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Η 
νόσος CADASIL (εγκεφαλική αρτηριοπάθεια αυτοσωμικού επικρατούντος χαρακτήρα με 

υποφλοιώδη έμφρακτα και λευκοεγκεφαλοπάθεια), είναι μια σπάνια κληρονομούμενη νό-

σος που χαρακτηρίζεται από παροδικά ισχαιμικά επεισόδια, εγκεφαλικά έμφρακτα και αγγει-

ακή άνοια. Πρώτη φορά περιγράφηκε το 1991 από τους Tournier-Lasserve. Οφείλεται σε με-

ταλλάξεις του γονιδίου Notch3 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 19. Μέχρι τώρα η νόσος CADASIL έχει 

καταγραφεί σε 400 οικογένειες. Οι κλινικές εκδηλώσεις που εμφανίζονται στην ηλικία μεταξύ 30–50 

ετών περιλαμβάνουν επεισόδια ημικρανίας με ή χωρίς αύρα, υποφλοιώδη άνοια, αγγειακά εγκεφαλι-

κά επεισόδια και ψυχιατρικές διαταραχές που ποικίλουν από τις αγχώδεις διαταραχές έως την κατά-

θλιψη, ακόμη και ψυχωτικού τύπου εκδηλώσεις. Εξαιτίας της σπανιότητας της νόσου, πιθανόν πολλά 

περιστατικά να μην διαγιγνώσκονται και να αντιμετωπίζονται αποκλειστικά ως ψυχιατρικά. Ωστόσο, οι 

ψυχιατρικές διαταραχές και η νόσος CADASIL είναι δυνατόν να συνυπάρχουν, οπότε πρέπει να υπάρχει 

υψηλός δείκτης υποψίας σε ασθενείς με νευροψυχιατρικές διαταραχές και οικογενειακό ιστορικό, που 

μπορεί να συνάδει με τη νόσο. Περιγράφεται η ψυχιατρική προσέγγιση ασθενούς, που παρουσιάζει 

άγχος, κατάθλιψη και έχει θετικό οικογενειακό ιστορικό για τη νόσο CADASIL, ο οποίος παράλληλα 

αντιμετωπίζει το δίλημμα αν έχει κληρονομήσει το μεταλλαγμένο γονίδιο της νόσου. 
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παροδικά αγγειακά εγκεφαλικά επεισόδια, υποφλοιώδης άνοια, ημικρανία, άγχος, κατάθλιψη, θετι-

κό οικογενειακό ιστορικό. 
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Η νόσος CADASIL (εγκεφαλική αρτηριοπάθεια αυ-

