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Ôï õðåñç÷ïãñÜöçìá
óôéò 11–14 åâäïìÜäåò êýçóçò

Ôï õðåñç÷ïãñÜöçìá óôéò 11–14 åâäïìÜäåò êýçóçò ðñïóöÝñåé ôç
äõíáôüôçôá ðñþéìçò äéÜãíùóçò áíáôïìéêþí áíùìáëéþí êáé åêôßìçóçò
ôïõ êéíäýíïõ ÷ñùìïóùìéêþí áíùìáëéþí. Ç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá åßíáé ìéá
áêñéâÞò êáé åõáßóèçôç ìÝèïäïò äéáëïãÞò ðëçèõóìïý ãéá ÷ñùìïóùìéêÝò
áíùìáëßåò. Ç åõáéóèçóßá ôçò ìåèüäïõ ãéá ôñéóùìßá 21 åßíáé ðåñßðïõ
80%, ãéá ðïóïóôü 5% ôïõ ðëçèõóìïý èåùñïýìåíï ùò «õøçëïý êéíäý-
íïõ». Åßíáé ðéèáíüí üôé, ðñïóèÝôïíôáò ôç ìÝôñçóç ÷ïñéáêÞò ãïíáäï-
ôñïðßíçò êáé PAPP-A óôï áßìá ôçò ìçôÝñáò, ç åõáéóèçóßá ôçò ìåèüäïõ
áõîÜíåôáé óôï 90% ãéá ôï ßäéï ðïóïóôü ðëçèõóìïý èåùñïýìåíï ùò
«õøçëïý êéíäýíïõ». Ç áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá óõíäõÜæåôáé åðßóçò
ìå Üëëåò ÷ñùìïóùìéêÝò áíùìáëßåò êáé ç åõáéóèçóßá ôçò ìåèüäïõ åßíáé
75% ãéá ôñéóùìßá 18, 72% ãéá ôñéóùìßá 13 êáé 87% ãéá óýíäñïìï Turner.
Ôá Ýìâñõá ìå áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá åìöáíßæïõí áõîçìÝíç
åíäïìÞôñéá èíçóéìüôçôá êáé Ý÷ïõí áõîçìÝíï êßíäõíï ãéá êáñäéáêÝò
áíùìáëßåò êáé ãåíåôéêÜ óýíäñïìá. Ç ìÝôñçóç ôçò áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò
ðÜíù áðü ôçí 95ç åêáôïóôéáßá èÝóç, ùò ìÝèïäïò äéáëïãÞò ðëçèõóìïý
ãéá óõããåíåßò êáñäéïðÜèåéåò, åðéôõã÷Üíåé åõáéóèçóßá 55%. Ç áéôéïëïãßá
ôçò áõîçìÝíçò áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò åßíáé ðïëýðëïêç. Ðéèáíïß ðáñÜ-
ãïíôåò ðåñéëáìâÜíïõí êáñäéáêÝò áíùìáëßåò óå óõíäõáóìü ìå ôéò
éäéáßôåñåò áéìïäõíáìéêÝò óõíèÞêåò ôïõ ðñþôïõ ôñéìÞíïõ, óõìðßåóç ôïõ
èþñáêá, äéáôáñáãìÝíç öëåâéêÞ åðéóôñïöÞ, ìåéùìÝíç êéíçôéêüôçôá ôïõ
åìâñýïõ, áíþìáëç áíÜðôõîç ôùí ëåìöéêþí áããåßùí êáé äéáôáñá÷Þ óôç
óýíèåóç ôïõ êïëëáãüíïõ. Ç äéÜãíùóç åíüò ìåãÜëïõ åýñïõò óõããåíþí
áíùìáëéþí åßíáé äõíáôÞ óôï ðñþôï ôñßìçíï êáé ïñéóìÝíåò áðü áõôÝò
óõó÷åôßæïíôáé ìå áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá. ÌåëÝôåò äéáëïãÞò
ðëçèõóìïý ÷áìçëïý êéíäýíïõ ãéá ìåßæïíåò óõããåíåßò áíùìáëßåò
Ýäåéîáí üôé ç äéáãíùóôéêÞ éêáíüôçôá åßíáé 50% óôéò 11–14 åâäïìÜäåò.
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1. ÅÉÓÁÃÙÃÇ

Ôï õðåñç÷ïãñÜöçìá óôï ðñþôï ôñßìçíï ôçò
åãêõìïóýíçò åß÷å áñ÷éêÜ ùò óêïðü ôç ÷ñïíïëüãçóç ôçò
êýçóçò. Óôç äéÜñêåéá ôçò ôåëåõôáßáò äåêáåôßáò, ç
ôå÷íïëïãéêÞ ðñüïäïò ôùí õðåñç÷ïãñáöéêþí ìç÷áíç-
ìÜôùí êáé ç åéóáãùãÞ óôçí êëéíéêÞ ðñÜîç ôïõ äéáêï-
ëðéêïý õðåñç÷ïãñáöÞìáôïò Ýêáíå äõíáôÞ ôçí áðåéêüíé-
óç ôçò åìâñõúêÞò áíáôïìßáò óôï ðñþôï ôñßìçíï êáé ôç
äéÜãíùóç óõããåíþí áíùìáëéþí.

Ôçí ôåëåõôáßá ðåíôáåôßá, ìéá óåéñÜ áðü ìåëÝôåò Ýäåéîáí
üôé ç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá (óõëëïãÞ õãñïý óôïí áõ÷Ýíá
ôïõ åìâñýïõ) (åéê. 1) åßíáé Ýíá ìÝãåèïò ðïõ ìðïñåß íá
ìåôñçèåß õðåñç÷ïãñáöéêÜ óôéò 11–14 åâäïìÜäåò êáé ç
ìÝôñçóç áõôÞ åßíáé ìéá áðïôåëåóìáôéêÞ äïêéìáóßá äéáëï-
ãÞò ðëçèõóìïý ãéá áíß÷íåõóç ÷ñùìïóùìéêþí áíùìá-

ëéþí. Åðßóçò, ç áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá óôéò 11–14
åâäïìÜäåò ìðïñåß íá áðïôåëÝóåé äïêéìáóßá äéáëïãÞò ãéá
óõããåíåßò êáñäéáêÝò áíùìáëßåò êáé Ý÷åé óõó÷åôéóôåß ìå
ðëåéÜäá ãåíåôéêþí óõíäñüìùí.

2. Ç ÉÓÔÏÑÉÁ ÔÙÍ ÌÅÈÏÄÙÍ ÄÉÁËÏÃÇÓ ÐËÇÈÕÓÌÏÕ
ÃÉÁ ×ÑÙÌÏÓÙÌÉÊÅÓ ÁÍÙÌÁËÉÅÓ

Ôï 1866, ï Landgon Down, óôï Üñèñï ôïõ «Ðáñáôç-
ñÞóåéò óôçí åèíéêÞ êáôáíïìÞ ôùí éäéùôþí» (Observations
on an ethnic classification of idiots), ðåñéÝãñáøå ôï
öáéíüôõðï ôçò ôñéóùìßáò 21 (óýíäñïìï Down).1 AíÜ-
ìåóá óôá Üëëá ÷áñáêôçñéóôéêÜ áíáöÝñåé üôé «ôï äÝñìá
...õðïëåßðåôáé óå åëáóôéêüôçôá êáé ìïéÜæåé óáí íá åßíáé
óå ðåñßóóåéá óå ó÷Ýóç ìå ôï óþìá». Ôï 1909, ï Shuttle-
worth ðáñáôÞñçóå üôé óå ðÜíù áðü ôï Ýíá ôñßôï ôùí
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ðåñéðôþóåùí ìïããïëéóìïý ïé ìçôÝñåò ôçí åðï÷Þ ôçò
åãêõìïóýíçò âñßóêïíôáí êïíôÜ óôçí êëéìáêôÞñéï êáé
óõó÷Ýôéóå Ýôóé ãéá ðñþôç öïñÜ ôçí áõîçìÝíç çëéêßá ôçò
ìçôÝñáò ìå ôï óýíäñïìï Down óôï íåïãíü. 2 Ç
áíáêÜëõøç üôé ôá Üôïìá ðïõ ðÜó÷ïõí áðü óýíäñïìï
Down Ý÷ïõí Ýíá õðåñÜñéèìï ÷ñùìüóùìá 21 Ýãéíå ôï
1959. ÓÞìåñá ãíùñßæïõìå üôé ôï óýíäñïìï Down
ïöåßëåôáé óôçí ýðáñîç ôñéþí áíôß äýï áíôéãñÜöùí ôïõ
ìáêñïý óêÝëïõò ôïõ ÷ñùìïóþìáôïò 21. Áõôü ìðïñåß íá
ðñïêýøåé ìå ôñåéò ìç÷áíéóìïýò: ìç óýæåõîç (non-dis-
junction), óôï 95% ôùí ðåñéðôþóåùí, ìåôáôüðéóç
(translocation) êáé ìùóáúêü (mosaicism). Ôï 1991, ïé
Antonarakis et al åîÝôáóáí ðïëõìïñöéóìïýò ôïõ DNA
óå ðáéäéÜ ìå óýíäñïìï Down êáé äéáðßóôùóáí üôé óôï
95% ôùí ðåñéðôþóåùí ìç óýæåõîçò ôï õðåñÜñéèìï
÷ñùìüóùìá 21 åßíáé ìçôñéêÞò ðñïÝëåõóçò.3

Ç ðñþôç ìÝèïäïò äéáëïãÞò ðëçèõóìïý ãéá óýíäñïìá
Down åöáñìüóôçêå óôç äåêáåôßá ôïõ 1970 êáé âáóßóôçêå
óôçí ðáñáôÞñçóç ôïõ Shuttleworth ãéá ôç óõó÷Ýôéóç
ìåôáîý çëéêßáò ôçò ìçôÝñáò êáé ôñéóùìßáò 21 óôï êýçìá.
¹äç áðü ôï 1966 åß÷å êáôáóôåß äõíáôÞ ç ðñïãåííçôéêÞ
äéÜãíùóç ôïõ óõíäñüìïõ ìå êáëëéÝñãåéá êõôôÜñùí ôïõ
áìíéáêïý õãñïý, ùóôüóï, ëüãù ôïõ êüóôïõò ôçò åîÝôá-
óçò êáé ôïõ êéíäýíïõ áðïâïëÞò ôïõ åìâñýïõ, ç áìíéïêÝ-
íôçóç äåí Þôáí äõíáôü íá åöáñìïóôåß óôï ãåíéêü
ðëçèõóìü. Áñ÷éêÜ, ìüíïí ïé Ýãêõåò çëéêßáò Üíù ôùí 40
åôþí èåùñÞèçêáí ùò áñêåôÜ õøçëïý êéíäýíïõ, þóôå íá
ôïõò ðñïóöåñèåß áìíéïêÝíôçóç, êáèþò üìùò ç åðÝìâá-
óç Ýãéíå ðåñéóóüôåñï äéáäåäïìÝíç, ç ïìÜäá õøçëïý
êéíäýíïõ äéåõñýíèçêå, þóôå íá ðåñéëáìâÜíåé ãõíáßêåò
çëéêßáò Üíù ôùí 35 åôþí – áõôÞ ç çëéêéáêÞ ïìÜäá
áðïôåëïýóå ôüôå ôï 5% ôïõ óõíïëéêïý ðëçèõóìïý ôùí
åãêýùí ãõíáéêþí. Áðü áõôÞ ôçí ðñþôç ÷ñïíïëïãéêÜ

öÜóç óôçí éóôïñßá ôùí ìåèüäùí äéáëïãÞò ðëçèõóìïý
ãéá ôñéóùìßá 21 ðñïÝêõøáí äýï èÝóåéò-äüãìáôá, ôá
ïðïßá éó÷ýïõí óôçí ðñÜîç Ýùò óÞìåñá. Ôï ðñþôï åßíáé
ôï çëéêéáêü üñéï ôùí 35 åôþí, ðÜíù áðü ôï ïðïßï
óõíéóôÜôáé ðñïãåííçôéêüò Ýëåã÷ïò ãéá ÷ñùìïóùìéêÝò
áíùìáëßåò êáé ôï äåýôåñï åßíáé ôï üñéï ôïõ 5% ùò
áðïäåêôü ðïóïóôü ôïõ ðëçèõóìïý ôï ïðïßï ÷áñáêôçñß-
æåôáé ùò ïìÜäá õøçëïý êéíäýíïõ (high risk group, screen
positive group) êáé óôï ïðïßï ðñïóöÝñåôáé ðñïãåí-
íçôéêüò Ýëåã÷ïò. ¸ôóé, ìå ôá óçìåñéíÜ åðéäçìéïëïãéêÜ
äåäïìÝíá ôùí ÷ùñþí ôçò ÄõôéêÞò Åõñþðçò êáé êáèþò
üëï êáé ðåñéóóüôåñåò ãõíáßêåò ôåêíïðïéïýí óå ìåãá-
ëýôåñç çëéêßá, åÜí ÷ñçóéìïðïéÞóïõìå ùò ìÝèïäï
äéáëïãÞò ðëçèõóìïý ôçí çëéêßá ôçò ìçôÝñáò, èá ðñÝðåé
íá ðñïóöÝñïõìå áìíéïêÝíôçóç óôéò Ýãêõåò Üíù ôùí 37
åôþí, áöïý áõôÞ ç ïìÜäá áíôéðñïóùðåýåé ðåñßðïõ ôï
5% ôïõ ðëçèõóìïý ôùí åãêýùí. Ìå ôç ìÝèïäï áõôÞ, èá
äéáãíþóïõìå ðåñßðïõ ôï 30% ôùí åìâñýùí ìå óýíäñï-
ìï Down.

