ασθενής που επισκέπτεται μία κλινική Geisinger έρχεται σε επαφή με 

ένα μέλος του προγράμματος ή του ιατρικού προσωπικού, το οποίο τον ενημερώνει και 

τον καλεί να συμμετάσχει. Η συμμετοχή δεν εξαρτάται από κάποια συγκεκριμένη 

πάθηση ή διάγνωση. Οι ενδιαφερόμενοι ασθενείς υπογράφουν γραπτή συγκατάθεση, 

που πληροί τα πρότυπα προστασίας απορρήτου και ασφάλειας που έχει θεσπίσει ο 

νόμος περί διαθεσιμότητας και υπευθυνότητας της ασφάλισης υγείας (Health Insurance 

Portability and Accountability Act, HIPAA), με την οποία συμφωνούν ότι: 
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• παρέχουν δείγματα αίματος και επιτρέπουν την πρόσβαση σε δεδομένα στο ΗΜΥ 

τους για ερευνητική χρήση, 

• η συμμετοχή τους είναι εθελοντική, 

• ίσως να μην αποκομίσουν άμεσο όφελος από τη συμμετοχή αυτή, 

• η απόφασή τους σχετικά με τη συμμετοχή τους δε θα έχει καμία επίδραση στην 

ιατρική περίθαλψή τους στο Geisinger, 

• οι έρευνες που γίνονται με το δείγμα τους μπορεί  να περιλαμβάνουν ανάλυση των 

γονιδίων τους και 

• οι ερευνητές θα λάβουν μέτρα για την προστασία της ιδιωτικότητας και της 

ασφάλειας των πληροφοριών τους. 

Επιπλέον, στην πρώτη της έκδοση η φόρμα συγκατάθεσης: 

• έδινε τη δυνατότητα στους συμμετέχοντες να δηλώσουν αν επιθυμούν το δείγμα 

τους να εξετασθεί εκ νέου από αυτό ή από μελλοντικά ερευνητικά προγράμματα, 

κάτι που στις επόμενες εκδόσεις αυτό έγινε προαπαιτούμενο και 

• όριζε ότι αποτελέσματα ανάλυσης από τα δείγματα των συμμετεχόντων δε θα 

ενσωματώνονταν στον ιατρικό τους φάκελο, παρά μόνο σε περίπτωση που 

ανακαλύπτονταν κάτι σημαντικό για την περίθαλψη του ασθενή και μόνο αν ο 

τελευταίος επιθυμούσε να μάθει. Από το 2013 επιτρέπεται η ενημέρωση του 

συμμετέχοντα σχετικά με σημαντικά ιατρικά ευρήματα. 

Η εγγραφή ενός ατόμου στο MyCode εμφανίζεται ως πληροφορία στο ΗΦΥ του, 

γεγονός που δημιουργεί αυτόματα μία εντολή για λήψη δείγματος η οποία 

ενεργοποιείται όταν ο συμμετέχων επισκεφτεί ένα εξωτερικό εργαστήριο για 

αιματολογικές εξετάσεις. Η διαδικασία αυτή συμβαίνει και στις μελλοντικές 

αιμοληψίες, οπότε κάθε φορά αποθηκεύεται δείγμα. Τα δείγματα μεταφέρονται για 

αλληλούχιση (σε εργαστήριο της εταιρίας Regeneron Pharmaceuticals) και έπειτα 

αποθηκεύονται σε κατάλληλες συνθήκες. Σε αυτά δίνεται ένας μοναδικός κωδικός 

ταυτοποίησης μέσω του οποίου μπορούν να συνδεθούν με τα αποτελέσματα της 

αλληλούχισης.  

Τα δεδομένα της αλληλούχισης αποθηκεύονται ηλεκτρονικά ως αρχεία VCF (Variant 

Call Files) στα οποία καταγράφονται μόνο οι διαφορές μεταξύ της αλληλουχίας του 

ατόμου και μιας αλληλουχίας αναφοράς (Schwartz et al., 2018). Στις περισσότερες 

έρευνες πληροφορίες ταυτοποίησης του ατόμου στον οποίο ανήκουν τα δεδομένα δεν 

γίνονται γνωστές. Η σύνδεση των δεδομένων γίνεται μέσω data broker, δηλαδή τα 
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δεδομένα που παρέχονται στους ερευνητές διατηρούνται απόρρητα ως προς τις 

προσωπικές πληροφορίες, με τρόπο που συμμορφώνεται με τις εγκρίσεις του θεσμικού 

οργάνου Institutional Review Board (IRB). Ένας πυρήνας μεγάλου όγκου δεδομένων 

δημιουργήθηκε για τη μοντελοποίηση των προτύπων ΗΦΥ, τιμολόγησης και 

διαχείρισης, τη χρήση τους για ερευνητικούς σκοπούς και την ανάπτυξη φαινοτύπων 

που βασίζονται σε αυτά τα κλινικά δεδομένα.  

Τα δεδομένα των συμμετεχόντων χρησιμοποιήθηκαν για αναλύσεις γενετικής 

συσχέτισης με ήδη γνωστούς πολυμορφισμούς SNPs για καρδιαγγειακές νόσους, 

διαβήτη τύπου 2 και παχυσαρκία, με τη χρήση ήδη γνωστών στατιστικών μοντέλων 

(π.χ. λογιστική παλινδρόμηση) και τεστ ελέγχου (π.χ. ANOVA test), προσαρμοσμένων 

σε γενετικά δεδομένα. 

Το παραπάνω πρωτόκολλο ξεκίνησε πιλοτικά σε έξι κλινικές του Geisinger και σε 

συνδυασμό με τα αποτελέσματα σε έρευνες κοινού που έγιναν οριστικοποιήθηκε χωρίς 

αλλαγές (Εικόνα 2).  

Genomic Screening and Counseling Program (GSCP) 

Το 2013 αποφασίστηκε η επιστροφή των αποτελεσμάτων των αναλύσεων στους 

ασθενείς και τους ιατρούς τους. Της απόφασης προηγήθηκε η έρευνα της άποψης των 

συμμετεχόντων για την ενέργεια αυτή, γεγονός που έδειξε ευνοϊκά αποτελέσματα για 

την ενσωμάτωση των αποτελεσμάτων στους ΗΦΥ, με την κατάλληλη εκπαιδευτική 

υποστήριξη τόσο για τους παρόχους υγειονομικής περίθαλψης όσο και για τους 

ασθενείς. 

Τρία στοιχεία-κλειδιά του MyCode επέτρεψαν τη χρήση δεδομένων αλληλούχισης που 

προέρχονται από την έρευνα στην κλινική περίθαλψη:  

• τα δεδομένα αλληλούχισης μπορούν να συνδεθούν με τα δεδομένα του ΗΦΥ των 

συμμετεχόντων, χωρίς να γνωστοποιηθεί η ταυτότητά τους μέσω data brokers, 

• η συγκατάθεση του υποψηφίου για συμμετοχή στο MyCode περιλαμβάνει τη 

συγκατάθεσή του για την επιστροφή συναφών ιατρικών αποτελεσμάτων και 

• τα βιολογικά δείγματα της βιοτράπεζας είναι διαθέσιμα για επιβεβαιωτικούς 

ελέγχους σε πιστοποιημένα εργαστήρια. 
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Εικόνα 2: Ροή διαδικασιών στο Geisinger Health System. Με γαλάζιο χρώμα είναι οι 

διαδικασίες του MyCode με πορτοκαλί του GSCP (Carey et al., 2016 και Schwartz et al., 2018, 

επεξεργασμένο). 

WES: Whole-Genome Sequencing, VCF: Variant Call Files, Π/ΠΠ: Παθογόνος/Πιθανώς Παθογόνος, 

CLIA: Clinical Laboratory Improvement Amendments  

Αναπτύχθηκε λοιπόν ένα πρόγραμμα γονιδιωματικού ελέγχου και συμβουλευτικής, 

ονόματι Genomic Screening and Counseling Program (GSCP), με στόχο την 

αναγνώριση πολυμορφισμών από τα υπάρχοντα γονιδιακά δεδομένα και την 

ενημέρωση των συμμετεχόντων και των γιατρών τους για σημαντικά ευρήματα. Το 

GSCP βασίζεται σε τρεις αρχές:  

• προσεκτική επιλογή των γονιδίων με πιθανή επίπτωση στην υγεία του ατόμου ή 

του πληθυσμού, 

• αυστηρός έλεγχος και σωστή ερμηνεία των πολυμορφισμών για την 

ελαχιστοποίηση των κλινικών ψευδώς θετικών σφαλμάτων και  

• μια διαδικασία επιστροφής κλινικών αποτελεσμάτων που υποστηρίζει τους 

ασθενείς, τις οικογένειές τους και τους κλινικούς ιατρούς μέσω συνεργασίας για 

την αναφορά, την αξιολόγηση, τη διαχείριση κινδύνου και τους επιπλέον ελέγχους. 
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Τα δεδομένα της αλληλούχισης που αναλύονται αφορούν ένα σύνολο 76 γονιδίων 

(Geisinger-76, G76) τα οποία οδηγούν σε 27 μονογονιδιακές ιατρικές παθήσεις. Στη 

λίστα αυτή περιλαμβάνονται 56 γονίδια και 25 παθήσεις που συστήνει το ίδρυμα 

American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG) προς ταυτοποίηση και 

αναφορά, επιπλέον 17 γονίδια που σχετίζονται με τις ίδιες παθήσεις και 3 γονίδια που 

σχετίζονται με δύο επιπρόσθετες παθήσεις (Πίνακας 8) (Dewey et al., 2016). Με άλλα 

λόγια, αναλύονται υπάρχοντα δεδομένα ώστε να ταυτοποιηθούν οι συμμετέχοντες που 

έχουν κάποιο πολυμορφισμό στους συγκεκριμένους γονιδιακούς τόπους, χωρίς να 

ληφθούν υπόψη τυχόν συμπτώματα. 

Από τα αρχεία VCF, αυτά που αντιστοιχούν στα 76 γονίδια στέλνονται στο ένα από τα 

δύο επίσημα κέντρα αλληλούχισης του δικτύου eMERGE (Partners HealthCare) όπου 

κατηγοριοποιούνται οι πολυμορφισμοί με βάση την παθογένειά τους σύμφωνα με 

ορισμένα κριτήρια. Αν προβλεφθούν παθογόνοι ή πιθανώς παθογόνοι πολυμορφισμοί, 

το βιολογικό δείγμα με τον αντίστοιχο κωδικό ζητείται από τη βιοτράπεζα, γίνεται η 

σύνδεση των στοιχείων του ατόμου στο οποίο ανήκει και αναλύεται δεύτερη φορά, αλλά 

αυτή τη φορά υπό πιστοποιημένες συνθήκες CLIA (Clinical Laboratory Improvement 

Amendments) ώστε να επιβεβαιωθούν τα αποτελέσματα. 

Το δικαίωμα επιστροφής των αποτελεσμάτων προς το συμμετέχοντα έχει ήδη 

επικυρωθεί πριν τη δεύτερη πιστοποιημένη ανάλυση. Σε πρώτη φάση επιβεβαιώνεται 

μέσω του data broker ότι το άτομο ζει και δεν έχει αποσύρει τη συμμετοχή του από το 

MyCode. Έπειτα, από όλα τα άτομα ζητείται η επικαιροποίηση της συγκατάθεσής τους 

ώστε να επιτρέπεται η αναφορά κλινικών αποτελεσμάτων και η ενσωμάτωσή τους στον 

ΗΦΥ. 

Μία ομάδα εργασίας του προγράμματος, η οποία αποτελείται από γενετιστές, 

νοσοκόμους και γενετικούς συμβούλους, επανεξετάζει τα ευρήματα και στη συνέχεια 

τα μεταφορτώνει στον ΗΦΥ του συμμετέχοντα. Το αρχείο που ενσωματώνεται στον 

Πίνακας 8: Λίστα των G76 γονιδίων προς ανάλυση (Schwartz et al., 2018) 

23 γονίδια για σύνδρομα προδιάθεσης καρκίνου 

48 για αύξηση κινδύνου καρδιαγγειακών παθήσεων 

2 για κακοήθη υπερθερμία (MIM: 145600, 601887)  

2 για κληρονομική αιμορραγική τηλαγγειεκτασία (MIM: 187300, 600376) 

1 για ανεπάρκεια της τρανσκαρβαμυλάσης της ορνιθίνης (MIM: 311250) 

MIM: κωδικός στη βάση δεδομένων OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man) 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/145600
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/601887
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/187300
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/600376
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/311250
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ΗΦΥ είναι ένα σαρωμένο αντίγραφο της εργαστηριακής αναφοράς σε μορφή PDF. Η 

αναφορά αυτή δημιουργείται αυτόματα για τα κέντρα που ανήκουν στο δίκτυο 

eMERGE από το εργαστήριο Μοριακής Ιατρικής του Partners HealthCare ή του Baylor 

College of Medicine, ανάλογα που στέλνονται τα δείγματα, και συνήθως περιέχει: το 

αποτέλεσμα, ορισμένες επιπλέον πληροφορίες για αυτό, τη μεθοδολογία που 

χρησιμοποιήθηκε και σχετικές βιβλιογραφικές παραπομπές. (Εικόνα II, Παράρτημα).  

Ένα γονιδιακό αποτέλεσμα γνωστοποιεί πολυμορφισμούς εν δυνάμει επικίνδυνους και 

δεν ισοδυναμεί με διάγνωση. Αν δεν συσχετισθεί άμεσα κάποια διάγνωση με τα 

γονιδιακά αποτελέσματα, τα αποτελέσματα αυτά ενσωματώνονται στη λίστα 

προβλημάτων στο αντίστοιχο πεδίο ΗΦΥ σαν εργαστηριακό εύρημα (δηλαδή, 

πρόβλημα: ένας παθογόνος/πιθανός παθογόνος πολυμορφισμός στο γονίδιο XX [c.XX, 

p.ΧΧ] που ανιχνεύθηκε μέσω του MyCode), ώστε να ερευνηθεί καταλλήλως σε 

επόμενη χρονική στιγμή. Η εισαγωγή ορισμένων αποτελεσμάτων στη λίστα 

προβλημάτων του ΗΦΥ εξυπηρετεί τον εύκολο εντοπισμό τους, καθώς και την 

ενδεχόμενη συμμετοχή τους στο σύστημα λήψης αποφάσεων. 

Το σύστημα ΗΦΥ που χρησιμοποιεί το Geisinger είναι της αμερικάνικης εταιρίας 

ιατρικού λογισμικού Epic (www.epic.com) και δεν έγινε κάποια αλλαγή σε αυτό ώστε 

να δέχεται δομημένα αποτελέσματα, δηλαδή σε μορφή αναγνώσιμη από τον 

υπολογιστή. Σε αυτή τη μορφή, τα αποτελέσματα διατηρούνται σε διακομιστή πίσω 

από το τείχος προστασίας του Geisinger υποστηρίζοντας την περαιτέρω έρευνα 

(Williams et al., 2018). 