τοσωμικού επικρατούντος χαρακτήρα με υποφλοιώ-

δη έμφρακτα και λευκοεγκεφαλοπάθεια) αποτελεί μια 

σπάνια νόσο των αρτηριών, η οποία χαρακτηρίζεται 

από επαναλαμβανόμενα σιωπηλά εγκεφαλικά ισχαιμι-

κά επεισόδια, τα οποία οδηγούν σε έμφρακτα και αγ-

γειακή άνοια.1 Η πρώτη περιγραφή της νόσου έγινε το 

1991 από τους Tournier-Lasserve. Το έτος 1993 οι ίδιοι 

συγγραφείς διετύπωσαν τη σχέση του με το χρωμόσω-

μα 19 και το 1996 περιέγραψαν μετάλλαξη στο γονίδιο 

Notch3.2

Το γονίδιο της ασθένειας, Notch3, κωδικοποιεί έναν 

διαμεμβρανικό υποδοχέα ο οποίος πρωτίστως εκφρά-

ζεται στα λεία μυϊκά κύτταρα των αρτηριών.3

Το πρώτο περιστατικό αναφέρθηκε σε ευρωπαϊκές 

οικογένειες, ενώ από το 1993 έχουν καταγραφεί περι-

στατικά και σε οικογένειες στην Αμερική, στην Αφρική 

και στην Ασία. Ωστόσο, επί του παρόντος, η ασθένεια 

παραμένει κατά ένα μεγάλο ποσοστό αδιάγνωστη.4

Σύμφωνα με τη διεθνή βιβλιογραφία, πάνω από 28 

τύποι μεταλλάξεων έχουν καταγραφεί, κυρίως στις 

Δυτικές χώρες. Ο επιπολασμός του CADASIL είναι προς 

το παρόν άγνωστος. Έως σήμερα έχουν διαγνωσθεί πε-

ρί τις 400 πάσχουσες οικογένειες παγκοσμίως.5 Οι κλι-

νικές επιπλοκές εμφανίζονται για πρώτη φορά μεταξύ 

30 και 50 ετών και περιλαμβάνουν: αυξημένα επεισό-

δια ημικρανιών με ή χωρίς τυπική αύρα, επαναλαμβα-

νόμενα υποφλοιώδη αγγειακά επεισόδια, υποφλοιώδη 

άνοια, ενώ συχνά συνοδεύονται από συμπτώματα, που 

άπτονται της ψυχιατρικής και συγκεκριμένα, του τύπου 

των αγχωδών διαταραχών, των διαταραχών της διάθε-

σης, ακόμη και ψυχωτικού τύπου διαταραχών. Μάλιστα, 

στην πλειοψηφία των γυναικών, η ημικρανία με αύρα 

εμφανίζεται νωρίτερα από ότι στους άνδρες, ενώ πα-

ράλληλα τα εγκεφαλικά επεισόδια εμφανίζονται περί-

που 15 χρόνια μετά, σε σύγκριση με αυτούς.6 Κάποιοι 

ασθενείς ενδέχεται να παραμείνουν ασυμπτωματικοί 

μέχρι τα εξήντα τους χρόνια. Η μέση διάρκεια της νό-

σου είναι τα 20 έτη. Κάποιοι συγγραφείς διατύπωσαν 

την άποψη πως η διεισδυτικότητα του γονιδιώματος εί-

ναι 100%,7 αλλά, η συμπτωματολογία μπορεί να ποικίλ-

λει ανάλογα με την ηλικία έναρξης, τη βαρύτητα των 

κλινικών συμπτωμάτων και την εξέλιξη της νόσου.