Óôá ôÝëç ôçò äåêáåôßáò ôïõ 1980 åìöáíßóôçêå ìéá íÝá
ìÝèïäïò äéáëïãÞò ðëçèõóìïý ãéá óýíäñïìï Down ìå
ìÝôñçóç óôï áßìá ôçò ìçôÝñáò âéï÷çìéêþí ðáñáãüíôùí
êáé, óõãêåêñéìÝíá, á-åìâñõúêÞò ðñùôåÀíçò (á-fetoprotein,
AFP), ÷ïñéáêÞò ãïíáäïôñïðßíçò (human chorionic go-
nadotrophin, hCG) êáé ïéóôñéüëçò (estriol) óôéò 16 ðåñß-
ðïõ åâäïìÜäåò êýçóçò. Ìå ôç ìÝèïäï áõôÞ êáé õðïâÜë-
ëïíôáò óå äéáãíùóôéêÞ åîÝôáóç (áìíéïêÝíôçóç) ôï 5%
ôïõ ðëçèõóìïý ìå ôï ìåãáëýôåñï êßíäõíï (risk) ãéá
óýíäñïìï Down, èá äéáãíþóïõìå ðåñßðïõ ôï 60% ôùí
åìâñýùí ìå óýíäñïìï Down.4

H ìÝèïäïò äéáëïãÞò ðëçèõóìïý ãéá ôñéóùìßá 21 ìå
ìÝôñçóç ôçò áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò óôéò 11–14 åâäïìÜ-
äåò êýçóçò îåêßíçóå ôç äåêáåôßá ôïõ 1990 êáé ðïëõÜ-
ñéèìåò ìåëÝôåò Ý÷ïõí äåßîåé üôé ôï 5% ôïõ ðëçèõóìïý
ìå áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá ðÜíù áðü ôçí 95ç
åêáôïóôéáßá èÝóç ðåñéëáìâÜíåé ôï 75% ôùí åìâñýùí ìå
óýíäñïìï Down. Ðñüóöáôá ðñïêáôáñêôéêÜ óôïé÷åßá
äåß÷íïõí üôé ç åõáéóèçóßá ôçò ìåèüäïõ óôç äéÜãíùóç
ôñéóùìßáò 21 óôï ðñþôï ôñßìçíï ìðïñåß íá áõîçèåß óôï
90% ðåñßðïõ ìå ôï óõíäõáóìü áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò
êáé âéï÷çìéêþí äåéêôþí (â-÷ïñéáêÞ ãïíáäïôñïðßíç êáé
PAPP-A) óôï ìçôñéêü áßìá.

3. ÕÐÏËÏÃÉÓÌÏÓ ÔÏÕ ÊÉÍÄÕÍÏÕ
ÃÉÁ ×ÑÙÌÏÓÙÌÉÊÅÓ ÁÍÙÌÁËÉÅÓ

ÊÜèå Ýãêõïò Ý÷åé êßíäõíï (risk) íá ãåííÞóåé Ýíá ðáéäß
ìå ÷ñùìïóùìéêÞ áíùìáëßá. Ãéá íá õðïëïãßóïõìå ôïí
áôïìéêü êßíäõíï ìéáò ãõíáßêáò íá êõïöïñåß Ýíá Ýìâñõï
ìå ÷ñùìïóùìéêÞ áíùìáëßá, ðñÝðåé íá ðïëëáðëáóéÜ-
óïõìå ôï âáóéêü êßíäõíï (background risk), ï ïðïßïò
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Åéêüíá 1. ¸ìâñõï 12 åâäïìÜäùí óå ïñéæüíôéá èÝóç êáé ìÝôñçóç ôçò
áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò.



åîáñôÜôáé áðü ôçí çëéêßá ôçò ãõíáßêáò, ôçí çëéêßá êýçóçò
êáé ôçí ýðáñîç ðñïçãïýìåíçò åãêõìïóýíçò ìå ÷ñùìï-
óùìéêÞ áíùìáëßá, ìå ôï ëüãï ðéèáíüôçôáò (likelihood ra-
tio), ï ïðïßïò êáèïñßæåôáé áðü ôï áðïôÝëåóìá ôçò ìåèüäïõ
äéáëïãÞò ðïõ åöáñìüóáìå. 5 ÁõôÞ ç äéáäéêáóßá åöáñìü-
æåôáé óå üëåò ôéò ìåèüäïõò äéáëïãÞò (ôñéðëü test, áõ÷åíéêÞ
äéáöÜíåéá, õðåñç÷ïãñÜöçìá äåõôÝñïõ ôñéìÞíïõ).

Ç ðéèáíüôçôá ÷ñùìïóùìéêÞò áíùìáëßáò óôï Ýìâñõï
áõîÜíåé üóï áõîÜíåôáé ç çëéêßá ôçò ìçôÝñáò êáé ìåéþíåôáé
üóï áõîÜíåôáé ç çëéêßá êýçóçò, ãéáôß ôá Ýìâñõá ìå
÷ñùìïóùìéêÞ áíùìáëßá Ý÷ïõí ìåãáëýôåñç ðéèáíüôçôá
åíäïìçôñßïõ èáíÜôïõ óå ó÷Ýóç ìå ôá Ýìâñõá ìå öõóéï-
ëïãéêü êáñõüôõðï.6,7 Ç ðéèáíüôçôá åíäïìçôñßïõ èáíÜôïõ
ãéá ôá Ýìâñõá ìå ôñéóùìßá 21, áðü ôéò 12 êáé 16 åâäï-
ìÜäåò ùò ôï ôÝëïò ôçò êýçóçò, åßíáé ðåñßðïõ 30% êáé
20%, áíôßóôïé÷á.7 ¸ìâñõá ìå ôñéóùìßá 18, ôñéóùìßá 13
êáé óýíäñïìï Turner Ý÷ïõí ðïëý ìåãáëýôåñç ðéèáíü-
ôçôá åíäïìçôñßïõ èáíÜôïõ (ðåñßðïõ 80%) ìåôáîý 12 êáé
40 åâäïìÜäùí. Ôá ðïóïóôÜ áõôÜ Ý÷ïõí õðïëïãéóôåß áðü
ìåëÝôåò óå ðëçèõóìïýò åãêýùí ðïõ õðïâëÞèçêáí óå
äéáãíùóôéêÞ åðÝìâáóç (áìíéïêÝíôçóç Þ ëÞøç ôñïöïâëÜ-
óôçò) óå äéÜöïñåò çëéêßåò êýçóçò êáé ï åðéðïëáóìüò
ôçò ôñéóùìßáò 21 óôéò äéÜöïñåò åâäïìÜäåò óõãêñßèçêå
ìå ôïí åðéðïëáóìü óôï ôÝëïò ôçò êýçóçò. ¸ôóé, õðÜ-
ñ÷ïõí ðßíáêåò ðïõ õðïëïãßæïõí ôçí ðéèáíüôçôá ãéá
ôñéóùìßá 21 áëëÜ êáé ãéá Üëëåò ÷ñùìïóùìéêÝò áíùìá-
ëßåò (ôñéóùìßá 18, ôñéóùìßá 13) ìå âÜóç ôçí çëéêßá ôçò
ìçôÝñáò êáé ôçí çëéêßá êýçóçò.5 Ï ôñßôïò ðáñÜãïíôáò
ðïõ êáèïñßæåé ôï âáóéêü êßíäõíï ìéáò ãõíáßêáò åßíáé ôï
éóôïñéêü ôñéóùìßáò óå ðñïçãïýìåíç åãêõìïóýíç. Ïé S-
nidjers et al ìåëÝôçóáí 2.054 ãõíáßêåò ðïõ åß÷áí
ðñïçãïýìåíç åãêõìïóýíç åìâñýùí ìå óýíäñïìï Down
êáé âñÞêáí üôé ç ðéèáíüôçôÜ ôïõò ãéá óýíäñïìï Down
óå åðüìåíç åãêõìïóýíç Þôáí áõîçìÝíç êáôÜ 0,75% óå
ó÷Ýóç ìå ôçí áíáìåíüìåíç ãéá ôçí çëéêßá ôïõò êáé ôçí
åâäïìÜäá êýçóçò. 5 ÅíäéáöÝñïí ðáñïõóéÜæåé ôï ãåãïíüò
üôé ï áõîçìÝíïò êßíäõíïò áöïñÜ ìüíï óôçí ßäéá
ôñéóùìßá. ¸ôóé, ìéá ãõíáßêá ìå ðñïçãïýìåíç êýçóç
åìâñýïõ ìå ôñéóùìßá 21, Ý÷åé áõîçìÝíï êßíäõíï íá
êõïöïñÞóåé óôçí åðüìåíç åãêõìïóýíç Ýìâñõï ìå
ôñéóùìßá 21, åíþ ï êßíäõíïò äåí åßíáé áõîçìÝíïò ãéá
Üëëåò ôñéóùìßåò, üðùò ôñéóùìßá 18.

4. ÁÕ×ÅÍÉÊÇ ÄÉÁÖÁÍÅÉÁ

Ç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá åßíáé ç óõëëïãÞ õãñïý óôïí
ôñÜ÷çëï ôïõ åìâñýïõ êáé, óõãêåêñéìÝíá, áíÜìåóá óôï
äÝñìá êáé óôïõò éóôïýò ðïõ êáëýðôïõí ôç óðïíäõëéêÞ
óôÞëç. ¼ëá ôá Ýìâñõá ìåôáîý 10 êáé 14 åâäïìÜäùí
Ý÷ïõí ìéá ðïóüôçôá õãñïý, áëëÜ üôáí áõôü åßíáé
áõîçìÝíï, ôï Ýìâñõï åìöáíßæåé ìåãáëýôåñï êßíäõíï ãéá

÷ñùìïóùìéêÝò áíùìáëßåò, óõããåíåßò áíùìáëßåò êáé,
åéäéêÜ, êáñäéïðÜèåéåò êáé ãåíåôéêÜ óýíäñïìá. Óôá
ðåñéóóüôåñá Ýìâñõá, óõìðåñéëáìâáíïìÝíùí êáé ôùí
ðáèïëïãéêþí, ôï õãñü áõôü åîáöáíßæåôáé óôï äåýôåñï
ôñßìçíï ôçò åãêõìïóýíçò.

Ç ìÝôñçóç ôçò áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò ìðïñåß íá ãßíåé
óôçí ðëåéïøçößá ôùí ðåñéðôþóåùí (95%) ìå äéáêïéëéáêü
õðåñç÷ïãñÜöçìá, åíþ óôï õðüëïéðï 5% åßíáé áðáñáß-
ôçôï ôï äéáêïëðéêü õðåñç÷ïãñÜöçìá. ¸ìðåéñïé õðåñç-
÷ïãñáöéóôÝò ìðïñïýí åýêïëá êáé ãñÞãïñá íá ìÜèïõí
ðþò ãßíåôáé ç ìÝôñçóç, ùóôüóï åßíáé óçìáíôéêü ç åîÝôáóç
íá åêôåëåßôáé áðü Üôïìá ðïõ Ý÷ïõí ôï êáôÜëëçëï
èåùñçôéêü õðüâáèñï, áêïëïõèïýí óõãêåêñéìÝíïõò êá-
íüíåò êáé ôá áðïôåëÝóìáôÜ ôïõò õðïâÜëëïíôáé óå óõóôç-
ìáôéêü Ýëåã÷ï. Ìå ôïí ôñüðï áõôüí åîáóöáëßæåôáé ç
õøçëÞ åðáíáëçðôüôçôá ôçò ìåèüäïõ. Ôï Fetal Ìedicine
Foundation ôïõ Ëïíäßíïõ Ý÷åé åêäüóåé ïäçãßåò ãéá ôïí
ôñüðï ðïõ ãßíåôáé ç ìÝôñçóç, ïñãáíþíåé ôáêôéêÜ óåìéíÜ-
ñéá êáé åðéâëÝðåé ôá áðïôåëÝóìáôá ôùí óõíåñãáæüìåíùí
êÝíôñùí.