Οι γιατροί πρωτοβάθμιας φροντίδας των συμμετεχόντων ειδοποιούνται σχετικά με το 

αποτέλεσμα της γονιδιακής ανάλυσης, το προτεινόμενο πλάνο για την ενημέρωση του 

ασθενή και σχετικές πηγές πληροφοριών. Επιπλέον έχουν πρόσβαση σε διαδικτυακά 

σεμινάρια για εκπαίδευση «just in time», καθώς οι πληροφορίες που τους δίνονται 

ενδεχομένως να μην είναι πλήρως κατανοητές ή να μην είναι εξοικειωμένοι με την 

ανακοίνωση και την επεξήγηση τέτοιους είδους αποτελεσμάτων στους ασθενείς. 

Οι συμμετέχοντες καλούνται να έρθουν σε επαφή με την ομάδα του MyCode όταν 

εντοπιστεί ένα εύρημα σημαντικό για την υγεία τους και στη συνέχεια τους παρέχεται 

γενετική συμβουλευτική και ψυχολογική υποστήριξη. Στους συμμετέχοντες του 

προγράμματος γνωστοποιούνται μόνο οι πολυμορφισμοί που έχουν κατηγοριοποιηθεί 

ως παθογόνοι ή πιθανώς παθογόνοι βάσει τυποποιημένων κριτηρίων. Πολυμορφισμοί 

αβέβαιης σημασίας, παρά το ότι καταγράφονται, δεν επιστρέφονται στον συμμετέχοντα 
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σε αυτό το πρωτόκολλο ελέγχου. Η ενημέρωση γίνεται συνήθως μέσω μηνύματος που 

στέλνεται μέσω του portal που διαθέτει ο ασθενής του Geisinger (MyChart), το οποίο 

είναι άμεσα συνδεδεμένο με τον ΗΦΥ. 

Ο τελευταίος στόχος του προγράμματος έχει να κάνει με την ενημέρωση των συγγενών 

με άμεσο κίνδυνο των συμμετεχόντων που έχουν παραλάβει αποτελέσματα. Ο έλεγχος 

και η συμβουλευτική προς τους συγγενείς, κυρίως πρώτου βαθμού, αυξάνουν την 

επίδραση που έχουν οι γονιδιακές αναλύσεις στην υγεία του πληθυσμού και 

συνεισφέρουν στην αύξηση αυτής. 

Τα παραπάνω βήματα είναι τυποποιημένα και συμβάλλουν στην ομαλή διαχείριση της 

λειτουργίας του προγράμματος. Η τήρηση των βασικών κανονισμών και ηθικών 

προκλήσεων ελέγχεται από επιτροπές.  

Το Geisinger δεσμεύτηκε να γίνει ένα Learning Healthcare System (LHS), στόχος που 

διευκολύνεται από την οργάνωσή του ως ολοκληρωμένο σύστημα στο οποίο όλοι οι 

εργαζόμενοι και οι μονάδες - συμπεριλαμβανομένων των ερευνητών, των παρόχων και 

του ασφαλιστικού φορέα - αποτελούν μέρος της συνολικής επιτυχίας της επιχείρησης 

(Williams et al., 2018). Το πλαίσιο του LHS προωθεί διττό στόχο: την εφαρμογή της 

υπάρχουσας κλινικής γνώσης με νέους τρόπους με σκοπό τη βελτίωση των 

υγειονομικών εκβάσεων και τη δημιουργία μιας ισχυρής βάσης τεκμηρίων για 

εναλλακτικά μοντέλα πρακτικής (Williams et al., 2018, Psek et al., 2015). Το 

πρόγραμμα αυτό είναι το πρώτο ευρείας κλίμακας παράδειγμα ενός LHS που αφορά 

γονιδιωματικά δεδομένα. 

Το 2015 το GHS έθεσε σε εφαρμογή/υιοθέτησε ένα πληροφοριακό σύστημα με την 

ονομασία Unified Data Architecture (UDA), το οποίο επιτρέπει την ενσωμάτωση 

μεγάλων δεδομένων (Big Data) στα υπάρχοντα συστήματα ανάλυσης δεδομένων και 

διαχείρισης. Με τις δυνατότητες που προσφέρει είναι εφικτή η παρακολούθηση και 

ανάλυση των αποτελεσμάτων των ασθενών, η συσχέτιση της γονιδιακής αλληλουχίας 

τους με τη φροντίδα υγείας και η απεικόνιση υγειονομικών δεδομένων σε ομάδες 

ασθενών και παρόχων υγείας. Το UDA του Geisinger είναι η μεγαλύτερη πρακτική 

εφαρμογή των big data στην υγειονομική περίθαλψη, με χιλιάδες επεξεργαστές να 

παρέχουν εκατοντάδες terabytes δεδομένων ανά ώρα (Erskine et al., 2016). 

Η διαχείριση και η αποθήκευση των αρχείων με τα γονιδιακά αποτελέσματα δε θα ήταν 

εφικτή χωρίς την υιοθέτηση ενός συστήματος ΗΦΥ που συνέβη ήδη από το 1996. 



58 
 

Ωστόσο, η πλειοψηφία των δεδομένων αυτών βρίσκεται σε αρχεία PDF, το περιεχόμενο 

των οποίων δεν μπορεί να διαβαστεί από το λογισμικό. Η επιπλέον αποθήκευση 

ορισμένων παθογόνων ή πιθανώς παθογόνων πολυμορφισμών στη λίστα προβλημάτων 

δίνει τη δυνατότητα συνεχούς και εύκολης παρακολούθησής τους. 

3.2.2. St. Jude Children’s Research Hospital - PG4KDS  

Το νοσοκομείο St. Jude Children's Research Hospital (St. Jude) παρέχει ολοκληρωμένη 

περίθαλψη (νοσηλεία και εξωτερικά ιατρεία) για παιδιά με σοβαρές ασθένειες, με 

επίκεντρο τον παιδικό καρκίνο, τις μολυσματικές ασθένειες και τη δρεπανοκυτταρική 

νόσο. Βρίσκεται στο Μέμφις, στην πολιτεία Τενεσί, θεωρείται μη κερδοσκοπικός 

ιατρικός οργανισμός απαλλαγμένος από φόρους και χρηματοδοτείται από κρατικές 

επιχορηγήσεις και ασφαλιστικές εισφορές, αλλά κύρια πηγή εσόδων του είναι οι 

εκστρατείες φιλανθρωπίας.  

Η παρακολούθηση της φαρμακοκινητικής των φαρμάκων που χορηγούνταν στους 

ασθενείς θεωρήθηκε από νωρίς αξιόλογη και η ερευνητική ομάδα του νοσοκομείου έχει 

συμβάλει σημαντικά στην ανάπτυξη αυτού του τομέα. Έτσι η εμπειρία που αποκτήθηκε 

αποτέλεσε τη βάση για την ενσωμάτωση της φαρμακογενετικής στην καθιερωμένη 

φροντίδα των ασθενών.  

Η ομάδα του νοσοκομείου επικεντρώθηκε στην δημιουργία ισχυρών συστημάτων 

λήψης αποφάσεων σχετικά με φαρμακευτικές αγωγές που επηρεάζονται από γονίδια, τα 

οποία συστήματα συνδέονται με τους ηλεκτρονικούς φακέλους υγείας. Το 2011 

ξεκίνησε η χρήση του πρωτοκόλλου PG4KDS με σκοπό την προληπτική αλληλούχιση 

πολλαπλών γονιδίων των ασθενών και την ενσωμάτωση των αποτελεσμάτων στον 

ηλεκτρονικό φάκελο υγείας για την καθοδήγηση της συνταγογράφησης. Τα δύο πρώτα 

γονίδια στα οποία επικεντρώθηκε η έρευνα ήταν τα TPMT και CYP2D6, ενώ λίγο καιρό 

αργότερα προστέθηκαν τα SLCO1B1 και CYP2C19. Η ανάπτυξη του PG4KDS 

βασίστηκε στην συνεργασία και την υποστήριξη μεταξύ των διαφόρων υπηρεσιών και 

τμημάτων του νοσοκομείου και υπό την επίβλεψη ορισμένων επιτροπών, μία από τις 

οποίες, η επιτροπή Pharmacogenetic Oversight Committee (POC), μεταξύ άλλων, 

καθορίζει ποια γονιδιακά αποτελέσματα πρέπει να εισαχθούν στον ΗΦΥ. 

Η συγκατάθεση των ασθενών/οικογένειας λαμβάνεται από μία ομάδα νοσηλευτών με 

αντίστοιχη εμπειρία. Η ενημέρωση των υποψήφιων συμμετεχόντων γίνεται την ίδια 
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στιγμή. Το δείγμα αίματος που χρειάζεται λαμβάνεται σε μια στιγμή που ο ασθενής έχει 

φλεβοκέντηση για άλλο σκοπό, ώστε να αποφευχθεί επανάληψη της διαδικασίας.  

Σε συνεργασία με την Επιτροπή Δεοντολογίας οι ερευνητές όρισαν με σχετική 

αυστηρότητα τα κριτήρια του τυχαίου ευρήματος. Δεν πρέπει να παραλειφθεί το 

γεγονός ότι η πλειοψηφία των ασθενών του St. Jude είναι ανήλικοι. Δεν επιτρέπεται 

στους γονείς ανήλικων παιδιών που είναι εγγεγραμμένα στο PG4KDS η επιλογή να 

αρνηθούν αυτές τις πληροφορίες για λογαριασμό του παιδιού τους. Εάν εντοπιστεί 

κάποιο εύρημα σχετικά με τον κίνδυνο εμφάνισης ασθένειας, αλλά η παρέμβαση για 

την πρόληψη, την ανίχνευση ή τη θεραπεία της νόσου δεν χρειάζεται να ληφθεί πριν το 

18ο έτος της ηλικίας του ασθενή, τα αποτελέσματα δεν αναφέρονται μέχρις ότου ο 

ασθενής ενηλικιωθεί και μπορέσει να συναινέσει, κατόπιν ενημέρωσης, σχετικά με το 

ζήτημα των τυχαίων ευρημάτων. Αν συναινέσει, ο θεράπων ιατρός του ασθενή (με 

γενετικό σύμβουλο αν χρειαστεί) εξηγεί τα ευρήματα και προτείνει σχετικές ενέργειες. 

Επιπλέον, όλοι οι ασθενείς όταν ενηλικιώνονται έρχονται σε επαφή με μέλη του 

προγράμματος ώστε να συναινέσουν ως ενήλικες και επίσης να επιλέξουν αν επιθυμούν 

τη συνέχιση της συμμετοχής τους και τη διατήρηση των φαρμακογενετικών 

αποτελεσμάτων τους στον ΗΦΥ. 

Ένα κρίσιμο πρώτο βήμα ήταν η επιλογή της κατάλληλης πλατφόρμας γονοτύπησης 

εξειδικευμένη σε φαρμακογενετικούς ελέγχους. Επιλέχθηκε η πλατφόρμα γονοτύπησης 

Ενζύμων Μεταβολισμού Φαρμάκων και Μεταφορέων (Drug Metabolizing Enzymes 

and Trasnporters, DMET) της εταιρείας Affymetrix, ενισχυμένη με έναν επιπλέον 

αριθμό αντιγράφων ενός γονιδιακού τόπου που πραγματοποιείται σε πιστοποιημένο 

κατά CLIA εργαστήριο στην Ιατρική Σχολή του Wisconsin (Sissung et al., 2010). Για 

κάθε ασθενή αναλύονται 225 γονίδια που περιλαμβάνουν 1936 αλληλόμορφα τα οποία 

εμπλέκονται στην απορρόφηση, την κατανομή, τον μεταβολισμό και την έκκριση 

(Absorption, Distriburtion, Metabolism, Excretion - ADME) των φαρμάκων. Επειδή η 

τεχνολογία εξελίσσεται, το PG4KDS επιτρέπει την αλλαγή της μεθοδολογίας 

γονοτύπησης με νέες κατά τη διάρκειά του. 

Οι αναφορές των αποτελεσμάτων στέλνονται στο St. Jude, ξεχωριστά για κάθε άτομο 

και κάθε γονίδιο, μέσω Ασφαλούς Πρωτοκόλλου Μεταφοράς Αρχείων, και 

αποθηκεύονται σε βάση δεδομένων. Για κάθε ασθενή δηλαδή, υπάρχουν 

αποθηκευμένοι 225 φάκελοι (ένας για κάθε γονίδιο που αναλύθηκε). Από το σύνολο 

αυτό, ενσωματώνονται επιλεγμένα γονίδια στους ΗΦΥ, για τα οποία υπάρχουν σαφείς 
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συστάσεις για τη σύνδεσή τους με κάποιο φάρμακο (π.χ. οδηγίες CPIC). Η επιλογή 

αυτή γίνεται μέσω μιας διαδικτυακής εφαρμογής επιμέλειας που ονομάζεται DMET 

Tracker, η οποία ταυτόχρονα αξιολογεί την ποιότητα των αποτελεσμάτων. 

Πληροφορικοί ελέγχουν τα εισερχόμενα δεδομένα ως προς τη συνοχή τους σε σχέση με 

υπάρχοντα δεδομένα, για πιθανά σφάλματα χειρισμού και διπλές εγγραφές, ενώ 

φαρμακοποιοί εξετάζουν χειροκίνητα τα δεδομένα εγκρίνοντας ή απορρίπτοντάς τα. Σε 

όσα δεδομένα εγκρίνονται προστίθεται η ερμηνεία τους σε συνοπτική και τυποποιημένη 

μορφή. Οι προκαθορισμένες συμβουλευτικές ερμηνείες για κάθε αποτέλεσμα 

δημιουργούνται και είναι αποθηκευμένες στην εφαρμογή Consult Builder, η οποία 

παρέχει συγκεκριμένα πρότυπα και επαναχρησιμοποιήσιμα κείμενα. Κάθε ερμηνευτικό 

κείμενο αποτελείται από συγκεκριμένα τμήματα στα οποία συμπεριλαμβάνονται ο 

φαινότυπος, ο γονότυπος και η επεξήγησή του, οδηγίες για τη δοσολογία και ένας 

σύνδεσμος που παραπέμπει στην ιστοσελίδα του νοσοκομείου για περισσότερες 

πληροφορίες. Ένας δεύτερος φαρμακοποιός ελέγχει και επαληθεύει τις πληροφορίες 

πριν γίνουν ορατές στον ΗΦΥ (Millennium system, Cerner Corporation). 