Η πρώιμη αγγειακή εξασθένιση του αμφιβληστροει-

δούς μπορεί να προηγείται της κλινικής συμπτωματο-

λογίας.8 Η ημικρανία, η οποία εμφανίζεται περίπου στο 

40% των πασχόντων από τη νόσο CADASIL, μπορεί να 

αποτελεί την απαρχή της νόσου ως μοναδικό σύμπτω-

μα στους ασθενείς μεταξύ 20 και 30 ετών. Στο 90% των 

ατόμων που εμφανίζουν ημικρανίες, αυτές συνοδεύο-

νται από αύρα.9,10 

Η έκπτωση των γνωσιακών λειτουργιών μπορεί να 

αρχίσει από την ηλικία των 35 ετών, ενώ η βαρύτητα 

της έκπτωσης αυτής επέρχεται προοδευτικά και ποικί-

λει.9,11 

Ένα εξίσου πιθανό κλινικό εύρημα της νόσου είναι η 

άνοια, η οποία χαρακτηρίζεται από διαταραχές τόσο 

της μνήμης όσο και της εκτελεστικής ικανότητας.12 Οι 

ασθενείς, σε ηλικία 40–50 ετών, συνήθως παρουσιά-

ζουν ισχαιμικά επεισόδια ή παροδικά ισχαιμικά επεισό-

δια (ΤΙΑ), τα οποία μάλιστα είναι πολλαπλά, σε ποσοστό 

πάνω από 80%.13,14 Οξεία εγκεφαλοπάθεια έχει επίσης 

περιγραφεί σε τουλάχιστον 12 περιπτώσεις ασθενών, 

συνοδευόμενη από πονοκεφάλους, σύγχυση, πυρετι-

κή κίνηση, σπασμούς και κώμα, η οποία κάποιες φορές 

μπορεί να οδηγήσει ακόμη και σε θάνατο.15–17 Περίπου 

το 30% των ασθενών παρουσιάζουν ψυχιατρικά συμ-

πτώματα, ενώ το 10% αυτών εμφανίζουν επιληψία κα-

τά τη μέση ηλικία.9 Επιπροσθέτως, έχουν αναφερθεί δι-

αταραχές της ακοής (υποακουσία) και μαθησιακές δια-

ταραχές.18 Σύμφωνα με νεότερες μελέτες, οι φορείς της 

συγκεκριμένης μετάλλαξης του γονιδίου Notch3, που 

σχετίζεται με τη νόσο CADASIL διατρέχουν αυξημένο 

κίνδυνο εμφάνισης οξέος εμφράγματος του μυοκαρδί-

ου σε νεαρή ηλικία. Το γεγονός αυτό καταδεικνύει, ότι 

η κλινική έκφραση της νόσου CADASIL επεκτείνεται 

πέρα από το κεντρικό νευρικό σύστημα και στο καρ-

διαγγειακό.11

Οι πιθανότητες να εμφανίσει κάποιος τη νόσο 

CADASIL αυξάνονται στην περίπτωση που υπάρχει θε-

τικό οικογενειακό ιστορικό. Η διάγνωση μπορεί να επι-

βεβαιωθεί με τις παρακάτω μεθόδους:

1.  Με τη μέθοδο του γενετικού ελέγχου (genetic testing) 

καθίσταται δυνατή η ανάδειξη των ατόμων που είναι 

φορείς του μεταλλαγμένου γονιδίου Notch3.7

2.  Διά της Μαγνητικής Τομογραφίας εγκεφάλου (MRI), 

η οποία αναδεικνύει διάχυτες προσβεβλημένες πε-

ριοχές, τόσο στη λευκή ουσία,19 όσο και γύρω από 

τις κοιλίες, συχνά σχετιζόμενες με έμφρακτα στη 

λευκή ουσία, στα βασικά γάγγλια και στο εγκεφαλι-

κό στέλεχος. Οι απεικονιστικές ανωμαλίες στη νόσο 

CADASIL πληθαίνουν, καθώς η νόσος εξελίσσεται. 

Συμπεραίνεται, λοιπόν, ότι οι ανωμαλίες αυτές εξαρ-

τώνται από την ηλικία.20
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3.  Διά της βιοψίας του δέρματος. (α) Με τη χρήση του 

ηλεκτρονικού μικροσκοπίου (EM) καθίσταται δυνατή 

η ιστολογική μελέτη των αρτηριολίων.21–23 Είναι δυ-

νατόν να αναδειχθούν χαρακτηριστικές αλλοιώσεις 

των αγγείων, όπως κοκκιωματώδη ωσμωφυλλικά 

υλικά στο μέσο του αυλού τους.24 (β) Η ανοσοχρω-

στική ιστού, που λαμβάνεται επίσης με βιοψία δέρ-

ματος, αποτελεί μία ιδιαίτερα ευαίσθητη τεχνική,25 η 

οποία ωστόσο δεν είναι ευρέως διαθέσιμη.

Η απόπτωση των νευρώνων μπορεί να συμβάλει 

στην ατροφία του φλοιού και την έκπτωση των γνωσια-

κών λειτουργιών στους ασθενείς με CADASIL. Μάλιστα, 

η απόπτωση των νευρικών κυττάρων μπορεί, τουλά-

χιστον εν μέρει, να οφείλεται σε αξονικές βλάβες της 

υποκείμενης λευκής ουσίας.26 Πρέπει να σημειωθεί ότι 

η εγκεφαλική ατροφία έχει αναγνωριστεί πρόσφατα 

ως βασικός δείκτης της εξέλιξης της νόσου CADASIL.27

Η διαφορική διάγνωση της νόσου του CADASIL περι-

λαμβάνει τα παρακάτω κλινικά σύνδρομα:

1.  Νόσος του Binswanger28

2.  Σκλήρυνση κατά πλάκας (Multiple sclerosis)29

3.  Πρωτοπαθής αγγειίτιδα του νευρικού συστήματος 

(Primary angiitis of the nervous system)30

4.  Θρομβοφιλία οφειλόμενη σε μετάλλαξη του παρά-

γοντα V LEIDEN 

5.  Ομοκυστινουρία

6.  Χ-κληρονομούμενες λευκοδυστροφίες των επινεφρι-

δίων (X-linked adrenoleukodystrophies)

7.  Νόσος του Fabry 

8.  Μιτοχονδριακή μυοπάθεια με εγκεφαλοπάθεια 

(Mitochondrial myopathy with encephalopathy)

9.  Γαλακτική οξέωση και επεισόδια ομοιάζοντα με 

εγκεφαλικά (Lactic acidosis and stroke like episodes, 

MELAS).