¾óôåñá áðü ìéá óåéñÜ ìåëåôþí ìå ìéêñü áñéèìü
ðåñéóôáôéêþí óôéò áñ÷Ýò ôçò äåêáåôßáò ôïõ 1990, ðïõ
áíÝäåéîáí ôçí éó÷õñÞ óõó÷Ýôéóç áõîçìÝíçò áõ÷åíéêÞò
äéáöÜíåéáò êáé ÷ñùìïóùìéêþí áíùìáëéþí, áêïëïýèçóå
ìéá óåéñÜ áðü ìåëÝôåò óå ðëçèõóìïýò õøçëïý êéíäýíïõ,
óôéò ïðïßåò ç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá ìåôñÞèçêå ðñéí áðü
åðÝìâáóç ãéá ôïí Ýëåã÷ï ôïõ êáñõüôõðïõ, ìå êýñéá
Ýíäåéîç ôçí çëéêßá ôçò ìçôÝñáò. Óôçí ðëåéïøçößá ôïõò,
ïé ìåëÝôåò áõôÝò óõìöùíïýí üôé ç åõáéóèçóßá (äéáãíù-
óôéêÞ éêáíüôçôá, sensitivity, detection rate) ôçò áõ÷åíéêÞò
äéáöÜíåéáò ìåãáëýôåñçò áðü ôçí 95ç åêáôïóôéáßá èÝóç
ãéá óýíäñïìï Down åßíáé ðåñßðïõ 80%.8–11 ¸íá óçìáí-
ôéêü óõìðÝñáóìá áðü ôéò ìåëÝôåò áõôÝò Þôáí üôé ç ðéèá-
íüôçôá ÷ñùìïóùìéêÞò áíùìáëßáò åîáñôÜôáé áðü ôçí
áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá êáé ôçí çëéêßá ôçò ìçôÝñáò.

Áêïëïýèçóáí ìåëÝôåò äéáëïãÞò óå ðëçèõóìïýò ÷áìç-
ëïý êéíäýíïõ, ïé ïðïßåò óõíïøßæïíôáé óôïí ðßíáêá 1.12–24

Ç áíÜëõóç ôùí áðïôåëåóìÜôùí ìÜò ïäçãåß óå
åíäéáöÝñïíôá óõìðåñÜóìáôá. Êáôáñ÷Þí, áðïäåéêíýåôáé
üôé ç ìÝôñçóç ôçò áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò óå ðëçèõóìü
÷áìçëïý êéíäýíïõ åßíáé äõíáôÞ óå ðïóïóôü 96–100%
óå çëéêßá êýçóçò 11–14 åâäïìÜäùí, åöüóïí ï õðåñç÷ï-
ãñáöéóôÞò Ý÷åé êßíçôñï êáé åðÜñêåéá ÷ñüíïõ ãéá íá êÜíåé
ôç ìÝôñçóç. Óå äýï ìåëÝôåò, üðïõ ôï õðåñç÷ïãñÜöçìá
ãéíüôáí óå çëéêßá êýçóçò ìéêñüôåñç áðü 11 åâäïìÜäåò
Þ êáé ï êëéíéêüò äåí äñïýóå åðß ôïõ áðïôåëÝóìáôïò, ôá
ðïóïóôÜ åðéôõ÷çìÝíçò ìÝôñçóçò Þôáí ðïëý ÷áìçëÜ
(58% êáé 66%).14,15 Óå ìéá ôñßôç ìåëÝôç, ï ÷ñüíïò
äéÜñêåéáò ôïõ õðåñç÷ïãñáöÞìáôïò åß÷å êáèïñéóôåß óôá
5 min.18 Åðßóçò, ôï ðïóïóôü ôïõ ðëçèõóìïý ìå áõîçìÝíç
áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá (ïìÜäá õøçëïý êéíäýíïõ, ïìÜäá ìå
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èåôéêü åýñçìá, screen positive group) äéáöÝñåé óçìáí-
ôéêÜ óôéò äéÜöïñåò ìåëÝôåò (áðü 0,8% Ýùò 6,3% ôïõ
ðëçèõóìïý). ÁõôÞ ç äéáöïñÜ áíôáíáêëÜ óå Ýíá âáèìü
ôá äéáöïñåôéêÜ êñéôÞñéá ìÝôñçóçò ôçò áõ÷åíéêÞò äéáöÜ-
íåéáò êáé ôá äéáöïñåôéêÜ üñéá ãéá ôï ÷áñáêôçñéóìü åíüò
áðïôåëÝóìáôïò ùò èåôéêïý.

Ç ðïëõêåíôñéêÞ ìåëÝôç ðïõ ïñãáíþèçêå áðü ôï Fetal
Medicine Foundation ôïõ Ëïíäßíïõ ðáñïõóßáóå ôá áðïôå-
ëÝóìáôá ðåñßðïõ 100.000 åãêýùí ãõíáéêþí, ðïõ õðïâëÞ-
èçêáí óå õðåñç÷ïãñáöéêÞ åîÝôáóç óôï ðñþôï ôñßìçíï ôçò
åãêõìïóýíçò (11–14 åâäïìÜäåò) ãéá ìÝôñçóç áõ÷åíéêÞò
äéáöÜíåéáò.25 Óå 96.127 Ýãêõåò Þôáí äõíáôÞ ç ðáñáêï-
ëïýèçóç ùò ôï ôÝëïò ôçò åãêõìïóýíçò êáé óå áõôüí ôïí
ðëçèõóìü õðÞñ÷áí 326 ðåñéóôáôéêÜ ìå ôñéóùìßá 21 êáé
325 ìå Üëëåò ÷ñùìïóùìéêÝò áíùìáëßåò. Ç áõ÷åíéêÞ
äéáöÜíåéá Þôáí ìåãáëýôåñç áðü ôçí 95ç åêáôïóôéáßá èÝóç
ãéá ôçí çëéêßá êýçóçò óå 4.210 (4,4%) áðü ôá Ýìâñõá ìå
öõóéïëïãéêü êáñõüôõðï êáé óå 234 (71,8%) áðü ôá
Ýìâñõá ìå ôñéóùìßá 21. Áí óõíõðïëïãßóïõìå ôçí çëéêßá
ôçò ìçôÝñáò, ìðïñïýìå íá åêöñÜóïõìå ôá áðïôåëÝóìáôá
ìå âÜóç ôï ðïóïóôü ôïõ ðëçèõóìïý ðïõ åß÷å ðéèáíüôçôá
≥1:300, ôï ïðïßï Þôáí 8,3% áðü ôéò Ýãêõåò ìå
öõóéïëïãéêÜ Ýìâñõá êáé 82,2% áðü ôéò Ýãêõåò ìå Ýìâñõá
ìå ôñéóùìßá 21. ¸ôóé, ìå âÜóç ôç ìåëÝôç áõôÞ, ãéá ðïóïóôü
ðëçèõóìïý ìå èåôéêü åýñçìá (screen positive rate) 5%, ç
åõáéóèçóßá ôçò ìåèüäïõ åßíáé 77% (95% üñéá áîéïðéóôßáò
72–82%). Óôçí ßäéá áõôÞ ìåëÝôç óõãêñßèçêå ï áñéèìüò
ôùí åìâñýùí ìå ôñéóùìßá 21 –ðïõ åß÷áí öõóéïëïãéêÞ
áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá êáé åßôå äéáãíþóôçêáí ëüãù Üëëïõ
åõñÞìáôïò ðïõ ïäÞãçóå óå ðñïãåííçôéêü Ýëåã÷ï, åßôå ç
äéÜãíùóç Ýãéíå ìåôÜ ôç ãÝííçóç– ìå ôï óõíïëéêü áñéèìü
ôùí ãåííÞóåùí ìå óýíäñïìï Down ðïõ èá áíáìåíüôáí
óôïí ðëçèõóìü áõôü ìå âÜóç ôçí êáôáíïìÞ ôçò çëéêßáò

ôùí ãõíáéêþí êáé âñÝèçêå üôé ç äïêéìáóßá äéáëïãÞò ìå
âÜóç ôç ìÝôñçóç ôçò áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò åß÷å ùò
áðïôÝëåóìá ôç ìåßùóç êáôÜ 78% ôùí ãåííÞóåùí ìå
óýíäñïìï Down óôïí ðëçèõóìü. Ç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá
Þôáí åðßóçò áõîçìÝíç ðÜíù áðü ôçí 95ç åêáôïóôéáßá èÝóç
óå 70,5% ôùí åìâñýùí ìå Üëëåò ÷ñùìïóùìéêÝò áíùìá-
ëßåò. Óôá Ýìâñõá áõôÜ, åêôüò áðü ôçí áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ
äéáöÜíåéá, ðáñáôçñÞèçêáí êáé Üëëá ÷áñáêôçñéóôéêÜ
õðåñç÷ïãñáöéêÜ åõñÞìáôá. ¸ôóé, óôá Ýìâñõá ìå ôñéóùìßá
18 ðáñáôçñÞèçêå ðñþéìç åíäïìÞôñéá êáèõóôÝñçóç ôçò
áíÜðôõîçò, âñáäõêáñäßá êáé åîüìöáëïò, óôá Ýìâñõá ìå
ôñéóùìßá 13 ôá÷õêáñäßá, ïëïðñïóåãêåöáëßá, åîüìöáëïò
êáé åíäïìÞôñéá êáèõóôÝñçóç áíÜðôõîçò êáé óôá Ýìâñõá
ìå ôñéðëïåéäßá áóýììåôñç ðñþéìç êáèõóôÝñçóç ôçò
áíÜðôõîçò, ïëïðñïóåãêåöáëßá, âñáäõêáñäßá, åîüìöá-
ëïò, êýóôç ôïõ ïðéóèßïõ åãêåöáëéêïý âüèñïõ êáé åéêüíá
ìåñéêÞò ìýëçò óôïí ðëáêïýíôá.26,27

Óå åãêýïõò ìå ôñéóùìßá 21 Ý÷åé âñåèåß üôé äýï
âéï÷çìéêïß äåßêôåò óôï ìçôñéêü ðëÜóìá äéáöÝñïõí
óçìáíôéêÜ óå ó÷Ýóç ìå öõóéïëïãéêÝò åãêõìïóýíåò. Ç
â-÷ïñéáêÞ ãïíáäïôñïðßíç (â-hCG) åßíáé áõîçìÝíç, åíþ
ç PAPP-A (pregnancy associated plasma protein A) åßíáé
åëáôôùìÝíç.28,29 ¢ëëïé äåßêôåò ðïõ äéåñåõíÞèçêáí, üðùò
ç éí÷éìðßíç-Á (inhibin A), ç á-öåôïðñùôåÀíç (AFP) êáé ç
â1-ãëõêïðñùôåÀíç ôçò åãêõìïóýíçò (SP-1), äåí áðïäåß-
÷èçêáí ÷ñÞóéìïé óôï ðñþôï ôñßìçíï.

Ç â-÷ïñéáêÞ ãïíáäïôñïðßíç öõóéïëïãéêÜ ìåéþíåôáé óôï
ìçôñéêü ðëÜóìá ìåôÜ ôç 10ç åâäïìÜäá ôçò åãêõìïóýíçò.
Óå åãêõìïóýíåò ìå ôñéóùìßá 21, ôá åðßðåäá ôçò â-hCG
åßíáé ãåíéêÜ áõîçìÝíá êáé ç äéáöïñÜ ìå ôéò öõóéïëïãéêÝò
åãêõìïóýíåò áõîÜíåôáé üóï ðñï÷ùñÜ ç åãêõìïóýíç.28

Ç óõãêÝíôñùóç ôçò PAPP-Á öõóéïëïãéêÜ áõîÜíåôáé óôï
ìçôñéêü ðëÜóìá ìå ôçí ðñüïäï ôçò åãêõìïóýíçò. Óå
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Ðßíáêá  1. ÌåëÝôåò äéáëïãÞò ðëçèõóìïý ãéá óýíäñïìï Down ìå ìÝôñçóç ôçò áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò.