Προκειμένου να διευκολυνθεί η εύρεση των φαρμακογενετικών δεδομένων του ασθενή, 

δημιουργήθηκε στον ΗΦΥ μία ξεχωριστή καρτέλα ανάμεσα στις υπόλοιπες. Η καρτέλα 

ονομάστηκε Φαρμακογενετική και σε αυτή δημοσιεύονται όλοι οι έλεγχοι που 

εκτελέστηκαν, ανεξάρτητα με την ημερομηνία τους, μαζί με το αποτέλεσμά τους, το 

οποίο λειτουργεί ως υπερσύνδεσμος και οδηγεί σε λεπτομέρειες σχετικά με τη 

διαδικασία της ανάλυσης και σε συμβουλές. Επιπλέον, για κάθε αποτέλεσμα 

αναγράφεται η κατάσταση κλινικής προτεραιότητας, η οποία μπορεί να είναι 

συνηθισμένη ή υψηλής προτεραιότητας (υψηλού κινδύνου). Φαινότυποι υψηλής 

προτεραιότητας ορίζονται τα αποτελέσματα που απαιτούν τροποποίηση δοσολογίας, 

χρήση εναλλακτικού παράγοντα ή επιπρόσθετη παρακολούθηση ασθενούς. Τα 

αποτελέσματα αυτά στην καρτέλα της Φαρμακογενετικής διαχωρίζονται με κόκκινο 

χρώμα. 

Επιπρόσθετα, οι φαινότυποι υψηλής προτεραιότητας καταχωρούνται αυτόματα στον 

κατάλογο προβλημάτων, μία καρτέλα του ΗΦΥ που αφορά γενικές πληροφορίες. Η 

καταχώρηση αυτή πυροδοτεί τις ειδοποιήσεις, που περιέχουν ειδικές συστάσεις όταν το 

συνταγογραφείται το αντίστοιχο φάρμακο (σύστημα λήψης αποφάσεων). Όταν 

προστίθεται μια τέτοια καταχώρηση στον ΗΦΥ, ένα αυτοματοποιημένο μήνυμα 

ηλεκτρονικού ταχυδρομείου που περιέχει το όνομα του ασθενούς, τον αριθμό ιατρικού 

αρχείου, την ονομασία του γονιδίου και τον φαινότυπο αποστέλλεται στον κύριο 
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θεράποντα ιατρό του ασθενή. Επειδή το λεξιλόγιο που χρησιμοποιείται στους ΗΦΥ 

(π.χ. SNOMED) δε διαφοροποιεί επαρκώς ορισμένα φαινοτυπικά χαρακτηριστικά, 

δημιουργήθηκε από τους ερευνητές ονοματολογία για τον κατάλογο προβλημάτων. 

 

Εικόνα 3: Η διαδικασία ροής δεδομένων και αποτελεσμάτων στο πρόγραμμα PG4KDS 

(Hoffman et al., 2015) 

CDS: clinical decision support, CLIA: Clinical Laboratory Improvement Amendments, DB: database, 

DMET: Drug Metabolizing Enzymes and Transporters, DT: diplotype, EMR: Electronic Medical 

Record, MCW: Medical College of Wisconsin, PG: pharmacogenetics, PL Nmcltr: problem list 

nomenclature, PΤ: phenotype, Res DB: research database, Rx: prescription, SJ: St. Jude, SFTP: Secure 

File Transfer Protocol. 

Στο τέλος της διαδικασίας ενσωμάτωσης, ο ασθενής ενημερώνεται μέσω επιστολής για 

τα αποτελέσματα των εξετάσεών του και τον τρόπο που αυτά σχετίζονται με τη χρήση 

φαρμάκων. Σε αυτές περιλαμβάνονται επιπρόσθετες πληροφορίες για την 

ολοκληρωμένη εκπαίδευσή του, οι οποίες υπάρχουν διαθέσιμες και στην ιστοσελίδα 

του St. Jude. Παράλληλα αναπτύσσεται το αντίστοιχο κομμάτι αποτελεσμάτων στη 

διαδικτυακή πύλη του ασθενή.  

Φυσικά δίνεται ιδιαίτερη βάση στην διεύρυνση των γνώσεων του προσωπικού. Για 

κάθε νέο ζεύγος γονιδίου/φαρμάκου που ενσωματώνεται στον ΗΦΥ, ο κλινικός ιατρός 

ενημερώνεται μέσω ηλεκτρονικού μηνύματος για το αποτέλεσμα και τις διαθέσιμες 

εναλλακτικές αν χρειάζεται. Πληροφορίες σχετικά με τις προτεινόμενες δοσολογίες  
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Πίνακας 9: Παρουσίαση 8 γονιδίων και 16 φαρμακευτικών ουσιών που ελέγχονται στο St. Jude 

Children’s Research Hospital και του φαινοτύπου, του ποσοστού των ατόμων που παρουσιάζουν 

τον κάθε φαινότυπο και τις συστάσεις αλλαγής δόσης (επίσημη ιστοσελίδα St. Jude) 

Γονίδιο 
Προϊόν 

γονιδίου 
% ατόμων 

επί του 

πηθυσμού 

Φαινότυπος  
Αλλαγή δόσης αντίστοιχης φαρμακευτικής 

ουσίας 

CYP2D6 
Κυτόχρωμα 

P450 2D6 

  Κωδεΐνη Τραμαδόλη Οξυκωδόνη 

2% UM ΝΑΙ ΝΑΙ ΝΑΙ 

78% NM ΟΧΙ ΟΧΙ ΟΧΙ 

10% IM ΟΧΙ ΟΧΙ ΟΧΙ 

10% PM  ΝΑΙ ΝΑΙ ΝΑΙ 

  Αμιτριπτυλίνη Φλουοξετίνη  Παροξετίνη  

 UM ΝΑΙ ΝΑΙ ΝΑΙ 

 NM ΟΧΙ ΟΧΙ ΟΧΙ 

 IM ΜΕΙΩΣΗ ΟΧΙ ΟΧΙ 

 PM  ΝΑΙ ΜΕΙΩΣΗ ΜΕΙΩΣΗ 

CYP2C19  
Κυτόχρωμα 

P450 2C19 

    Κλοπιδογρέλη  
 

5% UM OXI  
 

12% RM OXI  
 

43% NM OXI  
 

30% IM OXI  
 

10% PM  NAI  
 

SLCO1B1 

Πρωτεΐνη 

μεταφοράς 
SLCO1B1 

  Σιμβαστατίνη  
 

10% PF ΝΑΙ  
 

20% DF ΝΑΙ  
 

70% NF OXI    

TPMT 
ένζυμο 

TPMT 

  Αζαθειοπρίνη Θειογουανίνη  

90% NM OXI OXI  

10% IM ΜΕΙΩΣΗ ΜΕΙΩΣΗ  

0,25% PM  ΝΑΙ/ΜΕΙΩΣΗ ΝΑΙ/ΜΕΙΩΣΗ  

  Μερκαπτοπουρίνη  

 NM OXI   

 IM ΜΕΙΩΣΗ   

  PM  ΝΑΙ/ΜΕΙΩΣΗ   

CYP2C9 
Κυτόχρωμα 

P450 2C9 

   Σελεκοξίμπη   

73% NM ΟΧΙ   

25% IM ΟΧΙ   

2% PM  ΜΕΙΩΣΗ    

CYP3Α5 
Κυτόχρωμα 
P450 3Α5 

  Τακρόλιμους   

20% ΑF & 

1% ΕU 
NM ΑΥΞΗΣΗ   

  

50% ΑF & 

15% ΕU 
IM ΑΥΞΗΣΗ   

  

30% ΑF & 

85% ΕU 
PM  ΟΧΙ   
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Πίνακας 9 (συνέχεια) 

Γονίδιο 
Προϊόν 

γονιδίου 

% ατόμων 

επί του 

πληθυσμού 

Φαινότυπος 
Αλλαγή δόσης αντίστοιχης φαρμακευτικής 

ουσίας 

DPYD 
ένζυμο 

DPYD  

  Καπεσιταβίνη  Φθοριοουρακίλη 

90+% NM ΟΧΙ ΟΧΙ  

4% IM ΜΕΙΩΣΗ ΜΕΙΩΣΗ  

0,20% PM  ΝΑΙ ΝΑΙ  

UGT1A1 
ένζυμο 

UGT1A1 

  Αταζαναβίρη   

50% NM OXI   

40% IM OXI   

15% PM  ΝΑΙ     

Φαινότυπος: UM: Ultra-rapid metabolizer, RM: Rapid metabolizer, NM: Normal metabolizer, IM: Intermediate 

metabolizer, PM: Poor metabolizer, PF: Poor function, DF: Decreased function, NF: Normal function 

Δράση φαρμακευτικής ουσίας: Κεντρικό Νευρικό Σύστημα, Κυκλοφορικό σύστημα, Αντιρετροϊκό, 
Αντινεοπλασματικό/ανοσοκατασταλτικό, Αρθροπάθειες & μυοσκελετικές παθήσεις 

 

ανάλογα με την κατάσταση προστίθενται στον ηλεκτρονικό κατάλογο συνταγογράφησης, 

ενώ η ιστοσελίδα του νοσοκομείου ενημερώνεται συνεχώς. 

Ακόμα μεγαλύτερη σημασία δίνεται στους φαρμακοποιούς, για τους οποίους παρέχεται 

εκπαιδευτικό υλικό, ενώ ελέγχεται συχνά η ικανότητά τους να ερμηνεύουν αποτελέσματα. 

Οι ερευνητές νοσηλευτές που εγγράφουν τους ασθενείς στο πρωτόκολλο υποβάλλονται 

επίσης σε εκτεταμένη εκπαιδευτική διαδικασία.  

Στα πρώτα δύο χρόνια εφαρμογής του πρωτοκόλλου το 97% των ασθενών (1559 από 1605 

ασθενείς) συναίνεσε να εγγραφεί. Ο μέσος όρος ηλικίας των συμμετεχόντων ήταν τα 9,8 έτη 

(με εύρος 53 ημέρες έως 52 έτη) και όσον αφορά στις καταγωγές 51% ήταν λευκοί 

(συμπεριλαμβανομένων ισπανόφωνων και μη), 42% μαύροι, 4% ανάμικτοι και 3% άγνωστης 

φυλής, πληθυσμός που διαφέρει από αυτόν του Geisinger όπου το 95% είναι ευρωπαϊκής 

καταγωγής. 

Τα 4 γονίδια (CYP2C19, TPMT, SLCO1B1 και CYP2D6) για τα οποία τα αποτελέσματα 

ενσωματώθηκαν πρώτα στον ΗΦΥ συνδέονται με 12 φαρμακευτικές ουσίες, ανάμεσά τους 

οι πιο δημοφιλείς στον τομέα της Φαρμακογονιδιωματικής. Στον Πίνακα 9 παρουσιάζονται 

αυτά και επιπλέον γονίδια για τα οποία γίνεται έλεγχος στο St. Jude και οι συστάσεις για τη 

χορήγηση των φαρμακευτικών ουσιών βάσει του φαινότυπου. 

Η περιγραφή των διαδικασιών έγινε βάσει των άρθρων των Hicks etal. (2012), Bell et al. 

(2013) και Hoffman et al. (2014). 
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3.3. Προκλήσεις και πιθανές λύσεις 

Τα παραπάνω προγράμματα αναπτύχθηκαν στα μέσα της προηγούμενης δεκαετίας. Την 

περίοδο εκείνη, τα μηχανήματα αλληλούχισης επόμενης γενιάς είχαν ήδη καθιερωθεί 

και το κόστος αλληλούχισης ενός ανθρώπινους γονιδιώματος πλησίαζε τα 1000$. Αυτό 

δε σημαίνει ότι στις περιπτώσεις που παρουσιάζονται εδώ γίνεται whole-genome 

sequencing. Η διαδικασία αυτή, όπως και η whole-exome sequencing, χρησιμοποιείται 

σε αρκετά κέντρα που ανήκουν στα χρηματοδοτούμενα δίκτυα και κάποια από τα οποία 

αναφέρθηκαν, αλλά αυτού του είδους τα αποτελέσματα δεν συνδέονται στους 

αντίστοιχους ΗΦΥ. Ωστόσο, η μείωση του κόστους ήταν καθοριστικής σημασίας για 

όλες τις ενέργειες που αφορούσαν διαδικασίες γονοτύπησης. 

Στο σημείο αυτό, να αναφερθεί ένας περιορισμός που προκύπτει: για κάθε νοσοκομείο, 

πανεπιστήμιο ή σύστημα υγείας που αναφέρθηκε τα στοιχεία που είναι γνωστά 

αφορούν τη δεδομένη χρονική περίοδο που ήταν σε εξέλιξη το κάθε πρόγραμμα. 

Επομένως, στην παρούσα εργασία δεν αναφέρονται οι όποιες βελτιώσεις μπορεί να 

υπήρξαν είτε διαδικαστικά είτε τεχνολογικά μετά το πέρας του καθενός. 

Την περίοδο αυτή, σε Ευρωπαϊκό επίπεδο δεν έχει παρουσιαστεί κάτι ανάλογο. Αξίζει 

να σημειωθεί η περίπτωση της Εσθονίας. Το σύστημα υγείας της είναι εξ ολοκλήρου 

ηλεκτρονικό, η διασφάλιση των δεδομένων γίνεται με χρήση της τεχνολογίας 

Blockchain, ενώ είναι η πρώτη χώρα στον κόσμο που εφάρμοσε ένα εθνικό σύστημα 

ΗΦΥ. Επιπλέον, έχει ήδη δημιουργήσει τη δική της βιοτράπεζα. Ο αριθμός των 

δειγμάτων της δεν μπορεί ακόμα να ξεπεράσει άλλων βιοτραπεζών, όπως της Μεγάλης 

Βρετανίας (η μεγαλύτερη βιοτράπεζα σε ευρωπαϊκό έδαφος), αλλά η ύπαρξή της σε 

συνδυασμό με το ολοκληρωμένο σύστημα υγείας που παρέχει αποτελεί πρόσφορο 

έδαφος για την ανάπτυξη της Ιατρικής Ακριβείας. 

Η χρήση του ηλεκτρονικού φακέλου υγείας γίνεται ολοένα και πιο αναγκαία. Ωστόσο, 

υπάρχουν αρκετοί φραγμοί οι οποίοι δυσκολεύουν ή αποτρέπουν την αποδοτική χρήση 

τους. Και ένα καίριο ερώτημα είναι με ποιο τρόπο και σε τι μορφή θα συμπεριληφθούν 

γενετικά δεδομένα σε αυτόν. 