 CADASIL

• Η νόσος CADASIL κληρονομείται με τον αυτοσωμικό 

επικρατούντα χαρακτήρα. Ωστόσο μπορεί να ακο-

λουθήσει τον κλασικό ορισμό μιας κυρίαρχης ασθέ-

νειας, σύμφωνα με την οποία οι ετερογυζυγώτες και 

ομοζυγώτες ασθενείς είναι κλινικά όμοιοι.31

• Η πλειοψηφία των ασθενών που έχουν διαγνωσθεί 

με CADASIL έχουν έναν γονέα που επίσης νοσεί. To 

οικογενειακό ιστορικό μπορεί να εμφανίζεται αρνη-

τικό στις κάτωθι περιπτώσεις: (α) Λόγω του πρόωρου 

θανάτου ενός γονέα. (β) Αποτυχία να αναγνωριστούν 

τα συμπτώματα του CADASIL σε άλλα μέλη της οι-

κογένειας. (γ) Καθυστερημένη έναρξη της νόσου σε 

έναν γονέα. (δ) Μετάλλαξη de novo.32

• Το ρίσκο των απογόνων ενός φορέα εξαρτάται από 

το γενετικό status των γονέων του.

• Κάθε απόγονος ατόμου που φέρει μετάλλαξη στο 

Notch3, έχει 50% πιθανότητες να κληρονομήσει τη 

μετάλλαξη.

Η συνύπαρξη ψυχιατρικών νοσημάτων, ιδίως της κα-

τάθλιψης33 και των αγχωδών διαταραχών, σε συνδυα-

σμό με αγγειακές νόσους του εγκεφάλου είναι συχνή 

παρατήρηση κατά την κλινική πράξη.14 Καταθλιπτική 

συνδρομή κατά το γήρας συναντάται συχνά στο πλαί-

σιο πληθώρας παθολογικών και νευρολογικών νό-

σων. Αποτελεί επίσης την πιο συχνά παρατηρούμενη 

ψυχιατρική διαταραχή κατόπιν εγκεφαλικού επεισο-

δίου. Η παρουσία της κατάθλιψης στους ηλικιωμένους 

ασθενείς, στα πλαίσια αγγειακών βλαβών στο κεντρι-

κό νευρικό σύστημα (ισχαιμικά αγγειακά εγκεφαλικά 

επεισόδια, μικροαγγειοπάθεια), έχει χαρακτηριστεί 

στη διεθνή βιβλιογραφία ως αγγειακή κατάθλιψη.34,35 

Ένα πλήθος νευροψυχιατρικών διαταραχών (άγχος, κα-

τάθλιψη, άνοια, ψυχωτικού τύπου εκδηλώσεις) μπορεί 

να κυριαρχήσουν στην κλινική εικόνα, ιδιαίτερα στα 

πρώιμα στάδια του CADASIL. Οι εκφάνσεις αυτές της 

νόσου είναι χαρακτηριστικές, καθώς αυτή εξελίσσεται, 

και μπορεί να αποτελέσουν τροχοπέδη στην ανάκαμψη 

του ασθενούς.

 CADASIL 

Το υποθετικό σενάριο μιας πιθανής συσχέτισης ενός 

γονότυπου με την κατάθλιψη αναμφίβολα αποτελεί 

μείζον ζήτημα για τους ψυχιάτρους.14

Μια άλλη παράμετρος είναι η συχνή υπερίσχυση 

στην κλινική εικόνα των ψυχιατρικών συμπτωμάτων σε 

σχέση με τα ισχαιμικά επεισόδια,36 γεγονός που δυσχε-

ραίνει τη διάγνωση της νόσου.

