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Η κινάση της κρεατίνης (creatine kinase, CK) ή κινάση της φωσφοκρεατίνης (creatine  
phosphokinase, CPK) είναι ένα ένζυμο που καταλύει την αμφίδρομη αντίδραση:

Υπερ-CK-αιμία
Aυξημένα επίπεδα κινάσης της κρεατίνης

Η φωσφοκρεατίνη είναι μια ενεργειακή εφεδρεία, ιδιαίτερα σημαντική για ενεργοβόρους ιστούς και όργανα,  
που μπορεί να αποδώσει ενέργεια με μορφή ATP



ΙΣΟΕΝΖΥΜΑ CK
(κυτταρόπλασμα)

CK-MM

MΥΣ 98%
ΚΑΡΔΙΑ 78%

CK-ΒΒ

ΙΧΝΗ ΣΕ
ΕΓΚΕΦΑΛΟ ΚΑΙ  
ΑΛΛΟΥΣ ΙΣΤΟΥΣ

CK-MB

ΚΑΡΔΙΑ 30%

Στον ορό του αίματος σε φυσιολογικές συνθήκες
μετρούνται τα επίπεδα το συνενζύμου CK-MM επειδή
βρίσκεται σε μεγαλύτερη ποσότητα. Σε παθολογικές
καταστάσεις παρατηρείται όμως αύξηση και των
άλλων συνενζύμων, όπως στο έμφραγμα του
μυοκαρδίου και σε νευρολογικές διαταραχές.



Kyriakides et al., 2020

ΤΙΜΕΣ ΑΝΑΦΟΡΑΣ

Υπερ-CK-αιμία θεωρείται η κατάσταση στην οποία τα επίπεδα  
CK είναι τουλάχιστον διπλάσια από τις τιμές αναφοράς  

(λαμβάνεται υπόψιν το φύλο και η φυλή)



Τα νεογέννητα μπορεί να εμφανίζουν CK
έως 10Χ από τις τιμές αναφοράς των
ενηλίκων (υψηλότερες

τοκετό).
μετά από
των τιμώνφυσιολογικό  

διαπιστώνεται την 4η

τιμές
Πτώση

ημέρα (3Χ) και
περίπου την 6η-19η εβδομάδα παρατηρείται
σταθεροποίηση στα φυσιολογικά επίπεδα
(Gilboa et al. 1976)





12.828 άτομα (>30 ετών)
5,3% του πληθυσμού αυξημένα επίπεδα CK

1,3% με εμμένουσα hyperCKemia (μετά από 3 ημέρες χωρίς
φυσική άσκηση)

0,71%

*ULN as ≥210 IU/L θήλεα, ≥400 IU/L άρρενα

ΣΥΧΝΟΤΗΤΑ ΕΜΦΑΝΙΣΗΣ υπερ-CK-αιμίας

εξαίρεση ειδικών γνωστών αιτίων
(φάρμακα, ενδοκρινολογικά προβλήματα κα)



CK KAI
ΑΘΛΗΤΙΣΜΟΣ

• Διαφορετικές αθλήματα προκαλούν διαφορετική καταπόνηση των μυών και αύξηση στις τιμές  
της CK. πχ.τα ανώτατα όρια για ποδοσφαιριστές είναι τα τριπλάσια σε σχέση με αυτά των  
κολυμβητών.

• Κορύφωση των τιμών παρατηρείται περίπου 12 ώρες μετά την άσκηση και σταδιακά πέφτουν στις  
επόμενες 48 με 72 ώρες.