Εφόσον η τεχνολογία αλληλούχισης κάλπαζε, την περίοδο στην οποία αναφερόμαστε 

έγιναν οι πρώτες εκτιμήσεις σχετικά με την ενσωμάτωση των γονιδιωματικών 

δεδομένων όπως προκύπταν από το εργαστήριο, δηλαδή ακατέργαστες αλληλουχίες 

βάσεων οι οποίες εκπροσωπούσαν το σύνολο των γονιδίων του κάθε ατόμου 
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περιέχοντας όλα τα χαρακτηριστικά του. Η πρόταση αυτή, ωστόσο, αντιμετωπίζει μία 

αρκετά σημαντική τεχνική δυσκολία: το μέγεθος των αρχείων που περιέχουν γονιδιακά 

δεδομένα (μέχρι terabytes σε μη επεξεργασμένη μορφή), το οποίο ξεπερνάει τις 

δυνατότητες των ηλεκτρονικών φακέλων. Η συμπίεση των αρχείων αυτών, που 

προτείνεται από τους Masys et al. (2012), όπως φαίνεται και στον Πίνακα 10, δεν 

μπορεί να γίνει ακόμα αποδεκτή, καθώς η διαδικασία συμπίεσης περιλαμβάνει την 

απώλεια ορισμένων δεδομένων και σε τέτοιου είδους δεδομένα δεν μπορούμε να 

παραλείψουμε τίποτα, τόσο διότι δε γνωρίζουμε ποια είναι αυτά που μπορούν να 

«θυσιαστούν» όσο και επειδή η αλλαγή ακόμα και ενός μόνο γράμματος του 

«γενετικού αλφαβήτου» μπορεί να φέρει σημαντικές επιπτώσεις στις φυσιολογικές 

διεργασίες (Williams, 2019). Παράλληλα, δεν πρέπει να παραλείπεται το γεγονός ότι 

ενδέχεται να απαιτείται η αποθήκευση επιπλέον αλληλουχιών, οι οποίες μπορεί να 

προέρχονται για παράδειγμα από καρκινικά κύτταρα ή όργανα που υπέστησαν 

μετάλλαξη. Το πρόβλημα όμως δεν αφορά μόνο την αποθήκευση, αλλά και το χρόνο 

που απαιτείται για τη λήψη πληροφοριών μέσα από ένα τόσο μεγάλο αρχείο τη στιγμή 

της κλινικής φροντίδας.  

Αντί για το σύνολο των ακατέργαστων γενετικών δεδομένων, θα μπορούσαν να 

αποθηκευτούν μόνο οι πολυμορφισμοί που απαντώνται σε αυτό. Επειδή όμως ο 

αριθμός αυτών είναι επίσης αρκετά μεγάλος, η αποθήκευση μπορεί να γίνει μόνο για 

συγκεκριμένους πολυμορφισμούς, με τον κίνδυνο όμως ότι ορισμένοι εσφαλμένα δε θα 

συμπεριληφθούν είτε εκ παραδρομής είτε επειδή στον πρώτο έλεγχο θα 

κατηγοριοποιηθούν ως αβέβαιης σημαντικότητας ή αβλαβείς.  

Πίνακας 10: Επιθυμητά τεχνικά χαρακτηριστικά για την ενσωμάτωση γονιδιακών 

δεδομένων στον ΗΦΥ (Masys et al., 2012) 

Διατήρηση διαχωρισμού παρατηρήσεων από τις επεξηγήσεις 

Υποστήριξη συμπίεσης δεδομένων χωρίς απώλειες 

Διατήρηση σύνδεσης παρατηρήσεων με τις εργαστηριακές μεθόδους που τις 

παρήγαγαν 

Υποστήριξη παρουσίασης δεδομένων κλινικής σημασίας εύκολα και κωδικοποιημένα 

για βέλτιστη απόδοση 

Υποστήριξη μορφότυπων ώστε τα δεδομένα να είναι ταυτόχρονα αναγνώσιμα τόσο 

από τον άνθρωπο όσο και από το λογισμικό 

Διαχείριση και αποθήκευση δεδομένων που προκύπτουν από επιπλέον αναλύσεις 

Υποστήριξη τόσο της κλινικής φροντίδας όσο και της έρευνας 
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Όλες οι μελέτες που συμπεριλήφθηκαν στον Πίνακα 7 στοχεύουν σε συγκεκριμένους 

πολυμορφισμούς η κάθε μία. Όταν ο αριθμός των πολυμορφισμών είναι τόσο μικρός, η 

διαχείρισή τους στον τρόπο αποθήκευσης ή συμμετοχής στα συστήματα λήψης 

αποφάσεων είναι εύκολη. Παράλληλα, το αποτέλεσμα, στις περιπτώσεις αυτές, 

διαφοροποιείται από την αλληλουχία και περιλαμβάνει μόνο το όνομα του γονιδίου με 

το πολυμορφισμό που εντοπίστηκε, τον αντίστοιχο φαινότυπο (CYP2C19*3, poor 

metabolizer, δηλαδή στο γονίδιο CYP2C19 το άτομο έχει τον πολυμορφισμό 3 με 

αποτέλεσμα μειωμένο μεταβολισμό του φαρμάκου που επηρεάζεται) και τυχόν 

πληροφορίες. Μάλιστα, από τα περισσότερα εργαστήρια που παράγουν τα 

αποτελέσματα προτιμάται αυτή η μορφή έναντι των ακατέργαστων αλληλουχιών, που 

φυσικά είναι δυσκολότερα στην κατανόηση (O’ Daniel et al., 2017). Ακόμα κι έτσι 

όμως, οι προκλήσεις δεν παύουν να υπάρχουν. Επίσης, τα χαρακτηριστικά που 

αναφέρονται στον Πίνακα 10 εξακολουθούν να ισχύουν και σε αυτά προστίθενται και 

επιπλέον απαιτήσεις, όπως παρουσιάζονται σε άλλες εργασίες (Πίνακας 11). 

Πίνακας 11: Ελάχιστες λειτουργικές απαιτήσεις για την ενσωμάτωση γονιδιακών 

δεδομένων στον ΗΦΥ (Marsolo & Spooner 2013, Kannry & Williams 2013) 

Αποθήκευση γενετικών δεδομένων με δομημένο τρόπο 

Η δομημένη πληροφορία πρέπει να βασίζεται σε πρωτόκολλα ώστε να είναι εφικτή η 

μεταφορά της μεταξύ διαφορετικών συστημάτων ΗΦΥ  

Ταυτόχρονη αποθήκευση φαινοτυπικών δεδομένων με δομημένο τρόπο ώστε να 

συσχετίζονται εύκολα με τις γενετικές πληροφορίες 

Δυνατότητα χρήσης δεδομένων από συστήματα λήψης αποφάσεων βάσει κανόνων 

Δυνατότητα ανάκτησης βοηθητικού περιεχομένου για την ερμηνεία των 

αποτελεσμάτων 

Παρά το γεγονός ότι το γενικό περιβάλλον είναι παρόμοιο ανάμεσα στους ΗΦΥ που 

αναπτύσσονται από τις διάφορες εταιρίες, ορισμένα επιμέρους χαρακτηριστικά και 

δυνατότητες ποικίλουν. Στο πρώτο κεφάλαιο έγινε αναφορά στη δομή του 

ηλεκτρονικού φακέλου ως προς τον τρόπο παρουσίασης των δεδομένων που φιλοξενεί. 

Τα ήδη υπάρχοντα δεδομένα, τα οποία αφορούν δημογραφικά στοιχεία, οικογενειακό 

ιστορικό, φαρμακευτικές αγωγές και εργαστηριακά αποτελέσματα, εμφανίζονται στους 

ηλεκτρονικούς φακέλους ως ένα μείγμα δομημένων και αδόμητων δεδομένων. Όσον 

αφορά τα γονιδιακά δεδομένα, η πιο διαδεδομένη ενέργεια είναι η μεταφόρτωση ενός 

αρχείου PDF το οποίο τις περισσότερες φορές είναι η εργαστηριακή αναφορά που 

προκύπτει μετά την ανάλυση (Πίνακας 7, Kho et al., 2013, Tarzcy-Hornoch et al., 2013, 

Shirts et al., 2015,Wiesner et al., 2020). Στις αναφορές αυτές υπάρχουν πληροφορίες 

για τις εργαστηριακές μεθόδους που χρησιμοποιήθηκαν, καθώς και βοηθητικό 



67 
 

περιεχόμενο για την ερμηνεία των αποτελεσμάτων. Η επιλογή αυτή, παρόλο που δίνει 

εύκολα και γρήγορα πληροφορίες στους παρόχους υγείας, δεν επιτρέπει την 

ηλεκτρονική ανίχνευση των αποτελεσμάτων και άρα την αυτόματη συμβολή τους στα 

συστήματα λήψης αποφάσεων. 

Στην περίπτωση των φαρμακογενετικών αποτελεσμάτων του Νοσοκομείου Παίδων St. 

Jude δημιουργήθηκε επιπρόσθετη ενότητα στο περιβάλλον του ΗΦΥ, αλλά το 

αποτέλεσμα παραμένει το ίδιο. Μία συμβατική λύση που ακολουθήθηκε ήταν η 

χειροκίνητη ενσωμάτωση των αποτελεσμάτων των γονιδιακών αναλύσεων στο πεδίο 

αναφοράς των προβλημάτων (Νοσοκομεία Παίδων St. Jude και Βοστώνης). Με αυτό 

τον τρόπο, μπορεί να εμφανιστεί άμεσα ειδοποίηση για την ύπαρξη κάποιου 

πολυμορφισμού τη στιγμή της συνταγογράφησης, ώστε να ακολουθηθούν οι 

εναλλακτικές. Εκτός από τη λίστα προβλημάτων, χρησιμοποιείται για τον ίδιο σκοπό 

και η λίστα αλλεργιών παρά το γεγονός ότι τέτοιου είδους αποτελέσματα δεν 

αναφέρονται απλά σε τυχόν παρενέργειες, αλλά σε μία κατάσταση που διαρκεί εφ’ 

όρου ζωής και θα πρέπει να αντιμετωπίζεται αντίστοιχα (Caraballo et al., 2017). 

Μία διαφορετική λύση που έχει συζητηθεί είναι η χρήση βοηθητικών γονιδιωματικών 

συστημάτων, με παρόμοιο τρόπο όπως ήδη χρησιμοποιούνται από ορισμένους 

οργανισμούς άλλα βοηθητικά συστήματα, σαν το σύστημα PACS (αρχειοθέτηση και 

επεξεργασία εικόνων ακτινολογικού ενδιαφέροντος) (Aronson et al.; 2012, Starren et 

al., 2013). Το σημαντικό στα συστήματα αυτά είναι η αποθήκευση όλων των 

αποτελεσμάτων που προκύπτουν από μία ανάλυση, ακόμα και αυτών άγνωστης 

σημασίας, και όταν υπάρξουν διαθέσιμες πληροφορίες σχετικά με αυτούς τους 

πολυμορφισμούς, οι πάροχοι υγείας θα ειδοποιούνται άμεσα.  

Μία τέτοια πλατφόρμα υποστήριξης είναι η GeneInsight Suite, η οποία ήδη 

χρησιμοποιείται σε ορισμένα κέντρα και μπορεί να συνδεθεί ακόμα και με 

διαφορετικής εταιρίας ηλεκτρονικό φάκελο (Aronson et al., 2011). Η πλατφόρμα αυτή 

έχει 4 λειτουργίες:  

• δημιουργεί αυτοματοποιημένες αναφορές σχετικά με τα αποτελέσματα που 

προκύπτουν, 

• επιτρέπει τους παρόχους υγείας να περιεργάζονται όλες τις γενετικές εξετάσεις στις 

οποίες έχει υποβληθεί ένας ασθενής (με ελεγχόμενη πρόσβαση πλέον), 

• ειδοποιεί τους παρόχους υγείας όταν μια νέα σημαντική πληροφορία γίνεται 

γνωστή σχετικά με κάποιον πολυμορφισμό που έχει εντοπιστεί σε έναν ή 

περισσότερους ασθενείς τους και 
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• επιτρέπει στους παρόχους υγείας να αναζητήσουν άτομα με συγκεκριμένους 

πολυμορφισμούς από το σύνολο των ασθενών τους. 

Η πλατφόρμα αυτή καλύπτει αρκετές από τις απαιτήσεις που αναφέρθηκαν στους 

Πίνακες 10 και 11. 

Η ενσωμάτωση τέτοιου είδους δεδομένων απαιτεί τα κατάλληλα πρότυπα για τη 

μεταφορά, την παρουσίαση και την επεξεργασία τους μεταξύ των συστημάτων. Τα 

υπάρχοντα πρότυπα τυποποίησης, για τα οποία έγινε αναφορά στο πρώτο κεφάλαιο, 

όσο το δυνατόν επεκτείνονται για να υποστηρίζουν τις ανάγκες που δημιουργούνται. 

Από το πιο ευρέως διαδεδομένο πρότυπο ανταλλαγής δεδομένων μεταξύ (ακόμα και 

ετερογενών) πληροφοριακών συστημάτων έχουν αναπτυχθεί πρωτόκολλα (HL7 v2 

Clinical Genomics Report και HL7 FHIR genomics) που επιτρέπουν την ανταλλαγή 

γονιδιακών δεδομένων. Ωστόσο, έχουν ακόμα πολλά κενά τα οποία καθυστερούν την 

ουσιαστική υιοθέτησή τους στην κλινική φροντίδα (Williams et al., 2019). 

Όπως σημειώθηκε από τον Hoffman (2007), ακόμα και αν υπάρχει διαθέσιμη η 

κατάλληλη οργάνωση των δεδομένων, η παρουσίαση των γονιδιακών αποτελεσμάτων 

θα αποδειχθεί δύσκολη καθώς το λεξιλόγιο που έχει αναπτυχθεί δεν είναι επαρκές για 

την περιγραφή μοριακών ευρημάτων. Στο νοσοκομείο St. Jude οι ερευνητές ανέπτυξαν 

τη δική τους ορολογία για ορισμένα φαινοτυπικά χαρακτηριστικά που δε διακρίνονταν 

επαρκώς από το πρότυπο SNOMED. Το SNOMED CT (που αποτελεί, κατά κάποιο 

τρόπο, αναβάθμιση του πρώτου) χρειάζεται είτε να επεκτείνει την ορολογία του είτε να 

συμπεριλάβει υπάρχουσες γονιδιακές βάσεις δεδομένων, όπως η OMIM (Online 

Mendelian Inheritance in Man) (Ullman-Cullere & Mathew, 2011). Το πρότυπο LOINC 

(Logical Observation Identifiers Names and Codes), που αφορά την κωδικοποίηση 

κλινικών δεδομένων, έχει τροποποιηθεί για να κωδικοποιεί και γονιδιακές αλληλουχίες 

με βάση τις ήδη αποδεκτές κωδικοποιήσεις που υποστηρίζουν γνωστές βάσεις 

δεδομένων (π.χ. HGNC, dbSNP, NCBI) (Ullman-Cullere & Mathew, 2011). 