Pandya et al 199513 10–14 1.763 100 ≥2,5 mm 3,6 75
Szabo et al 199512 9–12 3.380 100 ≥3,0 1,6 90
Bewley et al 1995 14 8–13 1.704 66 ≥3,0 mm 6,0 33
Kornman et al 1996 15 8–13 923 58 ≥3,0 6,3 50
Zimmerman et al 199616 10–13 1.131 100 ≥3,0 mm 1,9 67
Taipale et al 199717 10–16 10.010 99 ≥3,0 mm 0,8 54
Orlandi et al 1997 19 9–14 744 ≥95ç åêáôïóôéáßá èÝóç 5,8 57
Hafner et al 199820 10–14 4.371 100 ≥2,5 mm 1,7 57
Pajkrt et al 199821 10–14 1.547 96 ≥3,0 mm 2,2 67
Theodoropoulos et al 199822 10–14 3.550 100 ≥95ç åêáôïóôéáßá èÝóç 2,9 91
Economides et al 1998 23 11–14 2.256 100 ≥95ç åêáôïóôéáßá èÝóç 75
Schwarzler et al 199924 10–14 4.253 100 ≥25 mm 3,1 66
Ôhilaganathan et al 199918 10–14 9.573 90 Êßíäõíïò ≥1:200 5 76
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0ôñéóùìßá 21, ôá åðßðåäá ôçò PAPP-A åßíáé ìåéùìÝíá êáé
ç äéáöïñÜ ìå ôéò öõóéïëïãéêÝò åãêõìïóýíåò ìåéþíåôáé
üóï áõîÜíåôáé ç çëéêßá êýçóçò.30 ¼ðùò ç çëéêßá ôçò
ìçôÝñáò, Ýôóé êáé ç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá, ç â-hCG êáé ç
PAPP-A åßíáé áíåîÜñôçôïé äåßêôåò ôñéóùìßáò 21 êáé
ìðïñïýí íá óõíäõáóôïýí óå ìéá ðïëõðáñáãïíôéêÞ
äïêéìáóßá äéáëïãÞò ãéá ôñéóùìßá 21. ÁíÜëïãåò Ýñåõíåò
áíáöÝñïõí üôé ãéá äåäïìÝíï ðïóïóôü 5% ôïõ ðëçèõ-
óìïý èåùñïýìåíï èåôéêü ãéá ôç äïêéìáóßá (screen pos-
itive), ç åõáéóèçóßá ôçò ìåèüäïõ õðïëïãßæåôáé ãýñù óôï
90%.31

Âéï÷çìéêïß äåßêôåò óôï äåýôåñï ôñßìçíï, ùò ìÝèïäïò
äéáëïãÞò ðëçèõóìïý ãéá ôñéóùìßá 21, ÷ñçóéìïðïéïýíôáé
åõñýôáôá óå ðïëëÝò ÷þñåò, óõíÞèùò ùò óõíäõáóìüò äýï
(AFP êáé hCG), ôñéþí (AFP, hCG êáé ïéóôñéüëç) Þ
ôåóóÜñùí äåéêôþí (AFP, hCG, ïéóôñéüëç êáé éí÷éìðßíç).
Óôç ÷þñá ìáò åßíáé óõíÞèçò ç ÷ñÞóç ôñéþí äåéêôþí, ìå
ôçí ïíïìáóßá Üëöá-test, óôéò 16 åâäïìÜäåò êýçóçò
ðåñßðïõ. ¼ðùò ðñïáíáöÝñèçêå, ç åõáéóèçóßá ôçò ìåèü-
äïõ åßíáé ðåñßðïõ 60% ãéá 5% ðïóïóôü èåôéêþí åõñçìÜ-
ôùí. Äýï ìåëÝôåò ðáñïõóéÜæïõí ôçí åðßäñáóç ôçò åöá-
ñìïãÞò ìåèüäïõ äéáëïãÞò ìå ìÝôñçóç ôçò áõ÷åíéêÞò
äéáöÜíåéáò óå ðëçèõóìü ðïõ óôç óõíÝ÷åéá õðïâÜëëåôáé
óå ìÝèïäï äéáëïãÞò ìå âéï÷çìéêïýò äåßêôåò.18,32 Óôéò äýï
áõôÝò ìåëÝôåò, ç åöáñìïãÞ ôçò ìÝôñçóçò ôçò áõ÷åíéêÞò
äéáöÜíåéáò ùò ðñþôçò ìåèüäïõ äéáëïãÞò ïäÞãçóå óå
äéÜãíùóç ðïóïóôïý 71% êáé 83%, áíôßóôïé÷á, ôùí
åìâñýùí ìå óýíäñïìï Down óôï ðñþôï ôñßìçíï, ìå
óõíÝðåéá íá ìåéùèåß äñáìáôéêÜ ç áíáìåíüìåíç èåôéêÞ
ðñïãíùóôéêÞ áîßá (positive predictive value) ôçò äïêéìá-
óßáò âéï÷çìéêþí äåéêôþí óôï äåýôåñï ôñßìçíï, áðü ðåñß-
ðïõ 1:60 óå 1:200 êáé 1:150, áíôßóôïé÷á. Áõôü ïõóéá-
óôéêÜ óçìáßíåé üôé, áöïý ðëÝïí ï ðëçèõóìüò åß÷å ðïëý
ëéãüôåñá Ýìâñõá ìå óýíäñïìï Down (ç óõíôñéðôéêÞ
ðëåéïøçößá åß÷å äéáãíùóôåß óôï ðñþôï ôñßìçíï), ðïëý
ëéãüôåñá áðü ôá èåôéêÜ áðïôåëÝóìáôá óôï äåýôåñï
ôñßìçíï ìåôÜ áðü ôç äïêéìáóßá âéï÷çìéêþí äåéêôþí Þôáí
áëçèþò èåôéêÜ (true positives), äçëáäÞ áíôéóôïé÷ïýóáí
óå Ýìâñõá ìå ôñéóùìßá 21. Åðßóçò, óçìáßíåé üôé, áí
åöáñìüóïõìå äýï óõíå÷üìåíåò äïêéìáóßåò äéáëïãÞò
ðëçèõóìïý ãéá óýíäñïìï Down, ç êáèåìßá áðü ôéò
ïðïßåò Ý÷åé Ýíá ðïóïóôü 5% èåôéêþí åõñçìÜôùí (screen
positives), ôüôå, óõíïëéêÜ, óôïí õðü ìåëÝôç ðëçèõóìü èá
äéáðéóôùèåß Ýíá ðïóïóôü 10% èåôéêþí åõñçìÜôùí,
äçëáäÞ åãêýùí óôéò ïðïßåò èá óõóôÞóïõìå ðñïãåí-
íçôéêü Ýëåã÷ï ìå áìíéïêÝíôçóç Þ ëÞøç ôñïöïâëÜóôçò,
åðåìâÜóåéò ðïõ åìðåñéÝ÷ïõí ôïí êßíäõíï áðïâïëÞò ôïõ
åìâñýïõ (ðåñßðïõ 1% áðü Ýìðåéñïõò ãéáôñïýò). ÅÜí,
ðáñüëá áõôÜ, ìéá Ýãêõïò ðïõ Ý÷åé õðïâëçèåß óå ìÝôñçóç
áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò óôï ðñþôï ôñßìçíï áðïöáóßóåé íá
ðñï÷ùñÞóåé êáé óå äïêéìáóßá âéï÷çìéêþí äåéêôþí óôï

äåýôåñï ôñßìçíï, ï êßíäõíïò ãéá óýíäñïìï Down ðïõ
ðñïÝêõøå áðü ôçí ðñþôç äïêéìáóßá äéáëïãÞò (adjusted
risk) ðñÝðåé íá ÷ñçóéìïðïéçèåß ùò âáóéêüò êßíäõíïò
(background risk) ãéá ôç äåýôåñç äïêéìáóßá äéáëïãÞò.

Ìå ôïí ßäéï ôñüðï ðñÝðåé íá õðïëïãßæåôáé ï âáóéêüò
êßíäõíïò, áí ìéá Ýãêõïò Ý÷åé õðïâëçèåß óå ïðïéáäÞðïôå
äïêéìáóßá äéáëïãÞò (áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá Þ êáé âéï÷çìé-
êïýò äåßêôåò) êáé óôç óõíÝ÷åéá êÜíåé õðåñç÷ïãñÜöçìá
äåõôÝñïõ ôñéìÞíïõ ìå Ýëåã÷ï õðåñç÷ïãñáöéêþí äåéêôþí
(markers) ãéá ÷ñùìïóùìéêÝò áíùìáëßåò. ¸ôóé, ìéá
Ýãêõïò óôçí ïðïßá ç ìÝôñçóç ôçò áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò
ìåßùóå ôïí êßíäõíï ãéá óýíäñïìï Down áðü 1:100 óå
1:500, èá Ý÷åé ðñéí áðü ôï õðåñç÷ïãñÜöçìá ôùí 20
åâäïìÜäùí ùò âáóéêü êßíäõíï ü÷é áõôüí ðïõ áíôéóôïé÷åß
óôçí çëéêßá ôçò, áëëÜ ôï ìåéùìÝíï êßíäõíï (1:500). Áí
äåí õðÜñ÷ïõí äåßêôåò ÷ñùìïóùìéêÞò áíùìáëßáò óôï
õðåñç÷ïãñÜöçìá, ï êßíäõíïò ìåéþíåôáé áêüìá ðåñéó-
óüôåñï. Áí õðÜñ÷ïõí äåßêôåò, ôüôå ï êßíäõíïò áõîÜíåôáé
áíÜëïãá ìå ôï ðüóïé êáé ðïéïé åßíáé ïé äåßêôåò áõôïß,
äåäïìÝíïõ üôé ï êÜèå äåßêôçò äåí áõîÜíåé óôïí ßäéï
âáèìü ôçí ðéèáíüôçôá ÷ñùìïóùìéêÞò áíùìáëßáò. ¸ôóé,
ð.÷., ç ýðáñîç áõ÷åíéêïý ïéäÞìáôïò ðÜíù áðü 6 mm
áðïôåëåß Ýíáí éó÷õñü äåßêôç, ðïõ áõîÜíåé ôçí ðéèáíüôçôá
ãéá óýíäñïìï Down êáôÜ 15 öïñÝò, åíþ ç Þðéá
õäñïíÝöñùóç åßíáé Ýíáò áóèåíÞò äåßêôçò, ðïõ áõîÜíåé
ôçí ðéèáíüôçôá ãéá óýíäñïìï Down ìüíï êáôÜ 1,5
öïñÝò.5 ÁõôÞ ç äéáäéêáóßá äéáäï÷éêÞò äéáëïãÞò (se-
quential screening) âáóßæåôáé óôçí ðáñáäï÷Þ üôé ïé
õðåñç÷ïãñáöéêïß äåßêôåò åßíáé áíåîÜñôçôïé ôüóï ôçò
áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò, üóï êáé ôùí âéï÷çìéêþí äåéêôþí.
Áõôü, ðáñüëï ðïõ åßíáé ðïëý ðéèáíü, äåí Ý÷åé
áðïäåé÷èåß ìå ìåëÝôåò óå ðëçèõóìïýò ÷áìçëïý êéíäý-
íïõ.

5. ÁÕÎÇÌÅÍÇ ÁÕ×ÅÍÉÊÇ ÄÉÁÖÁÍÅÉÁ ÓÅ ÅÌÂÑÕÁ
ÌÅ ÖÕÓÉÏËÏÃÉÊÏ ÊÁÑÕÏÔÕÐÏ

Óôïé÷åßá áðü ìéêñÝò óåéñÝò ìå Ýìâñõá ìå áõîçìÝíç
áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá êáé öõóéïëïãéêü êáñõüôõðï Ýäåéîáí
üôé õðÜñ÷åé óõó÷Ýôéóç ìå áíáôïìéêÝò áíùìáëßåò êáé
ãåíåôéêÜ óýíäñïìá.18,33–36 Óôçí ðïëõêåíôñéêÞ ìåëÝôç
äéáëïãÞò ðëçèõóìïý, ðïõ ïñãáíþèçêå áðü ôï Fetal
Medicine Foundation ôïõ Ëïíäßíïõ, õðÞñ÷áí 4.116
Ýìâñõá ìå áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá ðÜíù áðü ôçí 95ç
åêáôïóôéáßá èÝóç êáé ìå öõóéïëïãéêü êáñõüôõðï.37 Ç
óõ÷íüôçôá áíáôïìéêþí áíùìáëéþí êáé ãåíåôéêþí
óõíäñüìùí áíÜëïãá ìå ôçí áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá Þôáí ç
åîÞò: ãéá áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá ìåôáîý 95çò åêáôïóôéáßáò
èÝóçò êáé 3,4 mm: 24%, ìåôáîý 3,5 êáé 4,4 mm: 7,1%,
ìåôáîý 4,5 êáé 5,4 mm: 12,3%, ìåôáîý 5,5 êáé 6,4 mm:
16,7% êáé ðÜíù áðü 6,5 mm: 35,6%. (Óå áõôÝò äåí
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ðåñéëáìâÜíïíôáé åëÜóóïíåò óõããåíåßò áíùìáëßåò, üðùò
ðïëõäáêôõëßá, Þðéá õäñïíÝöñùóç, êýóôåéò ÷ïñéïåéäþí
ðëåãìÜôùí êáé êáñäéáêÝò áíùìáëßåò ðïõ äåí ÷ñåéÜ-
óôçêáí èåñáðåßá). Óôçí ßäéá ìåëÝôç âñÝèçêå üôé ç
ðéèáíüôçôá õãéïýò íåïãíïý ìåéþíåôáé üóï áõîÜíåôáé ç
áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá, áðü 96,3% óå Ýìâñõá ìå áõ÷åíéêÞ
äéáöÜíåéá ìåôáîý 95çò åêáôïóôéáßáò èÝóçò êáé 3,5 mm,
óå 44% áí ç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá åßíáé ìåãáëýôåñç áðü
6,5 mm.37

O áñéèìüò ôùí ãåíåôéêþí óõíäñüìùí êáé áíáôïìéêþí
áíùìáëéþí ðïõ Ý÷ïõí óõó÷åôéóôåß ìå áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ
äéáöÜíåéá áõîÜíåôáé óõíå÷þò (ðßí. 2). 38,39 Åßíáé ðñïöá-
íÝò üôé ç óõ÷íüôçôá ïñéóìÝíùí áíáôïìéêþí áíùìáëéþí,
üðùò ïé êáñäéáêÝò áíùìáëßåò, ç äéáöñáãìáôïêÞëç, ï
åîüìöáëïò, ç áíùìáëßá ôïõ ðñïóèßïõ êïéëéáêïý ôïé÷þ-
ìáôïò (body stalk anomaly) êáé ôï óýíäñïìï åìâñõúêÞò
áêéíçóßáò (fetal akinesia deformation sequence), åßíáé
óáöþò áõîçìÝíç óå ó÷Ýóç ìå ôï ãåíéêü ðëçèõóìü. Åßíáé
åðßóçò ðéèáíüí üôé õðÜñ÷åé óõó÷Ýôéóç ìåôáîý áõîçìÝíçò

áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò êáé åíüò ìåãÜëïõ åýñïõò ãåíå-
ôéêþí óõíäñüìùí êáé óðáíßùí óêåëåôéêþí äõóðëáóéþí,
ùóôüóï, ëüãù ôçò óðáíéüôçôÜò ôïõò, áóöáëÞ óõìðåñÜ-
óìáôá åßíáé äýóêïëï íá åîá÷èïýí.