• Σε αθλητές που ασκούνται συστηματικά, οι τιμές μπορεί να είναι διαρκώς αυξημένες

• Μόνιμη αύξηση στην CPK προκαλείται μετά από συχνή προπόνηση ή αγώνα ειδικά σε ασκήσεις  
που περιλαμβάνουν βάρη ή αντιστάσεις



82–1083 U/L (37°C) άνδρες
47–513 U/L (37°C) γυναίκες

83 άρρενες αθλητές and 245 αθλήτριες, ηλικία 7–44

έως 3Χ αύξηση των επιπέδων στους αθλητές  
(λαμβάνεται υπόψη το φύλο και η φυλή)



από παραπομπή στο Εργαστήριο Ιατρικής Γενετικής ………

Εμμένουσα υπερ-CK-αιμία >3Χ των φυσιολογικών επιπέδων CK, παρατηρούμενα επί τετραετίας σε κορίτσι 14 ετών

Διάγωση: Φορέας δυστροφινοπάθειας



(0-18 ετών)

(>175 IU/L) για την περίοδο 2005 - 2016  

1948 περιπτώσεις με hyper-CK-emia  

265 διαγνώσθηκαν με μυοπάθεια

1. ΜΥΙΚΕΣ ΔΥΣΤΡΟΦΙΕΣ (γενετική αιτιολογία)
2. ΜΕΤΑΒΟΛΙΚΕΣ ΜΥΟΠΑΘΕΙΕΣ (γενετική αιτιολογία)
3. ΦΛΕΓΜΟΝΩΔΕΙΣ ΜΥΟΠΑΘΕΙΕΣ

Υπερ-CK-αιμία στα παιδιά



Kyriakidis, et al. 2010



ΝΕΥΡΟΜΥΪΚΑ ΝΟΣΗΜΑΤΑ

•Ο όρος χρησιμοποιείται για διαταραχές που έχουν σαν κοινό
χαρακτηριστικό τη μυϊκή αδυναμία. Πρόκειται για εξαιρετικά
ετερογενή ομάδα γενετικών νοσημάτων αλλά μπορεί να αφορούν και
περιστατικά μη γενετικής αιτιολογίας.
• Οφείλονται σε διαταραχή της κινητικής μονάδας

ΜΥΟΠΑΘΕΙΕΣ
• Πρωτοπαθής βλάβη στους μύς
•Υψηλότερα επίπεδα CK από το φυσιολογικό υποδηλώνουν διαρροή
CK από τη μεμβράνη των μυών, είτε από τους καρδιακούς είτε από
τους σκελετικούς μύες εξαιτίας μυϊκής βλάβης.

Κινητική μονάδα
Κινητικός νευρώνας-περιφερικά νεύρα-νευρομυϊκή σύναψη-μυς



ΥΨΗΛΗ CK

DMD, BMD, Ραβδομυόλυση, Λοιμώδεις Μυοσίτιδες,
Δερματομυοσίτιδα, Πολυομυοσίτιδα, μεταβολικά νοσήματα

ΗΠΙΑ ΕΩΣ ΜΕΤΡΙΑ CK

SMA III, Mιτοχονδριακές μυοπάθειες, Μυϊκές Δυστροφίες  
φορείς Δυστροφινοπάθειας

ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΗ ΕΩΣ ΗΠΙΑ CK

SMA, Μυασθένεια Gravis, Μυοτονική δυστροφία,
Συγγενείς μυοπάθειες , Συγγενείς μυϊκές δυστροφίες,
Giullain-Barre Syndome

>10X

>5X

1,5-5X



Επιβεβαιωμένα γενετικά νευρομυϊκά νοσήματα  
παιδιών και ενηλίκων με εμμένουσα υπερ-CK-αιμία  

Εργαστήριο Ιατρικής γενετικής
1457 παραπομπές

Δυστροφινοπάθειες 708

Ζωνιαίες μυϊκές δυστροφίες 55

Μυοτονικές δυστροφίες (ΜΔ2) 98

Συγγενείς μυοπάθειες 11

Μεταβολικές μυοπάθειες 36

Σύνολο 853

*γενετική επιβεβαίωση >50%



Συνήθως CK ζητείται συχνά στα πλαίσια διερεύνησης μη ειδικών συμπτωμάτων που
παρατηρούνται στα παιδιά, όπως
• βάδισμα στις μύτες των ποδιών
• εύκολη κόπωση
• συχνές πτώσεις
• προσβολών ιογενούς αιτιολογίας που συνοδεύονται από αίσθημα κακουχίας, αδυναμία
• μυϊκά άλγη
• μυϊκή ευαισθησία
• Οικογενειακό ιστορικό
• Σημείο Gowers