Μία ποικιλία ψυχιατρικών ευρημάτων έχει διαπιστω-

θεί στο CADASIL:

• Αγχώδεις διαταραχές

• Γνωσιακή έκπτωση

• Διαταραχές προσωπικότητας
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• Ψευδαισθήσεις

• Κατάθλιψη

• Ψυχωτικού τύπου εκδηλώσεις.37

Στους νοσούντες από CADASIL μπορούν να εμφανι-

στούν αρχικά ψυχιατρικά συμπτώματα38 σε ποσοστό 

15%. Σύμφωνα με τη διεθνή βιβλιογραφία, τα ψυχια-

τρικά συμπτώματα μπορεί να αποτελέσουν το βασικό 

ή ακόμα και το μοναδικό λόγο προκειμένου να συμ-

βουλευθούν ιατρό.39 Καθώς η νόσος CADASIL αποτελεί 

μία όχι ιδιαίτερα αναγνωρίσιμη ασθένεια, είναι πιθανόν 

τα κύρια συμπτώματα να συνδέονται με ψυχιατρικές 

ασθένειες λόγω ελλείψεως ιστορικού. Υπάρχουν περι-

πτώσεις στις οποίες τα ψυχιατρικά συμπτώματα είναι 

πρωτογενή, ενώ σε άλλες δευτερογενή (αντιδραστικά). 

Είναι σημαντικό για τον ψυχίατρο να μπορεί να δια-

γνώσει κατά πόσον τα ψυχιατρικά συμπτώματα εμφα-

νίζονται ως αρχικές εκδηλώσεις στο πλαίσιο σύνθετων 

νόσων, όπως το CADASIL ή αποτελούν συμπτώματα 

αμιγώς ψυχιατρικών νόσων.

Πρόκειται για άνδρα, λευκό, ηλικίας 27 ετών, ο οποί-

ος προσήλθε στα εξωτερικά ιατρεία του Δρομοκαϊτείου, 

ΨΝΑ λόγω άγχους, διαταραχών του ύπνου, καταθλι-

πτικής διάθεσης και ημικρανιών. Aπό το ατομικό ψυ-

χιατρικό ιστορικό του ασθενούς προέκυψε ότι διακα-

τείχετο από έντονο άγχος στην καθημερινή του ζωή, 

εξαιτίας ενός ανυπέρβλητου υπερεγώ, ως αποτέλεσμα 

της ανατροφής του. Η προνοσηρά προσωπικότητα του 

ασθενούς χαρακτηριζόταν από άγχος και ψυχαναγκα-

στικά στοιχεία. Κατά την εξέτασή του διαπιστώθηκε 

ότι στα χαρακτηριολογικά αυτά στοιχεία είχαν επικαθί-

σει και καταθλιπτικά στοιχεία, ενώ παράλληλα έπασχε 

από ανορεξία, διαταραχές του ύπνου (δυσχέρεια στην 

ενύπνιση) και τον χαρακτήριζε έντονη αδιαφορία για 

δραστηριότητες, οι οποίες κατά το παρελθόν του ήταν 

ευχάριστες. Επιπροσθέτως, τον διακατείχε έντονο άγ-

χος και ένας καταθλιπτικός τρόπος σκέψης συνοδευ-

όμενος από αίσθημα ενοχής και πλήρη απώλεια αυ-

τοεκτίμησης (αναξιότητας), χωρίς όμως να εμφανίζει 

αυτοκτονικό ιδεασμό. Άλλα συνοδά συμπτώματα ήταν 

άτυπα σωματικά ενοχλήματα (παραισθησίες και δυσαι-

σθησίες προσώπου και άκρων). Ψευδαισθήσεις και δια-

ταραχές αντίληψης δεν παρατηρήθηκαν.