Καθώς οι γνώσεις για τη λειτουργία του γονιδιώματος συνεχώς ανανεώνονται, τα 

δεδομένα θα πρέπει να ενσωματωθούν με τέτοιο τρόπο ώστε να είναι εφικτή η 

επανερμήνευση αλληλουχιών άγνωστης σημασίας (Pyeritz, 2011). Στα αποτελέσματα 

γονιδιακών εξετάσεων, πέρα από αλληλουχίες που αντιστοιχούν σε γνωστές ασθένειες 

που είτε εμφανίστηκαν στο άτομο είτε υπάρχει πιθανότητα να εμφανιστούν αργότερα, 

υπάρχουν και ορισμένες για τις οποίες δεν είναι γνωστή η λειτουργία τους. Οι 

αλληλουχίες αυτές καλό είναι να μην παραμερίζονται. Πολλοί οργανισμοί διατηρούν 
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βάσεις δεδομένων για το σύνολο των αποτελεσμάτων των αναλύσεων συνήθως σε 

υπολογιστικά επεξεργάσιμη μορφή, παρόλο που στους ΗΦΥ μεταφορτώνονται 

διαφορετικά (Πίνακας 7). Παρομοίως, η πλατφόρμα GeneInsight, όπως αναφέρθηκε, 

περιλαμβάνει το σύνολο των αναλύσεων σε βάση δεδομένων. Η ανάγκη για 

αποθήκευση θα γίνει ακόμα πιο επιτακτική όταν γίνουν ακόμα πιο συχνές οι αναλύσεις 

ολόκληρου του γονιδιώματος (whole-genome και whole-exome sequencing) από τις 

οποίες προκύπτει μεγάλος όγκος δεδομένων. Ήδη αναζητήθηκαν λύσεις σε μεθόδους 

που μέχρι πρόσφατα δεν είχαν κλινική εφαρμογή, όπως η διαχείριση μεγάλων 

δεδομένων (big data) και το υπολογιστικό νέφος (cloud computing) (Chute et al., 2013, 

Shoenbill et al., 2014). 

Μπορεί τα τεχνικά εμπόδια για την ενσωμάτωση δεδομένων στον ΗΦΥ να 

αναγνωρίζονται εύκολα και να έχει ήδη ξεκινήσει η προσπάθεια αντιμετώπισής τους, 

υπάρχει πληθώρα θεμάτων κοινωνικής φύσης που παραμένουν. Άλλωστε, η τεχνολογία 

εξελίσσεται τόσο γρήγορα, που ορισμένες επιπτώσεις δε γίνονται πλήρως κατανοητές 

με την ίδια ταχύτητα. Μία καλή αναφορά στις ηθικές, νομικές και κοινωνικές 

επιπτώσεις γίνεται από τους Hazin et al. (2013) από όπου αντλήθηκαν οι περισσότερες 

πληροφορίες που ακολουθούν. Όπως αναφέρθηκε στο πρώτο κεφάλαιο, οι πληροφορίες 

που ενσωματώνονται στον ηλεκτρονικό φάκελο υγείας αποτελούν ευαίσθητα 

προσωπικά δεδομένα, γεγονός που δημιουργεί άμεσα ηθικούς κινδύνους για το άτομο, 

καθώς αναδύονται θέματα ιδιωτικότητας, ασφάλειας και εμπιστευτικότητας. Μιλώντας 

για γονιδιακά δεδομένα επόμενο είναι οι ανησυχίες να αυξάνονται.  

Από την άλλη υπάρχει η ελπίδα ότι η Γονιδιακή Ιατρική θα απαλείψει υγειονομικές 

ανισότητες καθώς θα λαμβάνεται υπόψη το γενετικό προφίλ του ατόμου και όχι, για 

παράδειγμα, η εθνικότητά του (McClellan, 2013). Αυτό βέβαια προϋποθέτει ότι ο 

καθένας, τόσο από τη μεριά των ασθενών αλλά και από των επαγγελματιών υγείας, θα 

έχει ίση πρόσβαση σε γονιδιακές εξετάσεις και αποτελέσματα, σε συστήματα 

ηλεκτρονικών φακέλων υγείας και λήψης αποφάσεων. Το γεγονός αυτό όμως, δεν 

μπορεί να το εγγυηθεί κανένας καθώς αφορά μεγαλύτερα κοινωνικο-οικονομικά 

θέματα που παρατηρούνται στον αναπτυγμένο αλλά και στον αναπτυσσόμενο κόσμο.  

Ο κύκλος ζωής του γονιδιώματος διαφέρει σημαντικά από άλλα ιατρικά δεδομένα. Τα 

γονιδιακά αποτελέσματα, σε αντίθεση, για παράδειγμα, με αυτά αιματολογικών 

εξετάσεων, διακρίνονται από διαχρονικότητα και παραμένουν κατά βάση αμετάβλητα 

καθ’ όλη τη διάρκεια ζωής του ατόμου. Αυτό από τη μία γεννά την ανάγκη για τη 

διατήρηση των δεδομένων εφ’ όρου ζωής του ατόμου και ενδεχομένως και των 
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απογόνων του. Η διατήρηση των δεδομένων για δεκαετίες είναι μία πρόκληση ιδίως αν 

σκεφτεί κανείς πόσο συχνά αλλάζει πλέον κάποιος ιατρό ή δομές υγείας (Marsolo & 

Spooner 2013). Υπάρχουν διάφορες εταιρίες ανάπτυξης ΗΦΥ. Κάποιοι χρησιμοποιούν 

της εταιρίας Epic, άλλοι της Cerner, ενώ υπάρχουν οργανισμοί που δημιουργούν το 

δικό τους λογισμικό (π.χ. Vanderbilt University). Ακόμα και της ίδιας εταιρίας να 

χρησιμοποιούσαν, ο ΗΦΥ αποτελεί κομμάτι του κάθε ιδρύματος, γεγονός που 

δικαιολογεί ότι η διαγραφή από ένα πρόγραμμα συνεπάγεται και αδυναμία περαιτέρω 

χρήσης του portal και του ΗΦΥ από τον ασθενή. Μέχρι να αποκτήσουμε καθολικά 

ισόβιους ΗΦΥ, ο ίδιος κατακερματισμός που επηρεάζει το σύνολο της υγειονομικής 

περίθαλψης θα επηρεάσει και αυτού του είδους τις εφαρμογές.  

Φυσικά τα παραπάνω θέματα προϋποθέτουν τον εμπλουτισμό των γνώσεων όσων έχει 

αλληλουχηθεί το γονιδίωμά τους. Καθένας οφείλει να γνωρίζει τα οφέλη της 

διαδικασίας αλλά και τυχόν περιορισμούς. Οι αυξημένοι πλέον τρόποι επικοινωνίας, 

όπως για παράδειγμα οι πύλες ασθενών (patient portals), πρέπει να ωφελούν τη σχέση 

μεταξύ ιατρών και ασθενών και να παρακινούν τους τελευταίους σε αύξηση των 

γνώσεών τους. Οργανισμοί που έχουν αναπτύξει portals (MyChart/Geisinger ή 

MyHealth/Vanderbilt) δίνουν στον ασθενή τη δυνατότητα ενημέρωσης σχετικά με τα 

αποτελέσματα που προκύπτουν, αλλά και γενικές πληροφορίες για την υγεία του. Τα 

portal αναπτύσσονται συνεχώς -το St. Jude ξεκίνησε προσπάθειες δημιουργίας μίας 

ενότητας με ενημερωτικό υλικό στο δικό του portal. Βέβαια, ισχύει ό, τι αναφέρθηκε 

και προηγουμένως για τους ΗΦΥ: κάθε ίδρυμα έχει το δικό του και οι πιθανότητες να 

αλλάξει κανείς νοσοκομείο ή σύστημα υγείας δεν είναι λίγες.  

Πέρα από τις διαδικτυακές πύλες, όπως παρουσιάστηκε και στα δύο παραδείγματα, 

πριν τη συμμετοχή των υποψηφίων αλλά και κατά τη διάρκεια επιστροφής των 

αποτελεσμάτων παρέχεται αρκετό ενημερωτικό υλικό, σε κάποιες περιπτώσεις και 

επιπρόσθετο υλικό για τα μέλη της οικογένειας, που πολλές φορές υπάρχει και στο 

διαδικτυακό ιστότοπο του οργανισμού για τη διαμόρφωση της στάσης των ατόμων 

απέναντι στο κάθε εύρημα. Επίσης, καθώς οι αποφάσεις των ασθενών επηρεάζονται 

από πολλούς εξωτερικούς παράγοντες (π.χ. κουλτούρα, οικογένεια, οικονομία) ο ρόλος 

της γενετικής συμβουλευτικής πρέπει να διευρυνθεί, αυξάνοντας τον αριθμό των 

γενετικών συμβούλων καθώς και την αλληλεπίδρασή τους με τους ασθενείς (Marsolo & 

Spooner, 2013). 

Παρά την αύξηση της Γονιδιακής Ιατρικής οι απαιτούμενες γνώσεις είναι ελλιπείς 

μεταξύ των ιατρών και των επαγγελματιών υγείας γενικότερα και αυτό αποτελεί άλλη 
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μία πρόκληση που πρέπει να αντιμετωπισθεί. Στην πρωτοβάθμια περίθαλψη τα εμπόδια 

που συναντώνται σχετικά με την ενσωμάτωση γονιδιακών δεδομένων είναι αρκετά και 

σημαντικά. Ανάμεσα στα κυριότερα αναφέρθηκε η έλλειψη γνώσεων σχετικά με τη 

γενετική και την εκτίμηση του γενετικού κινδύνου (Mikat-Stevens et al., 2015). Τα 

τελευταία χρόνια βέβαια, έχουν αυξηθεί τα εκπαιδευτικά προγράμματα που στοχεύουν 

στην αύξηση των ικανοτήτων και γνώσεων γιατρών και νοσηλευτών σχετικά με τη 

Γονιδιωματική (Talwar et al., 2017). Ένα τέτοιο παράδειγμα είναι και το σύνολο των 

εκπαιδευτικών σεμιναρίων, διάρκειας τριάντα λεπτών το καθένα, που παρέχεται 

διαδικτυακά στους γιατρούς του Geisinger, ώστε να ενημερωθούν, αν επιθυμούν, 

σχετικά με το κάθε γενετικό εύρημα που ενσωματώνεται στον ΗΦΥ των ασθενών τους. 

Επιπλέον, η χρήση infobuttons στους ΗΦΥ είναι μία αποδεκτή μέθοδος ενημέρωσης 

του ιατρού. Τα εικονίδια αυτά βρίσκονται δίπλα σε όρους στα πεδία αναφοράς 

προβλημάτων, φαρμακευτικής αγωγής και εργαστηριακών εξετάσεων. Κάνοντας κλικ 

σε ένα infobutton στους παρόχους υγείας εμφανίζεται μία λίστα δεδομένων για την 

επεξήγηση του αντίστοιχου όρου (Del Fiol et al., 2006). Όσον αφορά γενετικά 

δεδομένα η βάση δεδομένων PharmGKB αποτελεί την πρώτη, και ίσως ακόμα τη 

μοναδική, συμβατή με το πρότυπο HL7 Infobutton πηγή γονιδιωματικών δεδομένων 

που μπορεί να παρέχει πληροφορίες σε ασθενείς και παρόχους σχετικά με 

γονιδιωματικούς πολυμορφισμούς (Heale et al., 2016). Η διαρκής εκπαίδευση των 

ιατρών είναι απαραίτητη, όχι μόνο για τον εμπλουτισμό των γνώσεών τους σχετικά με 

τη Γονιδιωματική, αλλά και για τους τρόπους ενημέρωσης των ασθενών τους και τη 

διαδικασία που πρέπει να ακολουθηθεί έπειτα από πληροφόρησή τους.  

Όπως έχει ήδη αναφερθεί τα γονιδιακά δεδομένα έχουν πολύ μεγάλο μέγεθος και 

ανάμεσα στις αλληλουχίες που εντοπίζονται υπάρχουν κάποιες οι οποίες 

χαρακτηρίζονται ως τυχαία ευρήματα (incidental findings). Τέτοια ευρήματα μπορούν 

να εντοπισθούν στα αποτελέσματα γονιδιακών εξετάσεων που αφορούσαν άλλο σκοπό. 

Δεν υπάρχουν τυποποιημένα πρωτόκολλα για την ανάλυση και την παρουσίαση τέτοιου 

είδους δεδομένων με τέτοιο τρόπο ώστε να είναι σύμφωνα με τους γενικότερους 

στόχους της φροντίδας υγείας του ασθενή (Hazin et al., 2013). Κάθε οργανισμός 

αναπτύσσει τη δική του στρατηγική για την ενημέρωση του ασθενή και δίνεται 

ιδιαίτερη σημασία καθώς η γνωστοποίηση τέτοιου είδους αποτελεσμάτων μπορεί να 

προκαλέσει πρόσθετη σύγχυση και άγχος στο άτομο. Για την ενημέρωσή του σχετικά 

με τυχαία ευρήματα ο υποψήφιος αποφασίζει τη στιγμή της συγκατάθεσης, δηλαδή 

πριν την επίσημη συμμετοχή του σε κάθε πρόγραμμα, και σε οργανισμούς όπως το St. 
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Jude, στο οποίο η πλειοψηφία των συμμετεχόντων είναι ανήλικοι, η διαδικασία είναι 

καλά ορισμένη και αρκετά αυστηρή ώστε να τηρείται κατά γράμμα.  

Ίσως το σημαντικότερο χαρακτηριστικό που διέπει τα γενετικά/γονιδιακά δεδομένα 

είναι η κληρονομικότητα. Πέραν του ισχυρού κληρονομικού δεσμού μεταξύ απογόνων 

και προγόνων, πληθώρα αλληλουχιών, που είτε οδηγούν σε κάποια ασθένεια είτε σε 

κάποιο χαρακτηριστικό, είναι κοινή μεταξύ διαφόρων μελών της οικογένειας. Το 

ερώτημα που εγείρεται είναι αν, με αφορμή ένα αποτέλεσμα ενός ατόμου, οι 

επαγγελματίες υγείας οφείλουν να ενημερώσουν άλλα μέλη της οικογένειας για πιθανή 

εμφάνιση του ίδιου αλληλομόρφου που είναι υπεύθυνο για κάποια ασθένεια. Στο GHS 

η διαδικασία που ακολουθείται είναι τέτοια που προτρέπει και υπενθυμίζει με κάθε 

ευκαιρία τον συμμετέχοντα να ενημερώσει τα μέλη της οικογένειάς του σχετικά με τα 

αποτελέσματα της ανάλυσής του. Μάλιστα, η ερευνητική ομάδα έχει δημιουργήσει 

τυποποιημένο ενημερωτικό υλικό το οποίο αποστέλλεται στον συμμετέχοντα σε αρκετά 

αντίγραφα με σκοπό να το κοινοποιήσει ο ίδιος σε συγγενείς πρώτου βαθμού, ώστε να 

έρθουν κι εκείνοι σε επαφή με την ομάδα του Geisinger. Η επαφή με συγγενείς υψηλού 

κινδύνου θεωρείται πολύ σημαντική και αυτό αποτελεί τον τελευταίο στόχο του 

προγράμματος του Geisinger, ώστε να κατανοηθεί η επίδραση τέτοιων προσπαθειών 

στην υγεία του πληθυσμού. Άλλωστε, βλέποντάς το αντίστροφα, εξίσου σημαντική 

είναι η γνώση του οικογενειακού ιστορικού για έναν ασθενή που βοηθά στην 

κατάλληλη λήψη αποφάσεων. 