Éäéáßôåñç óçìáóßá Ý÷åé ç óõó÷Ýôéóç ôçò áõîçìÝíçò
áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò ìå ìåßæïíåò êáñäéáêÝò áíùìáëßåò.
Óå ðáèïëïãïáíáôïìéêÝò ìåëÝôåò ÷ñùìïóùìéêÜ öõóéïëï-
ãéêþí êáé ðáèïëïãéêþí åìâñýùí êáé óå õðåñç÷ï-
ãñáöéêÝò ìåëÝôåò óôï ðñþôï ôñßìçíï, ç óõ÷íüôçôá ôùí
óõããåíþí êáñäéïðáèåéþí Þôáí áõîçìÝíç óå Ýìâñõá ìå
áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá. Ïé Hyett et al, óå ìéá
áíáäñïìéêÞ ìåëÝôç óå 29.154 Ýìâñõá ìå öõóéïëïãéêü
êáñõüôõðï, âñÞêáí üôé ç óõ÷íüôçôá ôùí óõããåíþí
êáñäéïðáèåéþí áõîÜíåôáé åêèåôéêÜ üóï áõîÜíåôáé ç
áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá.40 ¸ôóé, Ýìâñõá ìå öõóéïëïãéêÞ
áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá (<95ç åêáôïóôéáßá èÝóç) åß÷áí
óõ÷íüôçôá 0,8‰, åíþ ãéá áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá
≥95ç èÝóç–3,4 mm, 3,5–4,4 mm, 4,5–5,4 mm êáé ≥5,5
mm, ïé áíôßóôïé÷åò óõ÷íüôçôåò Þôáí 5,3‰, 28,9‰,
90,9‰ êáé 195,1‰, áíôßóôïé÷á. Óôçí ßäéá ìåëÝôç
åîåôÜóôçêå ç ÷ñÞóç ôçò áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò ùò
ìåèüäïõ äéáëïãÞò ðëçèõóìïý ãéá óõããåíåßò êáñäéáêÝò
áíùìáëßåò êáé âñÝèçêå üôé, ÷ñçóéìïðïéþíôáò ùò üñéï
èåôéêïý åõñÞìáôïò (screen positive) ôçí 95ç åêáôïóôéáßá
èÝóç áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò (äçëáäÞ ôï 5% ôùí åìâñýùí
ìå ôç ìåãáëýôåñç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá), ç åõáéóèçóßá ôçò
ìåèüäïõ åßíáé 56% êáé ç èåôéêÞ ðñïãíùóôéêÞ áîßá 1,5%.
Ïé áíôßóôïé÷ïé áñéèìïß ãéá ôçí 99ç åêáôïóôéáßá èÝóç åßíáé
40% êáé 6,3%. Ïé Zosmer et al, óå ìéá ðñïïðôéêÞ ìåëÝôç,
åîÝôáóáí õðåñç÷ïãñáöéêÜ 398 Ýìâñõá ìå áõîçìÝíç
áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá ðÜíù áðü ôçí 99ç åêáôïóôéáßá èÝóç
(≥3,5 mm) êáé âñÞêáí ìåßæïíåò êáñäéïðÜèåéåò óå 7,6%
áðü áõôÜ.41 Óôç ìåëÝôç áõôÞ, ç óõ÷íüôçôá ôùí êáñäéáêþí
áíùìáëéþí ðáñïõóßáóå áýîçóç áðü 3% ãéá áõ÷åíéêÞ
äéáöÜíåéá 3,5–5,4 mm, óå 15% ãéá áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá
ìåãáëýôåñç áðü 5,5 mm. 41

Ç êëéíéêÞ åöáñìïãÞ ôùí åõñçìÜôùí áõôþí åßíáé
ðñïöáíÞò: ôá Ýìâñõá ìå áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá
áðïôåëïýí óáöþò Ýíáí ðëçèõóìü õøçëïý êéíäýíïõ ãéá
óõããåíåßò êáñäéïðÜèåéåò, áöïý Ý÷ïõí ôïõëÜ÷éóôïí ôüóç
ðéèáíüôçôá ãéá êáñäéáêÝò áíùìáëßåò üóï êáé ïé êáèéå-
ñùìÝíåò ïìÜäåò õøçëïý êéíäýíïõ (óáê÷áñþäçò äéáâÞ-
ôçò ôçò ìçôÝñáò, ÷ñÞóç áíôéåðéëçðôéêþí öáñìÜêùí,
éóôïñéêü ðñïçãïýìåíçò åãêõìïóýíçò ìå êáñäéáêÞ
áíùìáëßá).

Åêôüò áðü ôçí áõîçìÝíç óõ÷íüôçôá áíáôïìéêþí áíù-
ìáëéþí, óõããåíþí êáñäéïðáèåéþí êáé ãåíåôéêþí
óõíäñüìùí, ôá Ýìâñõá ìå áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá
Ý÷ïõí áõîçìÝíç ðéèáíüôçôá áðïâïëÞò êáé áõîçìÝíç
ðåñéãåííçôéêÞ èíçóéìüôçôá.37 Ùóôüóï, åßíáé óçìáíôéêü íá
ôïíéóôåß üôé ç áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá äåí áðïôåëåß
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Ðßíáêáò  2 . Áíùìáëßåò ðïõ óõó÷åôßæïíôáé ìå áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéá-
öÜíåéá.

Áíùìáëßá ðñïóèßïõ êïéëéáêïý
ôïé÷þìáôïò (body stalk anomaly) Óýíäñïìï EEC

AôåëÞò ïóôåïãÝíåóç ôýðïõ ÉÉ
(osteogenesis imperfecta type II) Óýíäñïìï Fryn

A÷ïíäñïãÝíåóç ôýðïõ ÉÉ
(achondrogenesis type II) Óýíäñïìï hydrolethalus

A÷ïíäñïðëáóßá Óýíäñïìï Jarcho-Levin
Ãáããëéïóßäùóç ôýðïõ GM1

(GM1-gagliosidosis) Óýíäñïìï Joubert
ÄéáöñáãìáôïêÞëç Óýíäñïìï Meckel-Gruber
Åîüìöáëïò Óýíäñïìï Nance-Sweeney
Èáíáôçöüñïò äõóðëáóßá

(thanatophoric dysplasia) Óýíäñïìï Noonan
ÈùñáêéêÞ äõóðëáóßá áóöõêôéêïý

ôýðïõ (asphyxiating thoracic
dysplasia) Óýíäñïìï Perlman

KáìðôïìåëéêÞ äõóðëáóßá
(campomelic dysplasia) Óýíäñïìï Roberts

ÊáñäéáêÝò áíùìáëßåò Óýíäñïìï Smith-Lemli-
Opitz

ÓåéñçíïìÝëéá (sirenomelia) Óýíäñïìï Vacterl
ÓðïíäõëéêÞ ìõúêÞ áôñïößá ôýðïõ É

(spinal muscular atrophy type I) Óýíäñïìï Weaver
Óýíäñïìï åìâñõúêÞò áêéíçóßáò

(FADS) Óýíäñïìï Zellweger
Óýíäñïìï õðïðëáóôéêþí ðëåõñþí-

ðïëõäáêôõëßáò (short-rib-
polydactyly syndrome) Ôñéãùíïêåöáëßá C

(trigonocephaly C)
×ïíäñïäõóðëáóßá punctata

(chondrodysplasia punctata) Óýíäñïìï Beckwith-Wiedemann
Óýíäñïìï Blomstrand



åìâñõúêÞ áíùìáëßá êáé üôé, åöüóïí áðïêëåéóôïýí ïé
÷ñùìïóùìéêÝò áíùìáëßåò, ôï 90% ôùí åìâñýùí ìå
áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá ìéêñüôåñç áðü 4,5 mm èá åßíáé õãéÞ
íåïãíÜ, åíþ ôá áíôßóôïé÷á ðïóïóôÜ ãéá áõ÷åíéêÞ
äéáöÜíåéá 4,5–6,4 mm êáé ≥6,5 mm åßíáé 80% êáé
45%.37

6. ÐÁÈÏÖÕÓÉÏËÏÃÉÁ
ÔÇÓ ÁÕÎÇÌÅÍÇÓ ÁÕ×ÅÍÉÊÇÓ ÄÉÁÖÁÍÅÉÁÓ

Ç åôåñïãÝíåéá ôùí íüóùí óôéò ïðïßåò áðáíôÜôáé
áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá ïäçãåß óôçí õðüèåóç üôé
äåí ìðïñïýìå íá ìéëÜìå ãéá ìßá áëëÜ ãéá ðïëëáðëÝò
áéôßåò óõëëïãÞò õãñïý óôïí áõ÷Ýíá ôïõ åìâñýïõ. Ïé
ðéèáíïß ìç÷áíéóìïß åßíáé ïé åîÞò:

á. ÊáñäéáêÞ áíåðÜñêåéá óå óõíäõáóìü ìå áíáôïìéêÝò
áíùìáëßåò ôçò êáñäéÜò Þ êáé ôùí ìåãÜëùí áããåßùí

â. Óõìöüñçóç óôï öëåâéêü óýóôçìá ôçò êåöáëÞò êáé
ôïõ ëáéìïý

ã. Äéáôáñá÷Þ óôç óýíèåóç ôçò åîùêõôôÜñéáò ïõóßáò (ex-
tracellular matrix)

ä. Áíþìáëç Þ êáèõóôåñçìÝíç áíÜðôõîç ôïõ ëåìöéêïý
óõóôÞìáôïò

å. Äéáôáñá÷Þ óôçí ðáñï÷Ýôåõóç ëÝìöïõ ëüãù ìåéùìÝ-
íçò êéíçôéêüôçôáò

óô. ÅìâñõúêÞ áíáéìßá Þ õðïðñùôåúíáéìßá

æ. ÓõããåíÞò ëïßìùîç.