Από το οικογενειακό ιστορικό πληροφορηθήκαμε 

ότι προ έτους απώλεσε τον πατέρα του, ο οποίος είχε 

διαγνωσθεί να πάσχει από τη νόσο CADASIL, διά εξε-

τάσεως DNA τρία έτη προτού αποβιώσει. Ο ασθενής 

χαρακτηρίζει τον πατέρα ως καταθλιπτικό με έντονο 

άγχος. Μία πενταετία περίπου πριν καταλήξει ο πατέ-

ρας, άρχισε να εμφανίζει διαταραχές μνήμης και συ-

μπεριφοράς, ενώ παράλληλα παρουσιάστηκε έκπτωση 

των γνωσιακών του λειτουργιών εξαιτίας πολλαπλών 

υποφλοιωδών εμφράκτων. Η διανοητική του κατάστα-

ση έμοιαζε με αυτή της νόσου Alzheimer. Στα τελευταία 

στάδια της ασθένειας του, ο πατέρας δεν επικοινωνούσε 

λεκτικά και ήταν ανίκανος να φροντίσει τον εαυτό του. 

Ο θάνατός του οφείλετο σε ένα εκτεταμένο ισχαιμικό 

εγκεφαλικό επεισόδιο. Ο πατέρας δεν είχε κανένα από 

τους αναμενόμενους επιβαρυντικούς παράγοντες για 

αρτηριοσκλήρυνση (κάπνισμα, αυξημένα επίπεδα χολη-

στερόλης, διαβήτη). Ο πατρικός παππούς, επίσης, απε-

βίωσε έχοντας εμφανίσει ανοϊκή διαταραχή στα πλαίσια 

πολλαπλών αγγειακών εγκεφαλικών επεισοδίων.

Ο ασθενής φοβάται να υποβληθεί σε γενετικό έλεγ-

χο διαμέσου του οποίου θα μπορούσε να διαπιστωθεί η 

παρουσία του γονιδίου, καθώς αν είναι ο ίδιος φορέας θα 

υποστεί τις συνέπειες της νόσου (αυτοσωμικός επικρατής 

χαρακτήρας). Τίθεται το ερώτημα κατά πόσο το άγχος και 

η καταθλιπτική διάθεση που τον διακατέχουν μπορούν 

να αποτελούν πρώιμα συμπτώματα της νόσου.

Οι περιπτώσεις ασθενών που αναζητούν ψυχιατρική 

υποστήριξη εξαιτίας αγχωδών εκδηλώσεων ή άγχους 

οφειλόμενου σε κατάθλιψη αποτελούν σύνηθες φαι-

νόμενο στην κλινική ψυχιατρική. Ωστόσο, είναι βιβλι-

ογραφικά ελάχιστες οι περιπτώσεις στις οποίες νέοι 

ασθενείς (20–30 ετών) εμφανίζουν αυτήν τη συμπτω-

ματολογία ως αρχική εκδήλωση της νόσου CADASIL. 

Μάλιστα, η προαναφερθείσα κλινική εικόνα μπορεί 

να επιβαρύνεται δραματικά, εφόσον διαπιστωθεί ότι 

ένας γονέας πάσχει από τη νόσο και συνυπάρχει θετικό 

οικογενειακό ιστορικό. Αυτές οι περιπτώσεις περιπλέ-

κονται περισσότερο όταν ο ασθενής πληροφορηθεί 

ότι έχει 50% πιθανότητες να είναι ο ίδιος φορέας του 

μεταλλαγμένου γονιδίου. Στην περίπτωση αυτή:

1.  Θα νοσήσει χωρίς να υπάρχει καμία περίπτωση πρό-

ληψης ή οριστικής θεραπείας.

2.  Υπάρχει 50% πιθανότητα να κληρονομήσουν το γο-

νίδιο οι απόγονοί του.

Στο πλαίσιο της κλινικής ψυχιατρικής πράξης, καθώς 

μελετάμε το ιατρικό ιστορικό ενός ασθενούς, είναι 

πιθανό να ανακαλύψουμε στοιχεία που μας οδηγούν 

στην πιθανότητα εμφάνισης ή σπανιότερα στη διάγνω-

ση της νόσου του CADASIL. Αυτή η πιθανότητα μπορεί 

να εκτιμηθεί αποτελεσματικά με την εφαρμογή της ήδη 

υπάρχουσας δυνατότητας αναγνώρισης του μεταλλαγ-

μένου γονιδίου, καθώς και με την ευκολότερη διεξαγω-

γή των απαιτούμενων εξετάσεων.
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Ο εκάστοτε κλινικός ψυχίατρος καλείται να δώσει 