Πότε διερευνώνται τα επίπεδα CK



Αδέρφια (ηλικίας 12, 11, 8 και 7 ετών) με κλινική εικόνα μυϊκής δυστροφίας Duchenne  
σε διαφορετικά ηλικιακά στάδια. Η Curschmann (1875-1950), Κλινική Abbildungen

ΔΥΣΤΡΟΦΙΝΟΠΑΘΕΙΕΣ: Μυϊκή δυστροφία Duchenne



ΔΥΣΤΡΟΦΙΝΟΠΑΘΕΙΕΣ

Ο όρος χρησιμοποιείται για φυλοσύνδετα νοσήματα που οφείλονται σε μεταλλάξεις του γονιδίου
της δυστροφίνης όπως:

• Μυϊκή δυστροφία Duchenne (DMD)
• Μυϊκή δυστροφία Becker (BMD)
• Φυλοσύνδετη Διατατική μυοκαρδιοπάθεια
• Συχνότητα >1:3500 αγόρια
• Υπερ-CK-αιμία στους ασθενείς αλλά και στο ~70% των φορέων



η σημασία της έγκαιρης διάγνωσης …..



Παραπομπή 1.

Γενετική Διάγνωση: Μυϊκή δυστροφία Duchenne



3,5 ετών

Παραπομπή 2.

Γενετική Διάγνωση: Μυϊκή δυστροφία Duchenne



Παραπομπή 3.

Γενετική Διάγνωση: Μυϊκή δυστροφία Βecker







DMD/BMD

Η πρώιμη διάγνωση βοηθά στον οικογενειακό
προγραμματισμό



Ενεργά θεραπευτικά  
πρωτόκολλα για τη μυική  

δυστροφία Duchenne

Eric P. Hoffman, 2019

Η πρώιμη διάγνωση βοηθά στην
έγκαιρη πρόσβαση σε θεραπευτικά  
πρωτόκολλα



http://www.iatrikigenetiki.med.uoa.gr

http://www.iatrikigenetiki.med.uoa.gr/




http://www.iatrikigenetiki.med.uoa.gr

Βήμα 1ο

http://www.iatrikigenetiki.med.uoa.gr/


Βήμα 2ο



Βήμα 3ο



Βήμα4ο

Διαδραστική εκμάθηση αναγνώρισης πρώιμων σημείων νευρομυϊκού νοσήματος ανα ηλικιακή ομάδα (10 υποενότητες)







Τυχαία εύρεση  
υπερ-CK-αιμίας

•Δεν είναι σπάνιο, για το γενικό παιδίατρο να βρεθεί αντιμέτωπος με το
σενάριο της αυξημένης CK σε ένα ασυμπτωματικό ή ολιγοσυμπτωματικό
παιδί.
•Στο παρελθόν είχε χρησιμοποιηθεί ο όρος «ιδιοπαθής υπερ-CK-αιμία»
για να περιγράψει την κατάσταση της χρόνιας αύξησης της CK σε ασθενείς
χωρίς συμπτώματα και με φυσιολογική νευρολογική εξέταση.

•Σήμερα είναι γνωστό ότι η αύξηση της CK, σε ορισμένα νευρομυϊκά  
νοσήματα, μπορεί να προηγηθεί της εμφάνισης κλινικών συμπτωμάτων.