Τέλος, εφόσον καθιερωθεί σαφές πλαίσιο για την ενσωμάτωση των γονιδιακών 

δεδομένων στους ηλεκτρονικούς φακέλους υγείας, επόμενη είναι η δημιουργία ενός 

πλαισίου, συμπεριλαμβανομένου πολιτικών, νομοθεσιών, προτύπων και καλών 

πρακτικών, σχετικά με μία ενδεχόμενη δευτερογενή χρήση τους (Safran et al., 2007). 

Τα περισσότερα προγράμματα ξεκίνησαν ως ερευνητικά, χρησιμοποιώντας δεδομένα 

των ΗΦΥ τα οποία συνδέονταν με βιολογικά δείγματα, φυσικά με τέτοιο τρόπο ώστε να 

μην είναι γνωστή η ταυτότητα του ιδιοκτήτη. Οι ΗΦΥ αποτελούν εύκολη πηγή 

πληροφοριών για κλινικές έρευνες, χαρακτηριστικό που είναι επιθυμητό σύμφωνα με 

τον πίνακα των Masys et al. Ωστόσο, εκφράζονται ανησυχίες για ενδεχόμενη χρήση 

τους από φαρμακευτικές και ασφαλιστικές εταιρίες, ειδικά στην περίπτωση που έχουν 

ενσωματωμένα γενετικά δεδομένα (Safran et al., 2007; Hazin et al., 2013). 

Τέλος, σύμφωνα με τους Hartzel et al. (2013) για την επιτυχημένη ενσωμάτωση 

γονιδιακών δεδομένων στους ηλεκτρονικούς φακέλους υγείας και την υλοποίηση της 

Ιατρικής Ακριβείας η δέσμευση και συμμετοχή των ενδιαφερόμενων μελών είναι 
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καθοριστικής σημασίας. Οι κλινικοί ιατροί, οι ασθενείς, το ιατρικό προσωπικό, το 

επιστημονικό δυναμικό, οι υπεύθυνοι για τη χάραξη πολιτικής, οι πολίτες, η βιομηχανία 

και οι ειδικοί στον τομέα της γενετικής, της πληροφορικής και της βιοηθικής, και 

σχετικών τομέων έχουν όλοι ένα ρόλο στις βελτιώσεις που συμβαίνουν (Downing et al., 

2009; Martin-Sanchez et al., 2002; Hartzler et al., 2013). Σε κάθε περίπτωση πρέπει να 

ληφθεί υπόψη η προστασία του ασθενή, ενώ παράλληλα να έχει στήριξη, τόσο για την 

εκπαίδευσή του όσο και για την ψυχολογική στήριξή του, ιδίως μέσα από τη συμβολή 

των γενετικών συμβούλων.  
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4. Προτάσεις για τον ιδανικό ΗΦΥ 

Δεδομένων των χαρακτηριστικών των omics και των προκλήσεων που περιγράφηκαν, 

τα κλινικά συστήματα διαχείρισης, για τη χρήση τους προς μια συμφέρουσα 

κατεύθυνση, πρέπει να έχουν τη λειτουργικότητα που απαιτείται με περισσότερες 

δυνατότητες από αυτές που επικρατούν σήμερα.  

Αναμφίβολα, δεν υπάρχουν οι δυνατότητες ώστε ο ΗΦΥ να ανταπεξέλθει στο μέγεθος 

ενός αρχείου που προκύπτει από μία ανάλυση ολόκληρου του γονιδιώματος και κάτι 

τέτοιο ενδεχομένως να μην είναι αναγκαίο. Άλλωστε η επιστήμη προχωράει 

γρηγορότερα από όσο φανταζόμαστε και παράλληλα με τη μελέτη του γονιδιώματος 

γίνεται και η μελέτη όλων των δεδομένων omics που προκύπτουν από τα υπόλοιπα 

βιολογικά μόρια, όπως αναφέρθηκαν σε προηγούμενο κεφάλαιο, γεγονός που προκαλεί 

τη δημιουργία ακόμα περισσότερων δεδομένων ασύλληπτου μεγέθους στο σύνολό 

τους.  

Προτείνεται η αποθήκευση των γονιδιωματικών δεδομένων σε εξωτερικές βάσεις 

δεδομένων και όχι στους ΗΦΥ, λόγω των προκλήσεων που παρουσιάστηκαν. Οι 

γονιδιακές αναλύσεις (whole-genome & whole-exome sequencing) αυξάνονται ραγδαία 

με την πάροδο του χρόνου και η αποθήκευσή τους είναι απαραίτητη. Κρίνεται 

αναγκαία η ανάπτυξη συστημάτων διαχείρισης, επικοινωνίας αλλά και υψηλής 

προστασίας, ώστε να είναι εφικτή η σύνδεση των δεδομένων με τους φακέλους υγείας, 

όπως συμβαίνει με τα δείγματα των βιοτραπεζών και τις πληροφορίες των ΗΦΥ, όπως 

αναφέρθηκε. Η ενέργεια αυτή έχει ήδη αρχίσει να δοκιμάζεται (Aronson et al., 2012). 

Όσον αφορά τα δεδομένα που θα αποθηκεύονται στον ΗΦΥ, το σίγουρο είναι ότι 

πρέπει να προσαρμοστεί το περιβάλλον του με επιπλέον ενότητες που θα αντιστοιχούν 

στα φαρμακογενετικά αποτελέσματα και σε αυτά που σχετίζονται με γονιδιακές 

νόσους. Λύσεις όπως η ενσωμάτωσή τους σε αρχεία PDF, το περιεχόμενο του οποίου 

δεν μπορεί να ληφθεί υπόψη από συστήματα λήψης αποφάσεων ή στα καθορισμένα 

πεδία αναφοράς προβλημάτων ή αλλεργιών δεν μπορούν να υιοθετηθούν ως μόνιμες. 

Οι γονότυποι και οι φαινότυποι δε θεωρούνται απαραιτήτως κλινικές «διαγνώσεις» και 

δεν υπάρχει κατάλληλη ICD-10 κωδικοποίηση που να συσχετίζεται με αυτά τα 

δεδομένα ώστε να παρουσιαστούν ως προβλήματα (Caraballo et al., 2017), ενώ τα 

θετικά PGx αποτελέσματα δεν αντιστοιχούν μόνο σε προηγούμενες ανεπιθύμητες 

ενέργειες φαρμάκων για να εισαχθούν στη λίστα αλλεργιών, αλλά και σε πιθανό 
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κίνδυνο για την ανάπτυξη μιας μελλοντικής αντίδρασης σε φαρμακευτική ουσία ή 

έλλειψης αποτελεσματικότητας (Caraballo et al., 2017). 

Για την ανάπτυξη μιας τέτοιας ενότητας, θα πρέπει πρωτίστως να οριστεί το σύνολο 

των πληροφοριών που είναι απαραίτητο να υπάρχουν διαθέσιμες. Πληροφορίες οι 

οποίες δεν μπορούν να γίνουν εύκολα κατανοητές από τους γιατρούς πρωτοβάθμιας 

περίθαλψης καλό είναι να μεταβληθούν ή να παραληφθούν. Τα βασικά στοιχεία που 

είναι καλό να υπάρχουν, και οι περισσότεροι οργανισμοί που ανέπτυξαν τέτοιες 

ενέργειες τα περιλαμβάνουν, είναι το αποτέλεσμα, με συγκεκριμένη και διεθνώς 

αποδεκτή ονοματολογία, ο φαινότυπος που αυτό προκαλεί και επιπλέον πληροφορίες, 

που ενημερώνουν κατάλληλα τον επαγγελματία υγείας. Ο τρόπος με τον οποίο θα 

εμφανίζονται οι πληροφορίες αυτές διαφέρει. Ίσως η καλύτερη επιλογή είναι η ύπαρξη 

infobuttons δίπλα από το αποτέλεσμα τα οποία παραπέμπουν σε πληροφορίες εκτός του 

ΗΦΥ. Ένα σημαντικό πλεονέκτημα της ύπαρξης ενημερωτικού υλικού σε διαφορετική 

βάση δεδομένων, είναι η πρόσβαση σε άμεσα ενημερωμένες πληροφορίες, καθώς 

συνεχώς προκύπτουν νέα επιστημονικά δεδομένα που είναι αδύνατο να προστίθενται 

έγκαιρα στα συστήματα των ηλεκτρονικών φακέλων υγείας. 

Το πεδίο των δεδομένων αυτών στον ΗΦΥ θα είναι τέτοιο, ώστε να είναι εφικτή η 

προσπέλασή τους και να λαμβάνουν αυτόματα μέρος στη λήψη αποφάσεων. Όσο 

αυξάνεται η παραγωγή δεδομένων τόσο πιο επιτακτική είναι η ανάγκη συστημάτων 

διαχείρισής τους. Για κάθε κλινικό ιατρό απαιτείται ο συνδυασμός διαφόρων 

πληροφοριών, που συνεχώς αυξάνονται, ώστε να παρέχει την κατάλληλη φροντίδα 

στον κάθε ασθενή. Τα συστήματα λήψης αποφάσεων κρίνονται όλο και πιο αναγκαία, 

συμβάλλοντας αποτελεσματικά στην περίθαλψη, είτε με την αποφυγή λαθών είτε με 

την πρόταση εναλλακτικής θεραπείας. Ταυτόχρονα, υπάρχει ανάγκη για την ταχεία 

ανάπτυξη της ορολογίας και του λεξιλογίου που απαιτείται. 

Φυσικά δεν πρέπει να παραβλεφθεί η ευαισθησία αυτών των δεδομένων. Πέραν της 

ανάγκη για τη συνεχή βελτίωση των επιπέδων ασφαλείας των συστημάτων αυτών, ώστε 

να αποφευχθούν κακόβουλες ενέργειες, προτείνεται η ύπαρξη επιπρόσθετης ασφάλειας 

στο πεδίο του ΗΦΥ που περιλαμβάνει γενετικά δεδομένα. Αυτό στηρίζεται στο γεγονός 

ότι ο ΗΦΥ του κάθε ασθενούς μπορεί να είναι διαθέσιμος, με την ανάλογη 

συγκατάθεση, σε κάθε ιατρό ή κέντρο υγείας που επισκέπτεται. Η γνωστοποίηση 

γενετικών δεδομένων που σκιαγραφούν το προφίλ του και δε σχετίζονται με την 

εκάστοτε κλινική επίσκεψη είναι συνετό να αποτρέπεται.  
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Παράλληλα, φαίνεται να αναπτύσσεται, με αργούς όμως ρυθμούς, η  χρήση της 

τεχνολογίας Blockchain στο χώρο της Υγείας. Με την Εσθονία ήδη να κάνει χρήση της 

τεχνολογίας και την υπόλοιπη Ευρώπη και τις Η.Π.Α. να κάνουν τις πρώτες ενέργειες 

υιοθέτησής της (www.scientificamerican.com). Η τεχνολογία αυτή, που πρώτη φορά 

εφαρμόστηκε στον χώρο των ψηφιακών νομισμάτων (bitcoin), φαίνεται δειλά δειλά να 

κερδίζει έδαφος. Οι ασθενείς μπορούν να έχουν ακριβή και ενημερωμένα αρχεία που 

μπορούν να μοιραστούν γρήγορα και εύκολα με κάθε πάροχο που χρειάζεται, ενώ 

παράλληλα η ασφάλεια των δεδομένων είναι εξαιρετικά ισχυρή. 

Τα παραπάνω δεν έχουν ουσιαστική σημασία αν η χρήση ενός ηλεκτρονικού φακέλου 

δε συμβαδίσει με τη διαχρονικότητα που διέπει το ανθρώπινο γονιδίωμα. Όπως 

αναφέρθηκε και νωρίτερα, κάθε σύστημα υγείας, κάθε οργανισμός υγείας ή ακόμα και 

κάθε ιδιωτικό ιατρείο κάνει χρήση ενός συστήματος ΗΦΥ της επιλογής του, το οποίο 

μάλιστα μπορεί ελαφρώς να τροποποιήσει ανάλογα με τις ανάγκες του. Ταυτόχρονα, 

παρατηρούνται μετακινήσεις ατόμων μεταξύ συστημάτων υγείας, νοσηλείες σε 

περισσότερες της μίας νοσοκομειακής μονάδας ή αλλαγές των πρωτοβάθμιων και 

ειδικών ιατρών τους για προσωπικούς λόγους. Οι αλλαγές αυτές δεν υποστηρίζουν 

μεταφορά αυτούσιου του ΗΦΥ. Σε άλλες δεκαετίες που το μόνο στοιχείο του ασθενή 

ήταν το ατομικό βιβλιάριο υγείας του και το προσωπικό του αρχείο σχετικά με τα 

αποτελέσματα ιατρικών εξετάσεων, αυτά τα γεγονότα δεν αποτελούσαν πρόκληση.  

Αν εξαιρέσουμε την περίπτωση των ΗΠΑ, όπου το σύστημα υγείας βασίζεται κυρίως 

στον ιδιωτικό τομέα, τα πληροφορικά συστήματα στον τομέα της Υγείας είναι 

επιθυμητό να έχουν μία ομοιομορφία τουλάχιστον σε επίπεδο κράτους. Το παράδειγμα 

της Εσθονίας, με την ηλεκτρονική ανάπτυξη του συστήματος υγείας και την καθολική 

χρήση των ΗΦΥ πριν τη δημιουργία τράπεζας βιολογικού υλικού, μπορεί να προσφέρει 

ιδέες. Με τον τρόπο αυτό όλες οι πληροφορίες θα ενσωματώνονται, από διάφορες 

πηγές, και ένα τέτοιο μεγάλο σύνολο δεδομένων μπορεί να φανεί χρήσιμο στη 

βελτίωση της υγείας του ατόμου. Αναπτύσσοντας ένα σύστημα ΗΦΥ σε κρατικό 

επίπεδο, τα δεδομένα του κάθε ατόμου θα υπάρχουν συγκεντρωμένα για μεγάλο 

χρονικό διάστημα, αν όχι για όλη του τη ζωή. Επειδή όμως τείνουμε να γινόμαστε 

περισσότερο πολίτες του κόσμου και όχι ενός μόνο κράτους κρίνεται απαραίτητη η 

ανάπτυξη προτύπων ώστε να είναι εφικτή η επικοινωνία και η ανταλλαγή δεδομένων.   