Óå ðáèïëïãïáíáôïìéêÝò ìåëÝôåò ôçò êáñäéÜò êáé ôùí
ìåãÜëùí áããåßùí, ìåôÜ áðü äéáêïðÞ ôçò åãêõìïóýíçò
óå Ýìâñõá ìå áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá êáé ÷ñùìï-
óùìéêÝò áíùìáëßåò, âñÝèçêáí áíáôïìéêÝò áíùìáëßåò
ôçò êáñäéÜò êáé ôùí ìåãÜëùí áããåßùí óôçí ðëåéïøçößá
ôùí ðåñéðôþóåùí.42 Ïé óõ÷íüôåñåò áíùìáëßåò óå Ýìâñõá
ìå ôñéóùìßá 21 Þôáí êïëðïêïéëéáêÜ åëëåßììáôá êáé
ìåóïêïéëéáêÜ ôñÞìáôá, óå ôñéóùìßá 18 ìåóïêïéëéáêÜ
ôñÞìáôá êáé áíùìáëßåò ôùí âáëâßäùí, óå ôñéóùìßá 13
ìåóïêïéëéáêÜ ôñÞìáôá, êïëðïêïéëéáêÜ åëëåßììáôá,
áíùìáëßåò ôùí âáëâßäùí êáé óôÝíùóç ôïõ éóèìïý ôçò
áïñôÞò Þ ôçò áíéïýóáò áïñôÞò êáé óå óýíäñïìï Turner
óïâáñÞ óôÝíùóç üëïõ ôïõ áïñôéêïý ôüîïõ.42 ×áñáêôç-
ñéóôéêü åßíáé üôé óå üëá ôá Ýìâñõá ìå ÷ñùìïóùìéêÞ
áíùìáëßá ï éóèìüò ôçò áïñôÞò Þôáí óçìáíôéêÜ óôåíü-
ôåñïò óå ó÷Ýóç ìå ôá Ýìâñõá ìå öõóéïëïãéêü êáñõüôõðï
êáé üôé ï âáèìüò ôçò óôÝíùóçò Þôáí óçìáíôéêÜ
ìåãáëýôåñïò, üóï ìåãáëýôåñç Þôáí ç áõ÷åíéêÞ äéáöÜ-
íåéá.43 Óå Ýìâñõá ìå ôñéóùìßá 21 êáé 18, ç óôÝíùóç ôïõ
éóèìïý ôçò áïñôÞò óõíäõÜæåôáé ìå äéÜôáóç ôçò áíéïýóáò
áïñôÞò, ðïõ, ìå ôç óåéñÜ ôçò, åßíáé ðéèáíü íá ïäçãåß óå
õðåñáéìßá ôùí éóôþí ôçò êåöáëÞò êáé ôïõ áõ÷Ýíá êáé íá

ðñïêáëåß ôåëéêÜ ïßäçìá, åêöñáæüìåíï ùò áõîçìÝíç
áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá. Êáèþò ôï Ýìâñõï ìåãáëþíåé, ç
áýîçóç ôçò äéáìÝôñïõ ôïõ éóèìïý ôçò áïñôÞò åßíáé
ôá÷ýôåñç áðü ôçí áýîçóç ôçò äéáìÝôñïõ ôçò áïñôéêÞò
âáëâßäáò êáé ôçò áíéïýóáò áïñôÞò, Ýôóé þóôå ïé áéìïäõ-
íáìéêÝò óõíÝðåéåò ôçò óôÝíùóçò ôïõ éóèìïý ðñïïäåõôéêÜ
íá õðï÷ùñïýí.43 Åßíáé ãíùóôü üôé, êáèþò ç áíôßóôáóç
åíüò áããåßïõ åîáñôÜôáé åêèåôéêÜ áðü ôç äéÜìåôñï ôïõ
áããåßïõ, ìéá ìéêñÞ áýîçóç ôçò äéáìÝôñïõ ïäçãåß óå
ìåãÜëç ðôþóç ôçò áíôßóôáóçò êáé Ýôóé, êëéíéêÜ, óå
õðï÷þñçóç ôïõ ïéäÞìáôïò ôïõ áõ÷Ýíá. Ï ìç÷áíéóìüò
áõôüò ðéèáíþò åîçãåß ôçí áõôüìáôç õðï÷þñçóç ôçò
áõîçìÝíçò áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò ðñïúïýóçò ôçò çëéêßáò
êýçóçò. Ãéá ðáñÜäåéãìá, áõîçìÝíï õãñü óôïí áõ÷Ýíá
ðáñáôçñåßôáé óôï 70% ôùí åìâñýùí ìå ôñéóùìßá 21 ãýñù
óôéò 11 åâäïìÜäåò êýçóçò, áëëÜ ìüíï óôï 30% óôéò 20
åâäïìÜäåò êýçóçò.

¸íá áããåßï, ôïõ ïðïßïõ ç ìåëÝôç ðáñïõóéÜæåé éäéáßôåñï
åíäéáöÝñïí óôçí êáôáíüçóç ôçò ó÷Ýóçò ìåôáîý áõîçìÝ-
íçò áõ÷åíéêÞò äéáöÜíåéáò êáé êáñäéáêÞò áíåðÜñêåéáò
óôï Ýìâñõï, åßíáé ï öëåâéêüò ðüñïò (ductus venosus).
Áõôü ôï áããåßï, ðïõ áðïôåëåß óõíÝ÷åéá ôçò ïìöáëéêÞò
öëÝâáò êáé åêâÜëëåé óôï äåîéü êüëðï ôçò êáñäéÜò,
öáßíåôáé íá äéáèÝôåé ëåéôïõñãéêü óöéãêôçñéáêü ìç÷áíé-
óìü êáé ï ñüëïò ôïõ åßíáé íá êáôåõèýíåé åêëåêôéêÜ ôï
êáëÜ ïîõãïíùìÝíï áßìá ôçò ïìöáëéêÞò öëÝâáò óôç
óôåöáíéáßá êáé åãêåöáëéêÞ êõêëïöïñßá ôïõ åìâñýïõ. Ç
áéìáôéêÞ ñïÞ óôï öëåâéêü ðüñï ÷áñáêôçñßæåôáé áðü
ìåãÜëç ôá÷ýôçôá êáé èåôéêÞ ñïÞ óôç óõóôïëéêÞ êáé
äéáóôïëéêÞ öÜóç ôïõ êáñäéáêïý êýêëïõ (êýìá S êáé D
ôçò êõìáôïìïñöÞò ôïõ öëåâéêïý ðüñïõ, áíôßóôïé÷á, åéê.
2), áëëÜ êáé óôç öÜóç ôçò óõóôïëÞò ôùí êüëðùí (êýìá
Á). Óå Ýìâñõá äåõôÝñïõ êáé ôñßôïõ ôñéìÞíïõ, ç áíáóôñï-
öÞ ôïõ êýìáôïò Á åßíáé åíäåéêôéêÞ êáñäéáêÞò áíå-
ðÜñêåéáò. Ïé Matias et al åîÝôáóáí ôç ñïÞ óôï öëåâéêü
ðüñï óå Ýìâñõá çëéêßáò 11–14 åâäïìÜäùí ìå áõîçìÝíç
áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá êáé äéáðßóôùóáí áðïõóßá Þ
áíáóôñïöÞ ôïõ êýìáôïò Á (åéê. 2) óå 90,5% ôùí
åìâñýùí ìå ÷ñùìïóùìéêÞ áíùìáëßá êáé óå 3,1% ôùí
åìâñýùí ìå öõóéïëïãéêü êáñõüôõðï.44 Ôá áíùôÝñù
åõñÞìáôá õðïäåéêíýïõí üôé Ýíá óçìáíôéêü ðïóïóôü ôùí
÷ñùìïóùìéêÜ ðáèïëïãéêþí åìâñýùí âñßóêåôáé óå
«êáñäéáêÞ áíåðÜñêåéá» óôï ôÝëïò ôïõ ðñþôïõ ôñéìÞíïõ.
Óå ðåñéðôþóåéò åìâñýùí ìå ãíùóôÞ ÷ñùìïóùìéêÞ
áíùìáëßá êáé áíáóôñïöÞ ôïõ êýìáôïò Á, óôéò ïðïßåò ïé
ãïíåßò áðïöÜóéóáí íá óõíå÷ßóïõí ôçí åãêõìïóýíç,
âñÝèçêå üôé ôüóï ç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá üóï êáé ôï
ðáèïëïãéêü êýìá Á åðáíÞëèáí óå öõóéïëïãéêÜ åðßðåäá
óôï äåýôåñï ôñßìçíï. ÅðéðëÝïí, óå ìéá Üëëç ìåëÝôç 142
÷ñùìïóùìéêÜ öõóéïëïãéêþí åìâñýùí ìå áõîçìÝíç
áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá, ôá 7 áðü ôá 11 Ýìâñõá (63%) ìå

YÐÅÑÇ×ÏÃÑÁÖÇÌÁ ÓÔÉÓ 11–14 ÅÂÄÏÌÁÄÅÓ ÊÕÇÓÇÓ 469



áðïõóßá Þ áíáóôñïöÞ ôçò ñïÞò óôï öëåâéêü ðüñï åß÷áí
ìåßæïíåò êáñäéáêÝò áíùìáëßåò.45 Ïé Leiva et al
ìåëÝôçóáí ðñïïäåõôéêÜ ôçí êáñäéáêÞ ëåéôïõñãßá óå 48
öõóéïëïãéêÜ Ýìâñõá áðü ôçí 6ç Ýùò ôç 12ç åâäïìÜäá
êýçóçò êáé ðáñáôÞñçóáí üôé ï ÷ñüíïò éóïìåôñéêÞò
óõóôïëÞò (äçëáäÞ ï ÷ñüíïò ìåôáîý ôïõ ôÝëïõò ôçò
ðëÞñùóçò ìå áßìá ôùí êïéëéþí êáé ôçò áñ÷Þò ôçò
åîþèçóçò áßìáôïò áðü ôéò êïéëßåò) óôáäéáêÜ ìåéþíåôáé,
þóôå óôï ôÝëïò ôçò 12çò åâäïìÜäáò íá åßíáé ìç
ìåôñÞóéìïò.46 Ïé óõããñáöåßò åñìçíåýïõí ôï åýñçìÜ ôïõò
ùò Ýíäåéîç áõîçìÝíïõ êáñäéáêïý ìåôáöïñôßïõ óôç
ìåôáâáôéêÞ áõôÞ ðåñßïäï ôçò åãêõìïóýíçò, êáôÜ ôçí
ïðïßá ç áíþñéìç åìâñõúêÞ êáñäéÜ ðáñïõóéÜæåé ðåñéï-
ñéóìÝíç äéáôáôüôçôá (compliance). ÁõôÜ ôá åõñÞìáôá
åíéó÷ýïõí ôçí Üðïøç üôé óôï ôÝëïò ôïõ ðñþôïõ ôñéìÞíïõ
ç êáñäéÜ ôïõ åìâñýïõ ëåéôïõñãåß óôá üñéá ôùí äõíáôïôÞ-
ôùí ôçò, ëüãù áíùñéìüôçôáò ôïõ ìõïêáñäßïõ, áõîçìÝíçò
ðëáêïõíôéáêÞò áíôßóôáóçò êáé áäõíáìßáò ôùí íåöñþí
íá åîéóïññïðÞóïõí ôçí êáôáêñÜôçóç õãñþí ìå áõîç-
ìÝíç äéïýñçóç.

ÁõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá åìöáíßæïõí ðåñßðïõ
40% ôùí åìâñýùí ìå äéáöñáãìáôïêÞëç. Éäéáßôåñï åíäéá-
öÝñïí ðáñïõóéÜæåé ôï ãåãïíüò üôé áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ
äéáöÜíåéá Ý÷åé ôï 80% ôùí åìâñýùí ðïõ ðåèáßíïõí óôç
íåïãíéêÞ çëéêßá áðü ðíåõìïíéêÞ õðïðëáóßá, åíþ ìüíï
ôï 20% ôùí åðéæþíôùí.39 Óôçí ðåñßðôùóç áõôÞ, ç
áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá ïöåßëåôáé ßóùò óå ìåôáôü-
ðéóç ôïõ ìåóïèùñáêßïõ êáé äéáêïðÞ ôçò öõóéïëïãéêÞò

öëåâéêÞò ñïÞò ëüãù ôçò ðáñïõóßáò åíäïêïéëéáêþí
óðëÜ÷íùí óôç èùñáêéêÞ êïéëüôçôá. Åßíáé ðéèáíüí üôé óå
Ýìâñõá ìå áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá, ï åãêïëåá-
óìüò ôùí óðëÜ÷íùí ãßíåôáé íùñßò óôç äéÜñêåéá ôçò
åãêõìïóýíçò êáé ðñïêáëåß, ëüãù ðßåóçò, ðíåõìïíéêÞ
õðïðëáóßá, åîçãþíôáò Ýôóé ãéáôß ôá Ýìâñõá áõôÜ Ý÷ïõí
÷åéñüôåñç ðñüãíùóç. Ìéá åíáëëáêôéêÞ õðüèåóç åßíáé üôé
ï åãêïëåáóìüò ôùí óðëÜ÷íùí õößóôáôáé óå üëá ôá
Ýìâñõá ìå äéáöñáãìáôïêÞëç óôéò 11–14 åâäïìÜäåò,
áëëÜ áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá ðáñáôçñåßôáé ìüíï
óôá Ýìâñõá óôá ïðïßá ç óõìðßåóç ôùí ðíåõìüíùí åßíáé
ôüóï óïâáñÞ, þóôå íá ïäçãåß óå ðíåõìïíéêÞ õðïðëáóßá.
ÁõîçìÝíç åíäïèùñáêéêÞ ðßåóç åßíáé ï ðéèáíüò ìç÷áíé-
óìüò êáé óå Ýíá ìåãÜëï åýñïò óêåëåôéêþí äõóðëáóéþí
ðïõ óõíäõÜæïíôáé ìå óôåíÞ, õðïðëáóôéêÞ èùñáêéêÞ
êïéëüôçôá (ðßí. 2). ÐÜíôùò, óå ïñéóìÝíá áðü áõôÜ ôá
óýíäñïìá, üðùò ð.÷. óôç èáíáôçöüñï áôåëÞ ïóôåïãÝ-
íåóç ôýðïõ ÉÉ (osteogenesis imperfecta type II), Ýíáò
Üëëïò ðéèáíüò ìç÷áíéóìüò áõîçìÝíçò áõ÷åíéêÞò äéáöÜ-
íåéáò åßíáé ç áëëïßùóç ôçò óýóôáóçò ôçò åîùêõôôÜñéáò
ïõóßáò.39