απαντήσεις κατά περίσταση σε συγκεκριμένα ερωτή-

ματα:

1.  Για τις περιπτώσεις που υποπτευόμαστε θετικό, όσον 

αφορά τη νόσο του CADASIL, οικογενειακό ιστορικό:

•  Θα πρέπει να ενημερώσουμε τον ασθενή, ο οποίος 

ήδη υποφέρει από άγχος και κατάθλιψη, για την πι-

θανότητα αυτή;

•  Η στάση που θα υιοθετήσει ο ψυχίατρος θα πρέπει 

να είναι η ίδια προς όλους τους πάσχοντες ασχέτως 

αν έχουν ή όχι παιδιά; 

2.  Σε περιπτώσεις αποδεδειγμένα πλέον θετικού οικο-

γενειακού ιστορικού:

•  Αποτελούν άραγε το άγχος και η κατάθλιψη πρώ-

ιμα συμπτώματα πλήρους εξελισσόμενης νόσου 

του CADASIL;

•  Πρέπει άραγε ο ασθενής να πληροφορηθεί διαμέ-

σου των εξετάσεων αν είναι ή όχι φορέας της νό-

σου (με 50% πιθανότητες);

•  Στην περίπτωση θετικής διάγνωσης τι θα πρέπει να 

αποφασίσει ο ασθενής σχετικά με τους ενυπάρχο-

ντες ή μελλοντικούς απογόνους του;

Όποια περίπτωση και αν συντρέχει, ο ψυχίατρος 

οφείλει να αντιμετωπίσει το στρες και την κατάθλιψη 

που ταλανίζουν τον ασθενή, αφήνοντας τα προσωπικά 

του ερωτήματα, αλλά και τα ερωτήματα του ασθενούς 

στην άκρη για να απαντηθούν σε δεύτερο χρόνο. Κατά 

το ίδιο διάστημα, πρέπει να διερευνηθεί κατά πόσον το 

άγχος και η κατάθλιψη προϋπήρχαν ή είναι απότοκα 

της επίγνωσης ότι ένας γονέας έπασχε από CADASIL. 

Στο παρόν περιστατικό, η προτροπή προς τον ασθε-

νή, ο οποίος υποφέρει από άγχος και κατάθλιψη, να 

ανακαλύψει την αλήθεια με 50% πιθανότητες θετικού 

αποτελέσματος, θα ήταν ιατρικό λάθος. Αντιθέτως, πα-

ράλληλα με τη χορήγηση των όποιων φαρμακευτικών 

σκευασμάτων είναι απολύτως απαραίτητο να ακολου-

θήσει ψυχοθεραπευτικές συνεδρίες (ψυχοδυναμικής ή 

γνωσιακής φύσεως).

 i. Ψυχοδυναμικής κατεύθυνσης: Η διερεύνηση της δύ-

ναμης του εγώ μέσω της οποίας θα αποκαλυφθούν 

οι μηχανισμοί άμυνας που ο ασθενής χρησιμοποιεί 

σταθερά ως μοντέλα επιβίωσης.

ii. Γνωσιακής κατεύθυνσης: Η διερεύνηση των ενυπάρ-

χοντων γνωσιακών χαρτών, δίνοντας έμφαση στα 

μοντέλα αντίδρασης σε στρεσσογόνες καταστάσεις. 

Συζητήσεις που αφορούν εξετάσεις γενετικού υλι-

κού δύνανται να πραγματοποιηθούν όταν ο ασθενής 

απελευθερωθεί σχετικά από το άγχος και διαπιστω-

θεί ύφεση της κατάθλιψης. Η άποψή μας έγκειται 

στον διαφορετικό τρόπο αντιμετώπισης ανάμεσα 

σε ασθενείς που έχουν τέκνα και σε αυτούς που δεν 

έχουν. Στην περίπτωση ασθενούς με τέκνα, η γνώση 

της ύπαρξης του γονιδίου μπορεί να αποφέρει ελάχι-

στα θετικά αποτελέσματα, ενώ οι αρνητικές παράμε-

τροι που είναι σαφώς περισσότερες, μπορούν να επι-

φέρουν τη δημιουργία ενός αποπνικτικού περιβάλ-

λοντος μέσα στην οικογένεια με φυσικό επακόλουθο 

τον κατακερματισμό της οικογένειας, την αύξηση του 

άγχους και την περαιτέρω συναισθηματική φόρτιση 

(κατάθλιψη) του γονέα.