Παράλληλα, με την τεχνολογική ανάπτυξη, προκύπτουν, όπως αναλύθηκαν 

προηγουμένως, ηθικά, νομικά και κοινωνικά ζητήματα. Έχει γίνει αρκετή πρόοδος τα 

τελευταία χρόνια για την αποκωδικοποίηση των γονιδιακών δεδομένων και την πιθανή 
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σχέση τους με διάφορες ασθένειες και έχει αλληλουχηθεί το γενετικό υλικό 

εκατοντάδων χιλιάδων ατόμων. Ωστόσο, όσο περισσότερο πλησιάζει η έρευνα στην 

κλινική εφαρμογή, τόσο αυξάνονται οι ανησυχίες ηθικού περιεχομένου, πόσο μάλλον 

όταν αυτό σχετίζεται με την πρόσβαση σε ατομικά ευαίσθητα δεδομένα, δυνατότητα 

που παρέχει ο ΗΦΥ.  

Τα γονιδιακά δεδομένα χρήζουν πολύ λεπτής διαχείρισης. Δεν μπορούμε να 

παραβλέψουμε ότι (1) ταυτοποιούν και προβλέπουν ταυτόχρονα, το οποίο σημαίνει ότι 

με μία ανάλυση και τις κατάλληλες γνώσεις μπορεί κανείς να αναγνωρίσει 

πολυμορφισμούς που σχετίζονται με χαρακτηριστικά ή ασθένειες που έχουν εμφανιστεί 

ή πιθανώς να εμφανιστούν στο μέλλον και (2) κληρονομούνται, δηλαδή πολλοί τέτοιοι 

πολυμορφισμοί υπάρχουν πανομοιότυποι στο γενετικό υλικό συγγενικών προσώπων 

(ειδικά πρώτου βαθμού), που ενδεχομένως να μην επιθυμούν να γνωρίζουν.  

Παρά την πρόοδο όμως, οι γνώσεις μας ακόμα δεν είναι αρκετές. Από τη μία υπάρχουν 

αμέτρητες γονιδιακές περιοχές για τις οποίες δε γνωρίζουμε ούτε στο ελάχιστο τη 

λειτουργία τους. Επομένως, και σε ερευνητικό επίπεδο, έχουμε πολύ δρόμο μπροστά 

μας. Από την άλλη, δεν είμαστε ακόμα έτοιμοι να διαχειριστούμε τέτοιο υλικό κλινικά, 

εκτός ερευνητικού πλαισίου. Απαιτείται ενεργή συμμετοχή γενετιστών και γενετικών 

συμβούλων στην κλινική φροντίδα και η εκπαίδευση των επαγγελματιών υγείας, 

κυρίως πριν την ολοκλήρωση της τριτοβάθμιας εκπαίδευσής τους. Σε ένα τέτοιο 

περιβάλλον, ο ασθενής θα ενημερώνεται ολοκληρωμένα για το περιεχόμενο των 

αποτελεσμάτων του και τις δυνατότητες αξιοποίησής τους.  

Φυσικά, καμία ενέργεια δεν μπορεί να γίνει αποδεκτή αν δεν προηγηθούν πολιτικές για 

την προστασία του ατόμου. Το 1990 ιδρύθηκε το πρόγραμμα ELSI (Ethical, Legal, and 

Social Implications) το οποίο αποτελούσε κομμάτι του Human Genome Project και 

χρηματοδοτούνταν από αυτό. Σκοπός του ήταν ο εντοπισμός και η αντιμετώπιση των 

ηθικών, νομικών και κοινωνικών ζητημάτων που εγείρονταν από τη γονιδιωματική 

έρευνα και επηρέαζαν τα άτομα, τις οικογένειες και την κοινωνία. Αντίστοιχα, όπου 

υπάρχει ανάλογο πρόγραμμα ανάλυσης γενετικού υλικού σε μεγάλες ομάδες ατόμων ή 

δημιουργίας βιοτράπεζας, ιδρύεται επιτροπή υπεύθυνη για τέτοια ζητήματα. Αυτό 

ωστόσο, δεν είναι αρκετό. Δεδομένου ότι προτείνουμε τη δημιουργία εθνικού 

συστήματος ΗΦΥ, κρίνεται αναγκαία η ανάπτυξη κατάλληλου νομοθετικού πλαισίου, 

ώστε να εξασφαλίζεται η προστασία των αποθηκευμένων δεδομένων του ατόμου. Στη 

διαδικασία αυτή οφείλουν να συμπεριληφθούν όλοι οι αρμόδιοι και γνώστες του 

αντικειμένου. Παράλληλα, η νομοθεσία θα πρέπει να προβλέπει ίση πρόσβαση σε 
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συστήματα ηλεκτρονικού φακέλου υγείας σε όλους. Σε ένα δημόσιο σύστημα υγείας με 

οργανωμένη πρωτοβάθμια φροντίδα που στοχεύει στην περίθαλψη όλων χωρίς 

διακρίσεις, ο ΗΦΥ μπορεί να αποτελέσει εργαλείο.  
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5. Η περίπτωση της Ελλάδας 

5.1. Ηλεκτρονικός Φάκελος Υγείας 

Η εισαγωγή πληροφοριακών συστημάτων στο Εθνικό Σύστημα Υγείας έγινε πριν λίγες 

δεκαετίες στα δημόσια νοσοκομεία των μεγάλων αστικών κέντρων και εστίαζαν κυρίως 

στα οικονομικά και διοικητικά ζητήματα. Μέχρι πρόσφατα στα νοσοκομεία, και σε 

ορισμένες περιπτώσεις ακόμα και σήμερα, τα κλινικά δεδομένα δεν είχαν καμία 

υπολογιστική αξία, η αποθήκευσή τους γινόταν σε χειρόγραφους φακέλους, 

καθιστώντας εξαιρετικά δύσκολη τη διαχείριση του ιστορικού των ασθενών, ενώ δεν 

υπάρχει ανταλλαγή δεδομένων μεταξύ διαφορετικών μονάδων υγείας, ούτε πρόσβαση 

των ασθενών στα ιατρικά τους δεδομένα.  

Στην πρωτοβάθμια φροντίδα υγείας (Π.Φ.Υ) τα κλινικά πληροφορικά συστήματα δεν 

είχαν καμία απολύτως θέση και ο φάκελος του ασθενή αντιπροσωπεύονταν από το 

ατομικό βιβλιάριο υγείας. Αυτό φυσικά ήταν άμεση απόρροια του γενικότερου 

πλαισίου οργάνωσης της Π.Φ.Υ. το οποίο, παρά τις προσπάθειες για βελτίωση, συνεχώς 

αδυνατούσε να συμβαδίσει με τις σύγχρονες συνθήκες. 

Η ηλεκτρονική καταγραφή του ιστορικού των ατόμων αποκτά αξία μέσω της 

μεταρρύθμισης για την Π.Φ.Υ. με το άρθρο 21 του ν. 4486/2017 και η τελευταία 

τροποποίηση γίνεται με το άρθρο 84 του ν. 4600/2019. Βάσει αυτών, καθιερώνεται ο 

Ατομικός Ηλεκτρονικός Φάκελος Υγείας (Α.Η.Φ.Υ.) για όλους τους κατόχους 

Α.Μ.Κ.Α. Αναφορές σχετικά με τον ΑΗΦΥ και την καθιέρωσή του έγιναν και 

παλαιότερα (άρθρο 9 του ν. 3235/2004, άρθρο 51 του ν. 4238/2014), χωρίς ιδιαίτερο 

αποτέλεσμα στην πράξη.  

Ο Α.Η.Φ.Υ. περιέχει το ατομικό ιστορικό υγείας του λήπτη υπηρεσιών υγείας, καθώς 

και δεδομένα, εκτιμήσεις και πληροφορίες κάθε είδους σχετικά με την κατάσταση και 

την κλινική εξέλιξη του προσώπου αυτού, ως ασθενούς, καθ’ όλη τη διαδικασία 

περίθαλψής του. Το περιεχόμενο του Α.Η.Φ.Υ. τηρείται ισοβίως και είναι ενιαίο και 

υποχρεωτικό σε εθνικό επίπεδο. 

Ο Α.Η.Φ.Υ. ενεργοποιείται από τον οικογενειακό ιατρό, στον οποίο ο λήπτης 

υπηρεσιών υγείας είναι εγγεγραμμένος, διαφορετικά από οποιονδήποτε άλλο ιατρό, 

ειδικότητας γενικής ιατρικής, παθολογίας ή παιδιατρικής, πιστοποιημένο και 

εξουσιοδοτημένο από το σύστημα αρχειοθέτησης του Α.Η.Φ.Υ. Οι επαγγελματίες 

υγείας που είναι πιστοποιημένοι χρήστες του συστήματος της ηλεκτρονικής 

συνταγογράφησης υποχρεούνται να καταχωρούν στον Α.Η.Φ.Υ. όλες τις πληροφορίες 
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που προκύπτουν από εξέταση ή επίσκεψη και είναι αναγκαίες για την παρακολούθηση 

της κατάστασης, τη διάγνωση, τη θεραπεία, τη νοσηλεία και την αποκατάσταση της 

σωματικής ή ψυχικής υγείας του ατόμου. 

Επιπλέον πληροφορίες που περιλαμβάνονται στο άρθρο 84 σχετίζονται με την 

επεξεργασία των δεδομένων, την πρόσβαση στον ηλεκτρονικό φάκελο και τις ποινές 

που προβλέπονται για εκμετάλλευση των δεδομένων.  

Ο ΑΗΦΥ έχει ανατεθεί στην Ηλεκτρονική Διακυβέρνηση Κοινωνικής Ασφάλισης Α.Ε. 

(ΗΔΙΚΑ Α.Ε.), όπως άλλωστε και όλο το ηλεκτρονικό σύστημα Πρωτοβάθμιας 

Φροντίδας Υγείας. Υποστηρίζεται ότι στο μέλλον θα συνδεθεί με τα νοσοκομεία και τα 

διαγνωστικά κέντρα και θα ενημερώνεται από στοιχεία εξιτηρίου και αποτελέσματα 

εργαστηριακών εξετάσεων αντίστοιχα (www.healthpharma.gr). Προς το παρόν, το νέο 

αυτό σύστημα Π.Φ.Υ., στο οποίο η σύνδεση γίνεται με τους προσωπικούς κωδικούς 

στο TAXIS και τον Α.Μ.Κ.Α., υπάρχουν οι εξής επιλογές: 

• Εφαρμογή οικογενειακού γιατρού: ο πολίτης μπορεί να επιλέξει τον οικογενειακό 

ιατρό που επιθυμεί. 

• Εφαρμογή συγκατάθεσης: ο πολίτης ορίζει την πρόσβαση 

(«επιτρέπω»/«απαγορεύω») στο σύνολο ή σε συγκεκριμένες κατηγορίες του 

Ηλεκτρονικού Φακέλου από τους ιατρούς, ανάλογα με την ειδικότητα. 

• Εφαρμογή φακέλου υγείας (Εικόνα 3): ο πολίτης έχει πρόσβαση στα δεδομένα που 

έχουν καταχωρηθεί. Αποτελείται από ορισμένες ενότητες με τις αντίστοιχες 

υποενότητες η καθεμία, όπως παρουσιάζονται στον Πίνακα 12. 

• Εφαρμογή ηλεκτρονικού ραντεβού: ο πολίτης μπορεί να κλείσει ένα ραντεβού με 

όποιον ιατρό επιθυμεί και είναι διαθέσιμος, ενώ μπορεί να δει μία λίστα με όλα τα 

ραντεβού του. 

• Εφαρμογή PIN: ο πολίτης μπορεί να ορίσει ή να αλλάξει τον τετραψήφιο κωδικό 

PIN, τον οποίο μπορεί να δώσει ανά πάσα στιγμή στον γιατρό του, ώστε να έχει 

πρόσβαση στον Ηλεκτρονικό Φάκελο Υγείας του. 

• Εργαλεία διαχείρισης: ο πολίτης μπορεί να αλλάξει τα στοιχεία πρόσβασης -όνομα 

χρήστη και κωδικός- στο υποσύστημα, με κωδικούς που λαμβάνει από τον 

οικογενειακό του γιατρό.  
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Πίνακας 12: Περιεχόμενο Εφαρμογής Φακέλου Υγείας (ΗΔΙΚΑ, Εγχειρίδιο χρήσης - 

Σύστημα Πρωτοβάθμιας Φροντίδας Υγείας) 

Ενότητες Υποενότητες Πληροφορίες ενοτήτων  

Επισκέψεις 

 

Κατάσταση ασθενή 

 

Κλινικά σημεία 

 

Αποτελέσματα εργαστηριακών  

εξετάσεων 

Θεραπευτικές/Φαρμακευτικές 

οδηγίες 

Έγγραφα 

Ημερομηνία, είδος, αιτία επίσκεψης, 

συμπτώματα, περιγραφή παρούσας κατάστασης 

Σωματομετρικά στοιχεία και είδος κλινικής 

εξέτασης 

Ονομασία, τιμή, μονάδα μέτρησης, όρια τιμών, 

σχόλια 

Προτεινόμενη φαρμακευτική αγωγή, 

παρατηρήσεις επίσκεψης 

Ραντεβού  
 Ημερομηνία, μονάδα υγείας, τμήμα, όνομα 

ιατρού, ειδικότητα, κατάσταση 

Ατομικό 

ιστορικό  

 

Διαγνώσεις/Νόσοι/Συμπτώματα 

 

Νοσηλείες 

 

Εμφυτεύσιμες συσκευές 

Φάρμακα 

Αλλεργίες 

 

Γενικά σχόλια 

Ονομασία, κωδικοί ICD-10 & ICPC-2, ηλικία 

εμφάνισης, σχόλια 

Κωδικός ICD-10, αιτία νοσηλείας, νοσοκομείο, 

έτος, σχόλια 

 

Ονομασία, σχόλια 

Φάρμακα, δραστικές ουσίες, αλλεργιογόνα, 

τροφές, σχόλια 

Κοινωνικές 

συνήθειες 

 Επάγγελμα, κάπνισμα, χρήση αλκοόλ, σχόλια 

Οικογενειακό 

ιστορικό 

 Συγγένεια, σχόλια 

Γυναικολογικό 

ιστορικό 

 Χαρακτηριστικά κύκλου, συμπτώματα, είδη 

τοκετών, εκτρώσεις, αντισύλληψη, σχόλια 

Εμβόλια 

Εμβολιασμοί από Ηλεκτρονική 

Συνταγογράφηση 

ενηλίκων ή παιδιών/εφήβων 

Λοιποί εμβολιασμοί 

Κωδικός, περιγραφή, ημερομηνία εμβολιασμού, 

κωδικοποίηση 

Διαγνώσεις 

 Κωδικός ICD-10 ή ICPC-2, περιγραφή, 

ημερομηνία καταχώρησης, προέλευση (π.χ. 