Ç åîùêõôôÜñéá ïõóßá áðïôåëåßôáé âáóéêÜ áðü âëåí-
íïðñùôåÀíåò, âëåííïðïëõóáê÷áñßôåò êáé ßíåò êïëëáãü-
íïõ. Ôï êïëëáãüíï åßíáé ðñùôåÀíç ìå äïìÞ ôñéðëÞò
Ýëéêáò, ðïõ ðáñÜãåôáé áðü ôïõò éíïâëÜóôåò. Ôá êýôôáñá
óõíäÝïíôáé ìåôáîý ôïõò êáé ìå Üëëåò ðñùôåÀíåò, üðùò ç
öéìðñïíåêôßíç êáé ç ëáìéíßíç. ÐïëëÝò áðü ôéò ðñùôåÀíåò
ôçò åîùêõôôÜñéáò ïõóßáò åßíáé êùäéêïðïéçìÝíåò óôá
÷ñùìïóþìáôá 21, 18 êáé 13. Áíïóïúóôï÷çìéêÝò ìÝèïäïé
ìå ÷ñÞóç áíôéãüíùí ãéá êïëëáãüíï ôýðïõ I–VI, ëáìéíßíç
êáé öéìðñïíåêôßíç óôï äÝñìá åìâñýùí ìå ÷ñùìïóùìéêÝò
áíùìáëßåò Ýäåéîáí áëëïéþóåéò óôç óýóôáóç ôçò åîùêõô-
ôÜñéáò ïõóßáò, ðïõ ðéèáíüí íá åßíáé áðïôÝëåóìá
áõîçìÝíçò ðïóüôçôáò ïñéóìÝíùí ãïíéäßùí. 47 ÁõîçìÝíç
Ýêöñáóç ãïíéäßùí ôïõ ÷ñùìïóþìáôïò 21 èåùñåßôáé ùò
ç ðéèáíüôåñç åîÞãçóç ôùí öáéíïôõðéêþí ÷áñáêôçñé-
óôéêþí ôçò ôñéóùìßáò 21. ¸ôóé, ç áõîçìÝíç Ýêöñáóç ôïõ
ãïíéäßïõ ðïõ êùäéêïðïéåß ôçí ðñùôåÀíç ðñüäñïìï ôïõ
áìõëïåéäïýò ïäçãåß óå áõîçìÝíç åíáðüèåóç áìõëïåé-
äïýò óôïí åãêÝöáëï êáé óýíäñïìï Alzheimer. Ôï ìüñéï
ôïõ êïëëáãüíïõ ôýðïõ VI áðïôåëåßôáé áðü ôñåéò ðïëõ-
ðåðôéäéêÝò áëõóßäåò, á1, á2 êáé á3. Óôï äÝñìá ôïõ
áõ÷Ýíá åìâñýùí ìå ôñéóùìßá 21, ï ëüãïò ôçò Ýêöñáóçò
ôïõ ãïíéäßïõ COL6Á1 (ðïõ âñßóêåôáé óôï ÷ñùìüóùìá
21) ðñïò ôï COL6A3 (ðïõ âñßóêåôáé óôï ÷ñùìüóùìá 2)
åßíáé äéðëÜóéïò áðü ôï öõóéïëïãéêü.47 Åßíáé, ëïéðüí,
ðïëý ðéèáíü üôé ç óýíèåóç êáé óõíåðþò ïé ìïñéáêÝò
éäéüôçôåò ôïõ êïëëáãüíïõ ôýðïõ VI åßíáé áëëïéùìÝíåò óå
Ýìâñõá ìå ôñéóùìßá 21 êáé üôé áõôü ïäçãåß óå
óõãêÝíôñùóç õãñïý êáé õðïäüñéï ïßäçìá. Ôï êïëëáãü-
íï ôýðïõ VI ó÷çìáôßæåé äåóìïýò ìå ôï õáëïõñïíéêü ïîý
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Åéêüíá  2 . ¢íù ôìÞìá: ÖõóéïëïãéêÞ êõìáôïìïñöÞ öëåâéêïý ðüñïõ ìå
èåôéêÞ ñïÞ óôï ôÝëïò ôçò äéáóôïëÞò. ÊÜôù ôìÞìá: ÊõìáôïìïñöÞ
öëåâéêïý ðüñïõ ìå áíÜóôñïöç ñïÞ óôï ôÝëïò ôçò äéáóôïëÞò.



(Ýíáí ðïëõóáê÷áñßôç ìåãÜëïõ ìïñéáêïý âÜñïõò), ðïõ
êáôáêñáôåß ìåãÜëåò ðïóüôçôåò õãñïý óôïí åîùêõôôÜñéï
÷þñï. Áíïóïúóôï÷çìéêÝò ìåëÝôåò Ý÷ïõí äåßîåé üôé óå
Ýìâñõá ìå ôñéóùìßá 21 ôï õáëïõñïíéêü ïîý åßíáé
óçìáíôéêÜ áõîçìÝíï óôï äÝñìá ôïõ áõ÷Ýíá, åíþ óå
Ýìâñõá ìå ôñéóùìßá 18, 13 Þ óýíäñïìï Turner ç
ðïóüôçôÜ ôïõ åßíáé öõóéïëïãéêÞ. ¸íáò Üëëïò ðéèáíüò
ìç÷áíéóìüò ìå ôïí ïðïßï ìðïñåß íá óõíäÝåôáé ç
áëëïßùóç ôçò óýóôáóçò ôïõ êïëëáãüíïõ ôýðïõ VI ìå
ôçí áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá åßíáé ç äéáôáñá÷Þ ôçò
äïìÞò Þ ôçò ëåéôïõñãßáò ôùí éóôþí ôçò êáñäéÜò. Ãéá
ðáñÜäåéãìá, ôï êïëðïêïéëéáêü Ýëëåéììá, ìéá ðïëý
óõ÷íÞ êáñäéáêÞ áíùìáëßá óôçí ôñéóùìßá 21, åßíáé ôï
áðïôÝëåóìá áðïôõ÷çìÝíçò Ýíùóçò ôùí åíäïêáñäéáêþí
äéïãêùìÜôùí, ç ïðïßá ðéèáíüí íá ïöåßëåôáé óôçí
áõîçìÝíç óõãêïëëçôéêüôçôá ôùí éíïâëáóôþí. ÅðéðëÝïí,
ç áëëïéùìÝíç óýóôáóç ôçò åîùêõôôÜñéáò ïõóßáò áðïôå-
ëåß ßóùò ôï ìç÷áíéóìü ðïõ åõèýíåôáé ãéá ôçí áõîçìÝíç
áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá óå ðëåéÜäá ãåíåôéêþí óõíäñüìùí,
ôá ïðïßá óõíïäåýïíôáé áðü äéáôáñá÷Þ óôï ìåôáâïëéóìü
ôïõ êïëëáãüíïõ (üðùò ç á÷ïíäñïãÝíåóç ôýðïõ ÉÉ, ç
áôåëÞò ïóôåïãÝíåóç ôýðïõ ÉÉ êáé ôï óýíäñïìï Nance-
Sweeney), äéáôáñá÷Þ óôïõò õðïäï÷åßò ôïõ áõîçôéêïý
ðáñÜãïíôá ôùí éíïâëáóôþí (fibroblast growth factor),
üðùò ç á÷ïíäñïðëáóßá êáé ï èáíáôçöüñïò íáíéóìüò
(thanatophoric dwarfism), Þ äéáôáñá÷Þ óôï ìåôáâïëéóìü
ôùí õðåñïîåéóùìáôßùí (üðùò ôï óýíäñïìï Zellweger).

¸íáò Üëëïò ðéèáíüò ìç÷áíéóìüò, ðïõ Ý÷åé åíï÷ï-
ðïéçèåß ãéá ôçí áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá óå Ýìâñõá
ìå óýíäñïìï Turner (45×O), åßíáé ç õðïðëáóßá ôùí
ëåìöéêþí áããåßùí. Óå öõóéïëïãéêÜ Ýìâñõá, ôá ëåìöéêÜ
áããåßá ó÷çìáôßæïíôáé áñ÷éêÜ áðü ôï ôïß÷ùìá ôùí öëå-
âþí, áëëÜ óôç óõíÝ÷åéá ç óýíäåóç ìå ôéò öëÝâåò åîáöá-
íßæåôáé êáé äçìéïõñãåßôáé ôï áíåîÜñôçôï ëåìöéêü äßêôõï,
ìå åîáßñåóç ôïõò óöáãéôéäéêïýò ëåìöéêïýò óÜêïõò, ðïõ
ðáñï÷åôåýïõí ôç ëÝìöï óôï öëåâéêü óýóôçìá. Óå
Ýìâñõá ìå áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá, Ýíáò ðéèáíüò
ìç÷áíéóìüò åßíáé ç êáèõóôåñçìÝíç Ýíùóç ôùí ëåìöéêþí
áããåßùí ìå ôï öëåâéêü óýóôçìá Þ ç ðñùôïãåíÞò áíþ-
ìáëç äéüãêùóç êáé ï ðïëëáðëáóéáóìüò ôïõò, ðïõ åìðï-
äßæåé ôçí ïìáëÞ ñïÞ ëÝìöïõ ðñïò ôéò öëÝâåò. ÌåëÝôç,
ìå áíïóïúóôï÷çìéêÝò ìåèüäïõò, ôçò êáôáíïìÞò ôùí
ëåìöéêþí áããåßùí óôï äÝñìá ôïõ áõ÷Ýíá åìâñýùí ìå
óýíäñïìï Turner, åðéâåâáßùóå õðïðëáóßá ôùí áããåßùí
áõôþí óå óýãêñéóç ìå Ýìâñõá ìå ôñéóùìßá 21, 18, 13
êáé Ýìâñõá ìå öõóéïëïãéêü êáñõüôõðï.48

7. ÕÐÅÑÇ×ÏÃÑÁÖÉÊÇ ÁÐÅÉÊÏÍÉÓÇ
ÔÏÕ ÖÕÓÉÏËÏÃÉÊÏÕ ÅÌÂÑÕÏÕ

Åíþ áñ÷éêÜ ôï õðåñç÷ïãñÜöçìá ôïõ ðñþôïõ ôñéìÞíïõ
÷ñçóéìïðïéÞèçêå ìüíï ãéá ôçí áêñéâÞ ÷ñïíïëüãçóç ôçò

êýçóçò êáé ôçí áíß÷íåõóç êáñäéáêÞò ëåéôïõñãßáò, ôá
ôåëåõôáßá äÝêá ÷ñüíéá ç ôå÷íïëïãéêÞ ðñüïäïò åðÝôñåøå
ôç ìåëÝôç ôçò áíáôïìßáò ôïõ åìâñýïõ óôï ðñþôï ôñßìçíï
êáé ôç äéÜãíùóç óõããåíþí áíùìáëéþí.

Ç åìâñõúêÞ ðåñßïäïò êáé éäéáßôåñá ç ðñþéìç (4–9
åâäïìÜäåò) åßíáé éäéáßôåñá óçìáíôéêÞ, áöïý üëá ôá
óõóôÞìáôá ó÷çìáôßæïíôáé êáé îåêéíïýí íá áíáðôýóóïíôáé
óôéò ðñþôåò åâäïìÜäåò ôçò åãêõìïóýíçò êáé, áíÜëïãá,
êáé ïé ðåñéóóüôåñåò óõããåíåßò áíùìáëßåò åìöáíßæïíôáé
êáôÜ ôç äéÜñêåéá áõôÞò ôçò ðåñéüäïõ.