Στην περίπτωση άτεκνου ασθενούς, η γνώση ενός 

θετικού αποτελέσματος θα μπορούσε να οδηγήσει στη 

δημιουργία υγιών απογόνων διαμέσου μέτρων οικο-

γενειακού προγραμματισμού, με το πλεονέκτημα της 

διακοπής της αλυσίδας της κληρονομικότητας. Αυτή η 

υπεύθυνη στάση απέναντι στον εαυτό του, στον από-

γονο αλλά και στο κοινωνικό σύνολο μπορεί να αποβεί 

ιδιαίτερα βοηθητική όσον αφορά την ύφεση της κατά-

θλιψης του ασθενούς, με το να του εμφυσήσει μακρο-

πρόθεσμα έναν θετικό τρόπο σκέψης, μία νότα αισιο-

δοξίας στον τρόπο που ατενίζει το μέλλον. Οφείλουμε 

να έχουμε υπόψιν ότι ο χρόνος αποτελεί σύμμαχο. Ο 

ασθενής σταδιακά θα εξοικειωθεί με την πληροφόρη-

ση ότι είναι φορέας του γονιδίου και εντέλει υπάρχουν 

βάσιμες ελπίδες ότι η ανάπτυξη της ιατρικής επιστήμης 

μέσα στα επόμενα 20–30 χρόνια (χρόνος στον οποίο 

προβλέπεται ότι ο ασθενής θα αναπτύξει συμπτωμα-

τολογία) μπορεί να οδηγήσει σε μία οριστική θεραπεία 

για τη νόσο του CADASIL.

Η ψυχιατρική προσέγγιση απέναντι σε έναν ασθενή 

που αντιμετωπίζει το δίλημμα του να ανακαλύψει ή όχι 

αν έχει κληρονομήσει το μεταλλαγμένο γονίδιο πρέπει 

να λαμβάνει υπόψιν τα εξής:

•  Την ελεύθερη βούληση του ασθενούς

•  Την ψυχική του κατάσταση (κατάθλιψη)

•  Τις επιπτώσεις που θα επιφέρει η απόφασή του στην 

ποιότητα της ζωής του, στην προσωπικότητά του αλ-

λά και στα μελλοντικά του σχέδια

•  Τις αντιδράσεις που εμφάνισε σε ανάλογες περιστά-

σεις κατά το παρελθόν

•  Το βαθμό ευθύνης του ιατρού και του ασθενούς σε 

σχέση με τις επερχόμενες γενεές.
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CADASIL, cerebral autosomal dominant arteriopathy with subcortical infarcts and leuko encephalo-

pathy, is a rare hereditary disease characterized by recurrent transient ischemic attacks (TIA), strokes, 

and vascular dementia. It was first described in 1991 by Tourmier-Lasserve. The causative factor of 

CADASIL is mutations of the Notch3 gene located on chromosome 19. About 400 families have been 

diagnosed so far. Its clinical manifestations appear for the first time between 30 and 50 years of 

age and include attacks of migraine with aura, recurrent ischemic subcortical events, subcortical 

dementia and psychiatric disturbances varying from anxiety to severe depression, even psychotic 

disorders. Due to the rare incidence of CADASIL, many cases are still misdiagnosed or undiagnosed 

and are treated as ordinary psychiatric patients. The existing evidence implies that psychiatric 

disturbances and CADASIL co-occur so the possibility of a patient suffering from CADASIL should 

be considered in any individual having mental illness and a suggestive family history. This parer 

describes the psychiatric approach on a patient presenting anxiety, depression and a family history 

of CADASIL, who faces the dilemma of being diagnosed with CADASIL. 
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