ατομικό ιστορικό ή συνταγογράφηση) 

Φάρμακα  
 Εμπορική ονομασία, δραστική ουσία, μονάδα, 

μορφή δόσης, διάρκεια, ημερομηνία, προέλευση 

Διαγράμματα 
 ΔΜΣ, αρτηριακή πίεση, καρδιακοί παλμοί, 

σάκχαρο, PEF, FEV1, άλλα διαγράμματα 

Έγγραφα  Όλα τα καταχωρημένα έγγραφα 

ICD-10: International Classification of Diseases version 10, ICPC-2: International Classification of Primary 

Care, 2nd ed., ΔΜΣ: Δείκτης Μάζας Σώματος, PEF: peak expiratory flow, FEV1: forced expiratory volume in 

one second 
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Εικόνα 4: Περιβάλλον ενότητας "Εφαρμογή Φακέλου Υγείας" στο σύστημα Π.Φ.Υ της ΗΔΙΚΑ 

Δυστυχώς, παρά τις παραπάνω πληροφορίες, μέχρι τώρα στον πολίτη εμφανίζονται 

μόνο δύο από τις ενότητες: «Εφαρμογή οικογενειακού γιατρού» και «Εφαρμογή 

ηλεκτρονικού ραντεβού» (Eικόνα 4). Επομένως, το περιβάλλον του ΗΦΥ δεν είναι 

ακόμα διαθέσιμο για το κοινό.  

Αντιθέτως, ο οικογενειακός γιατρός έχει πρόσβαση στον ΑΗΦΥ του κάθε 

εγγεγραμμένου πολίτη. Ωστόσο, παρά το γεγονός ότι ο γιατρός είναι υποχρεωμένος να 

εισάγει τις νέες πληροφορίες που προκύπτουν μετά από κάθε επίσκεψη (π.χ. 

αποτελέσματα εξετάσεων), η διαδικασία αυτή συχνά δεν ακολουθείται καθώς θεωρείται 

ότι η μεταφόρτωση των αρχείων αφαιρεί ποιοτικό χρόνο από την επαφή του με τον 

ασθενή. 

 

Εικόνα 5: Περιβάλλον του συστήματος Π.Φ.Υ της ΗΔΙΚΑ όπως παρουσιάζεται μέχρι τώρα 

στον πολίτη 

5.2. Εθνικό Δίκτυο Ιατρικής Ακρίβειας στην Ογκολογία 

Όπως αναφέρθηκε και σε προηγούμενο κεφάλαιο, το 2019 ξεκίνησε η δράση του 

Εθνικού Δικτύου Ιατρικής Ακρίβειας στην Ογκολογία (ΕΔΙΑ) με στόχο την ανάπτυξη 

νέων διαγνωστικών εργαλείων και την παροχή εξατομικευμένης ιατρικής περίθαλψης 

με βάση τα ιδιαίτερα βιολογικά/γενετικά χαρακτηριστικά των ασθενών με καρκίνο. Οι 
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υπηρεσίες του ΕΔΙΑ παρέχονται από τέσσερις Μονάδες Ιατρικής Ακριβείας: δύο στην 

Αττική, μία στην Θεσσαλονίκη και μία στην Κρήτη. Οι περισσότερες από τις 

πληροφορίες που ακολουθούν είναι από την επίσημη ιστοσελίδα του Δικτύου 

(oncopmnetgr). 

Για πρώτη φορά συνεργάζονται στενά στο ίδιο πλαίσιο λειτουργίας μερικά από τα 

μεγαλύτερα ερευνητικά κέντρα της χώρας με αυστηρές προδιαγραφές ασφάλειας. Οι 

σημαντικότεροι τομείς έρευνας των μελών του Δικτύου είναι οι εξής:  

• Γενετική έρευνα, με στόχο τη μελέτη και τον εντοπισμό των βλαβών του DNA που 

απορρυθμίζουν τη φυσιολογική λειτουργία των κυττάρων και σταδιακά οδηγούν σε 

μορφές καρκίνου, 

• Βασική έρευνα, που μελετά τις βιοχημικές οδούς που χρησιμοποιούν τα καρκινικά 

κύτταρα, τη σχέση τους με γενετικούς παράγοντες και με άλλα κύτταρα του 

ανοσοποιητικού συστήματος, κυρίως μέσω της χρησιμοποίησης πειραματόζωων, 

• Μεταφραστική έρευνα, με στόχο την αξιοποίηση των αποτελεσμάτων της 

επιστημονικής έρευνας και την εφαρμογή τους στην κλινική πράξη (διαγνωστικά 

εργαλεία, θεραπευτικές παρεμβάσεις),  

• Απεικονιστικές μελέτες, με σκοπό την καλύτερη κατανόηση του καρκίνου σε κάθε 

ξεχωριστό ασθενή και 

• Επιστήμη Δεδομένων & Βιοπληροφορική, με σκοπό την υποστήριξη της 

ερευνητικής δραστηριότητας και την ανάπτυξη νέων υπολογιστικών εργαλείων.  

Επιπλέον στο πλαίσιο της πρωτοβουλίας ΕΔΙΑ υλοποιείται η υποδομή Βιοτράπεζες. Η 

έρευνα απαιτεί πρόσβαση σε δείγματα βιολογικού υλικού κατάλληλης ποιότητας για 

αναλύσεις. Κρίθηκε αναγκαία η καταγραφή και οργάνωση των ελληνικών βιοτραπεζών 

που περιέχουν δείγματα συγκεκριμένων ομάδων ασθενών με πλήρως καθορισμένα 

κλινικά χαρακτηριστικά, η ομογενοποίηση των διαδικασιών λειτουργίας και η 

εκπαίδευση του προσωπικού με σκοπό τη διαχείριση δειγμάτων υψηλής ποιότητας και 

την τήρηση ηθικών απαιτήσεων. 

Όσον αφορά στη χωρητικότητα και την ασφάλεια των επικοινωνιών, το ΕΔΙΑ θα 

συνεργαστεί με το Εθνικό Δίκτυο Υποδομών Τεχνολογίας και Έρευνας Α.Ε. (ΕΔΥΤΕ ή 

GRNET). Το δίκτυο αυτό θα παρέχει όλα τα μέσα για την εκτέλεση των 

βιοπληροφορικών ροών εργασίας και τη χρήση δομών αποθήκευσης.  

Επιπλέον, προβλέπεται η συνεργασία του ΕΔΙΑ με την ΗΔΙΚΑ Α.Ε. για λόγους 

ασφαλιστικής ικανότητας (δυνατότητα ασφαλιστικής κάλυψης εξετάσεων), 
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ταυτοποίησης ιατρικού προσωπικού (μέσω της υπηρεσίας ταυτοποίησης του Εθνικού 

Συστήματος Ηλεκτρονικής Συνταγογράφησης) και διασύνδεσης με τον ΑΗΦΥ. Όσον 

αφορά το τελευταίο, δίνεται η δυνατότητα από τη μία στο προσωπικό των οργανισμών-

μελών της πρωτοβουλίας να έχουν πρόσβαση στους ΑΗΦΥ των ασθενών και από την 

άλλη στους πολίτες να έχουν πρόσβαση στα δεδομένα που προκύπτουν από τις 

γονιδιακές εξετάσεις που γίνονται στο πλαίσιο του Δικτύου και τις σχετικές 

γνωματεύσεις μέσω του ΑΗΦΥ.  

5.3. Συμπεράσματα  

Η Ελλάδα βρίσκεται σε πολύ πρώιμο στάδιο χρήσης του ΗΦΥ και ενσωμάτωσης 

γονιδιακών δεδομένων σε αυτόν. Οι προσπάθειες που έχουν ξεκινήσει τα τελευταία 

τρία χρόνια είναι αξιόλογες και η περαιτέρω ανάπτυξή τους θα σημειώσει 

αποτελέσματα βελτίωσης στην υγεία του ατόμου.  

Ο ΑΗΦΥ αποτελεί αναγκαίο εργαλείο στην Π.Φ.Υ. Συγκεντρώνει πληθώρα 

πληροφοριών, πληροί τις προϋποθέσεις για ισόβια χρήση σε εθνικό επίπεδο από τον 

πολίτη και του δίνει τη δυνατότητα επιλεγμένης πρόσβασης από τους γιατρούς και 

ελεγχόμενης κοινοποίησης των δεδομένων του σε αυτούς. Είναι επομένως σημαντική η 

αξιοποίηση όλων των δυνατοτήτων που προσφέρει. 

Παράλληλα, κρίνεται αναγκαία η διασύνδεση του συστήματος αυτού με το Εθνικό 

Σύστημα Ηλεκτρονικής Συνταγογράφησης. Αυτό θα συμβάλλει στην απευθείας 

σύνδεση της διαδικασίας της συνταγογράφησης με πληροφορίες από τον ΑΗΦΥ του 

ασθενή, όπως τον αυτόματο εντοπισμό μία αλλεργίας σε φαρμακευτική ουσία και την 

εμφάνιση εναλλακτικής. Θα δημιουργηθεί δηλαδή αυτόματα ένα βοηθητικό σύστημα 

λήψης αποφάσεων. Φυσικά, αυτό θα βοηθήσει και κατά την ενδεχόμενη ανάπτυξη της 

Φαρμακογονιδιωματικής στην Ελλάδα, όταν γονιδιακά δεδομένα, αποθηκευμένα στον 

ΑΗΦΥ, θα έχουν σημαντικό ρόλο στην επιλογή της φαρμακευτικής αγωγής.  

Η πρωτοβουλία για την ανάπτυξη της Ιατρικής Ακριβείας στην Ελλάδα στοχεύει σε 

συγκεκριμένη πληθυσμιακή ομάδα (ασθενείς με καρκίνο) και βρίσκεται ακόμα σε πολύ 

αρχικό στάδιο. Ο τρόπος ενσωμάτωσης των γενετικών δεδομένων που θα προκύπτουν 

στον ΑΗΦΥ δεν είναι γνωστός.  Ωστόσο, φαίνεται ελπιδοφόρα προσπάθεια για τη 

βελτίωση της υγείας των ασθενών. 
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Επίλογος  

Βρισκόμαστε σε μία μεταβατική περίοδο στην Ιατρική μέσω της αξιοποίησης της 

πληροφορίας και της εφαρμογής πληροφοριακών συστημάτων στην υγεία και αυτή η 

αλλαγή δεν είναι τόσο εύκολη όσο ακούγεται. Οι νέες μέθοδοι θέλουν τις αποφάσεις να 

στηρίζονται σε δεδομένα-αλγόριθμους και όχι σε συμπτώματα ή πρότυπα-υποδείγματα. 

Για παράδειγμα, η επιλογή της κατάλληλης αγωγής και θεραπείας αντί να γίνεται βάσει 

του οργάνου που υπέστη μια «βλάβη», φαίνεται σωστότερο να γίνεται ανάλογα με το 

γενετικό προφίλ της ασθένειας, σε οποιοδήποτε όργανο κι αν είναι, ή του ασθενή. 

Αυτή η ανάπτυξη συμβαδίζει με την συνεχή αύξηση του όγκου των νέων δεδομένων. 

Αναμφίβολα ζούμε στην εποχή της πληροφορίας, την οποία πολλές φορές εμείς οι ίδιοι 

παράγουμε και κοινοποιούμε. Το ενδιαφέρον για γενετικές αναλύσεις έχει αυξηθεί 

ακόμα και ανάμεσα σε υγιή άτομα και στην τόνωση αυτού του ενδιαφέροντος έχουν 

συμβάλλει οι εταιρίες παραγωγής γενετικών τεστ απευθείας στον καταναλωτή 

παράγοντας ολοένα και περισσότερες πληροφορίες. 

Είναι επομένως αναγκαία η ανάπτυξη συστημάτων αποθήκευσης και διαχείρισης 

δεδομένων στον τομέα της Υγείας. Επιτυγχάνεται με αυτό τον τρόπο η διαχρονική 

παρακολούθηση της πορείας υγείας του ατόμου, η επιλογή κατάλληλης θεραπείας όταν 

είναι αναγκαίο και, κυρίως, η πρόληψη και η έγκαιρη διάγνωση. Η χρήση των 

ηλεκτρονικών φακέλων υγείας μπορεί να συμβάλει προς αυτή την κατεύθυνση 

τηρώντας ορισμένες προδιαγραφές. Η ενσωμάτωση γενετικών δεδομένων πρέπει να 

γίνει σταδιακά, ώστε να υπάρχει χρόνος μελέτης των ηθικών ζητημάτων. 

Αναμφίβολα, οι διαδικασίες αυτές είναι αρκετά καινούργιες ώστε να εφαρμοστούν 

άμεσα κλινικά. Αν παγκοσμίως οι προσπάθειες μείωσης του χάσματος μεταξύ της 

επιστημονικής γνώσης και της κλινικής εφαρμογής μέσω της χρήσης των ηλεκτρονικών 

φακέλων υγείας δεν είναι πλήρως κατανοητή, ένα παραπάνω στην Ελλάδα όπου μέχρι 

και σήμερα αντιμετωπίζονται δυσκολίες σχετικά με την ενσωμάτωση του ηλεκτρονικού 

φακέλου υγείας και την αξιοποίηση των δυνατοτήτων που αυτός προσφέρει στην 

περίθαλψή μας.  

Η παρούσα εργασία δεν περιλαμβάνει αντίστοιχες ενέργειες που μπορεί να έγιναν σε 

ευρωπαϊκό επίπεδο, πέραν της Ελλάδας. Μία αντίστοιχη συγκέντρωση πληροφοριών 

τόσο από την Ευρώπη όσο και από ασιατικές χώρες θα έδιναν μία σφαιρική εικόνα για 

του που ακριβώς έχει φτάσει η εφαρμογή των γνώσεων του συνόλου της επιστημονικής 
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κοινότητας, ώστε να γίνουν γνωστά τα επόμενα βήματα, ενώ ενδιαφέρον θα έχουν τα 

αποτελέσματα οικονομικών αξιολογήσεων των εγχειρημάτων της Ιατρικής Ακριβείας. 

Ήδη ορισμένες μελέτες έχουν δημοσιευτεί. Η ανάπτυξη της Επιστήμης θα πρέπει να 

αντιμετωπίζεται ως παγκόσμια προσπάθεια, ώστε να ωφελείται το σύνολο της 

ανθρωπότητας.  

Σε εθνικό επίπεδο, θα είχε αρκετό ενδιαφέρον μια μελλοντική έρευνα σχετικά με τον 

τρόπο που αντιμετωπίζουν οι γιατροί πρωτοβάθμιας φροντίδας τον ηλεκτρονικό 

φάκελο υγείας αλλά και κατά πόσο είναι ενημερωμένοι οι Έλληνες πολίτες σχετικά με 

τις δυνατότητές του.  
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