• Η ασυμπτωματική υπερ-CK-αιμία ακόμα και εάν δεν συνοδεύεται με
κλινική συμπτωματολογία μπορεί να έχει καρδιολογικές επιπλοκές,
κίνδυνο στην αναισθησία και επίπτωση
προγραμματισμό και στις αναπαραγωγικές

στον οικογενειακό  
επιλογές. Ενδεικτικά

αναφέρεται ότι ~65% των παιδιών με δυστροφινοπάθεια θα εμφανίσουν  
καρδιολογική διαταραχή που χρήζει έγκαιρης διάγνωσης.



•Άτομα με γενετικό υπόβαθρο κακοήθους
υπερθερμίας (Malignant Hyperthermia, ΜΗ) έχουν
συχνά αυξημένη CK χωρίς κανένα άλλο σύμπτωμα. H
MH χαρακτηρίζεται από εμφάνιση αυξημένης

σώματος, υπερμεταβολισμού και
κατά τη χορήγηση γενικής

θερμοκρασίας  
ραβδομυόλυσης  
αναισθησίας (πτητικών αναισθητικών ή
μυοχαλαρωτικών).

•Μεταβολικά νοσήματα μπορεί να εκδηλωθούν με
αύξηση της CK κατά τη διάρκεια εμπυρέτων, γεγονός
που θα πρέπει να λαμβάνεται υπόψη σε περιπτώσεις
θεωρούμενων ιογενών μυοσιτίδων με άτυπη πορεία

Αν τα ούρα του παιδιού έχουν χρώμα
ροφημάτων cola ή τσαγιού και ειδικά αν έχει και
μυϊκούς πόνους, το παιδί χρήζει επείγουσας
νοσοκομειακής περίθαλψης.



Αν βρεθούν τυχαία αυξημένες τρανσαμινάσες (AST
και ALT) μπορεί να προέρχονται είτε από τους μύς
είτε από το ήπαρ, αυτός ο έλεγχος θα σας βοηθήσει
να εντοπίσετε ποιο είναι το πρόβλημα και πιθανόν να
αποφύγετε μη απαραίτητες εξετάσεις για τη
λειτουργία του ήπατος.



Ασυμπτωματικά άρρενα άτομα με έλλειψη ενός αμινοξέως στην  
δυστροφίνη και πολύ καλή πρόγνωση

Ήπιες μεταλλάξεις οδηγούν σε  
ασυμπτωματικές υπερ-CK-αιμίες



Γενετικός έλεγχος σε ασυμπτωματικά ή  
ολιγοσυμπτωματικά παιδιά με υπερ-CK-αιμία

στοχευμένος έλεγχος του γονιδίου της  
δυστροφίνης με την τεχνική MLPA

και επί αρνητικού ελέγχου ……………



ΑΛΛΗΛΟΥΧΗΣΗ  
ΕΠΟΜΕΝΗΣ  
ΓΕΝΙΑΣ

από το ένα γονίδιο (στοχευμένος έλεγχος)

στα 20.000 γονίδια ταυτόχρονα (Whole Exome Sequencing)

Αλληλούχηση σε μία θέση DNA

Αλληλούχηση σε εκατομμύρια θέσεις DNA



Γενετικός έλεγχος….σήμερα

ΔΙΑΓΝΩΣΗ

ΠΡΟΓΝΩΣΗ

ΠΡΟΛΗΨΗ

ΠΡΟΣΒΑΣΗ ΣΕ ΘΕΡΑΠΕΙΕΣ



ΝΕΟΓΝΙΚΟΣ ΕΛΕΓΧΟΣ ΚΑΙ  
ΥΠΕΡ-CK-ΑΙΜΙΑ



Günter Scheuerbrandt

528.410, 4-6-w, αγόρια
1:3500 αγόρια με CK συμβατή με Duchenne (DMD)  
1:15000 αγόρια με CK συμβατή με Βecker (BMD)

Σημαντική προσπάθεια νεογνικού ελέγχου ……..

…… ενστάσεις κυρίως διότι η “ίαση” δεν έχει ακόμα ευρεία εφαρμογή



Saengpattrachai, et al, 2006

LAST but
not LEAST