Õðåñç÷ïãñáöéêÝò ìåëÝôåò49–52 ìå äéáêïëðéêü õðåñç÷ï-
ãñÜöçìá óôéò 4–12 åâäïìÜäåò ðåñéãñÜöïõí ôï êýçìá
ùò åîÞò: ï óÜêïò ôçò êýçóçò åßíáé ïñáôüò áðü ôéò 4
åâäïìÜäåò êáé 3 çìÝñåò. Ï ëåêéèéêüò áóêüò (yolk sac)
åìöáíßæåôáé óôéò 5 åâäïìÜäåò êáé åßíáé ðÜíôá ðáñþí óôéò
5 åâäïìÜäåò êáé 4 çìÝñåò. Ï åìâñõúêüò ðüëïò åßíáé
ïñáôüò äßðëá óôï ëåêéèéêü áóêü êáé ç êáñäéáêÞ ëåé-
ôïõñãßá ìðïñåß íá åßíáé åìöáíÞò. Óôï ôÝëïò ôçò 5çò
åâäïìÜäáò, ç êáñäéáêÞ óõ÷íüôçôá åßíáé ðåñßðïõ 100
ðáëìïß/min. Ôçí 6ç åâäïìÜäá, ôï êåöáëïõñáßï ìÞêïò
ôïõ åìâñýïõ (CRL) åßíáé 4–8 mm. Ï åìâñõúêüò ðüëïò,
ï ëåêéèéêüò áóêüò êáé ç êáñäéáêÞ ëåéôïõñãßá åßíáé ðÜíôá
ïñáôÜ êáé ç áìíéáêÞ êïéëüôçôá ìðïñåß íá äéáãñÜöåôáé
óáí ìéá ëåðôÞ ìåìâñÜíç ãýñù áðü ôï Ýìâñõï. Óôï ôÝëïò
ôçò åâäïìÜäáò áõôÞò, ç êïéëüôçôá ôïõ ñïìâåãêåöÜëïõ
(ñïìâïåéäÞò åãêÝöáëïò, rhombencephalon) åìöáíßæåôáé
ùò ìéá ìéêñÞ õðïç÷ïãåíÞò ðåñéï÷Þ óôï êåöáëéêü Üêñï
ôïõ åìâñýïõ. Ôçí 7ç åâäïìÜäá, ôï êåöáëïõñáßï ìÞêïò
åßíáé 9–14 mm êáé ç êáñäéáêÞ óõ÷íüôçôá áõîÜíåôáé áðü
130–160 ðáëìïýò/min. Óôï êåöáëéêü Üêñï ôïõ åìâñýïõ
åìöáíßæïíôáé õðïç÷ïãåíåßò ðåñéï÷Ýò óôïí áíáðôõó-
óüìåíï åãêÝöáëï. Åßíáé ïé êïéëüôçôåò ôïõ ñïìâåãêåöÜ-
ëïõ (ìåëëïíôéêÜ, ãÝöõñá êáé ðáñåãêåöáëßäá), ôïõ
ìåóåãêåöÜëïõ (mesencephalon· ìåëëïíôéêÜ, ðåñéï÷Þ
ôùí åãêåöáëéêþí ðõñÞíùí), ôïõ äéåãêåöÜëïõ (dien-
cephalon· ìåëëïíôéêÜ, 3ç êïéëßá, èÜëáìïò êáé õðïèÜ-
ëáìïò) êáé ôùí ðëáãßùí êïéëéþí. Ï ïìöÜëéïò ëþñïò åßíáé
âñá÷ýò êáé óôçí åßóïäü ôïõ óôçí êïéëßá öáßíåôáé
äéåõñõóìÝíïò êáé õðåñç÷ïãåíÞò. Áõôü åßíáé ôï ðñþôï
óçìåßï åãêïëåáóìïý ôïõ åíôÝñïõ óôïí ïìöÜëéï ëþñï.
Ôá Üêñá áñ÷ßæïõí íá åìöáíßæïíôáé ùò âñá÷åßåò ðñïåîï-
÷Ýò. Ôçí 8ç åâäïìÜäá, ôï êåöáëïõñáßï ìÞêïò åßíáé
15–22 mm, ïé åãêåöáëéêÝò êïéëüôçôåò (åãêåöáëéêÜ
êõóôßäéá) ìåãáëþíïõí, ôá çìéóöáßñéá äéåõñýíïíôáé êáé
ôá ÷ïñéïåéäÞ ðëÝãìáôá ãßíïíôáé ïñáôÜ ùò ìéêñÝò õðåñç-
÷ïãåíåßò ðåñéï÷Ýò. Ç êáñäéáêÞ óõ÷íüôçôá åßíáé ðåñßðïõ
160 ðáëìïß/min êáé ç êáñäéÜ êáôáëáìâÜíåé ðåñéóóüôåñï
áðü ôï 50% ôçò èùñáêéêÞò êïéëüôçôáò. Åíßïôå, åßíáé
ïñáôÞ ç äéáßñåóç óå êüëðïõò êáé êïéëßåò. Ôçí 9ç
åâäïìÜäá, ôï êåöáëïõñáßï ìÞêïò åßíáé 23–31 mm, ôï
óþìá ëáìâÜíåé åëëåéøïåéäÝò ó÷Þìá, ôï êåöÜëé åßíáé
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Üíéóá ìåãÜëï óå ó÷Ýóç ìå ôï óþìá êáé ôá ðÝëìáôá
åöÜðôïíôáé óôç ìÝóç ãñáììÞ. Ôá ÷ïñéïåéäÞ ðëÝãìáôá
åßíáé åìöáíÞ êáé êáôáëáìâÜíïõí ôï ìåãáëýôåñï ìÝñïò
ôùí ðëáãßùí êïéëéþí. Ï åãêåöáëéêüò öëïéüò åßíáé ëåðôüò
êáé õðïç÷ïãåíÞò. Ôá ðáñåãêåöáëéäéêÜ çìéóöáßñéá
áñ÷ßæïõí íá äéáêñßíïíôáé áõôÞ ôçí åâäïìÜäá. Áðü ôï
ôÝëïò ôçò 8çò åâäïìÜäáò ôï Ýíôåñï åãêïëåÜæåôáé óôçí
ïìöáëßäá êáé öáßíåôáé õðåñç÷ïãñáöéêÜ ùò ìéá ìåãÜëç
õðåñç÷ïãåíÞò ìÜæá. Ôï óôïìÜ÷é áðåéêïíßæåôáé ðñéí áðü
ôç 10ç åâäïìÜäá óôï 75% ôùí ðåñéðôþóåùí.

Óôçí üøéìç åìâñõúêÞ ðåñßïäï (10ç êáé 11ç åâäïìÜäá)
ôï êåöáëïõñáßï ìÞêïò åßíáé 32–54 mm. Ôï Ýìâñõï
ðáßñíåé ðåñéóóüôåñï áíèñþðéíï ó÷Þìá êáé ôï óþìá
ìåãáëþíåé óå ìÞêïò, ðáñüëï ðïõ ôï êåöÜëé åßíáé áêüìç
Üíéóá ìåãÜëï, ìå ðñïôåôáìÝíï ìÝôùðï êáé åõèý éíßï. Ôçí
ðåñßïäï áõôÞ áñ÷ßæïõí íá ó÷çìáôßæïíôáé ôá ïóôÜ ôïõ
êñáíßïõ. Ç ïóôåïðïßçóç áñ÷ßæåé áðü ôï éíéáêü ïóôü óôéò
11 åâäïìÜäåò ðåñßðïõ. Ï åãêåöáëéêüò öëïéüò Ý÷åé
ðÜ÷ïò ðåñß ôï 1 mm óôï ôÝëïò ôïõ ðñþôïõ ôñéìÞíïõ. Ïé
ðëÜãéåò êïéëßåò ãåìßæïõí ôï ðñüóèéï ìÝñïò ôçò êåöáëÞò
êáé êáëýðôïõí ôï äéåãêÝöáëï. Ï ìåóåãêÝöáëïò ìåôáôï-
ðßæåôáé óôï êÝíôñï ôïõ åãêåöÜëïõ, ç 3ç êïéëßá, ìåôÜ áðü
ðáñïäéêÞ äéåýñõíóç, óìéêñýíåôáé êáé ôá ðáñåãêå-
öáëéäéêÜ çìéóöáßñéá åíþíïíôáé óôï ìÝóï óôéò 11–12
åâäïìÜäåò. Ç Ýíáñîç ôçò ïóôåïðïßçóçò ôçò óðïíäõëéêÞò
óôÞëçò ãßíåôáé óôï ôÝëïò ôïõ ðñþôïõ ôñéìÞíïõ. Ç
êáñäéáêÞ óõ÷íüôçôá áñ÷ßæåé íá ìåéþíåôáé óôïõò 165
ðáëìïýò/min ðåñßðïõ óôï ôÝëïò ôçò 11çò åâäïìÜäáò.
Ôç 10ç åâäïìÜäá äéáêñßíåôáé ç êßíçóç ôùí
êïëðïêïéëéáêþí âáëâßäùí êáé ôï êïëðïêïéëéáêü
äéÜöñáãìá êáé óôï ôÝëïò ôçò 11çò åâäïìÜäáò äéáêñßíïí-
ôáé üëïé ïé êáñäéáêïß ó÷çìáôéóìïß. Ï ìÝãéóôïò åãêïëåá-
óìüò ôïõ åíôÝñïõ áðåéêïíßæåôáé óôçí áñ÷Þ ôçò 10çò
åâäïìÜäáò êáé ç åðéóôñïöÞ ôïõ åíôÝñïõ óôçí êïéëéáêÞ
êïéëüôçôá áñ÷ßæåé óôéò 10 åâäïìÜäåò êáé 4 çìÝñåò êáé
ïëïêëçñþíåôáé óôéò 11 åâäïìÜäåò êáé 5 çìÝñåò. Ôï
óôïìÜ÷é öáßíåôáé óå üëá ôá Ýìâñõá ðñéí áðü ôï ôÝëïò
ôçò 11çò åâäïìÜäáò.

8. ÁÍÁÔÏÌÉÊÅÓ ÁÍÙÌÁËÉÅÓ ÓÔÉÓ 11–14 ÅÂÄÏÌÁÄÅÓ

ÌåëÝôåò óå Ýãêõåò õøçëïý êáé ÷áìçëïý êéíäýíïõ
Ýäåéîáí üôé ôï õðåñç÷ïãñÜöçìá óôéò 11–14 åâäïìÜäåò
ðñïóöÝñåé ôç äõíáôüôçôá ðñþéìçò äéÜãíùóçò ãéá
ðëåéÜäá óõããåíþí áíùìáëéþí. 21,33,53,54 Ïé Economides êáé
Braithwaite åîÝôáóáí 1.632 Ýìâñõá óôéò 12–13
åâäïìÜäåò êýçóçò êáé âñÞêáí üôé ç åõáéóèçóßá ôïõ
õðåñç÷ïãñáöÞìáôïò ðñþôïõ ôñéìÞíïõ ãéá äéÜãíùóç
óõããåíþí áíùìáëéþí åßíáé 50%, åíþ óå óõíäõáóìü ìå

õðåñç÷ïãñÜöçìá óôéò 20 åâäïìÜäåò äéÝãíùóáí óõíïëé-
êÜ 82% ôùí áíùìáëéþí óå áõôüí ôïí ðëçèõóìü ÷áìçëïý
êéíäýíïõ.

8.1. Áêñáíßá/áíåãêåöáëßá (acrania/anencephaly)

H äéÜãíùóç ôçò áíåãêåöáëßáò óôï äåýôåñï êáé ôñßôï
ôñßìçíï âáóßæåôáé óôçí Ýëëåéøç êñáíßïõ êáé åãêåöáëéêþí
çìéóöáéñßùí. ÌåëÝôåò óå æþá Ýäåéîáí üôé ç Ýëëåéøç
êñáíßïõ ïäçãåß óå ðñïïäåõôéêÞ åêöýëéóç êáé êáôáóôñï-
öÞ ôçò åãêåöáëéêÞò ïõóßáò, åíþ óå õðåñç÷ïãñáöéêÝò
ìåëÝôåò äéáðéóôþèçêå üôé ôï ßäéï óõìâáßíåé êáé óôá
áíèñþðéíá Ýìâñõá, þóôå ç áêñáíßá íá åîåëßóóåôáé óå
åîåãêåöáëßá (exencephaly) êáé ôåëéêÜ óå áíåãêåöá-
ëßá.38,55 ¸ôóé, óôï ðñþôï ôñßìçíï, ôï ðáèïãíùìïíéêü
åýñçìá åßíáé ç Ýëëåéøç ôïõ êñáíßïõ (áêñáíßá), åíþ ï
åãêÝöáëïò ìðïñåß íá åìöáíßæåôáé öõóéïëïãéêüò Þ óå
äéÜöïñá óôÜäéá åêöýëéóçò êáé êáôáóôñïöÞò.

Óå ìéá ðïëõêåíôñéêÞ ìåëÝôç äéáëïãÞò ðëçèõóìïý
åîåôÜóôçêáí ðåñßðïõ 54.000 Ýìâñõá óôï ðñþôï ôñßìçíï
êáé âñÝèçêáí 47 áíåãêÝöáëá Ýìâñõá, 3 áðü ôá ïðïßá
óå äßäõìåò êõÞóåéò.56 Óôçí ðñþôç öÜóç ôçò ìåëÝôçò,
áíåãêåöáëßá äéáãíþóôçêå óùóôÜ óôï ðñþôï ôñßìçíï óå
23 áðü ôá 31 ðåñéóôáôéêÜ (74%). Óôç äåýôåñç öÜóç, áöïý
ïé õðåñç÷ïãñáöéóôÝò åíçìåñþèçêáí ãéá ôç äéáöïñåôéêÞ
õðåñç÷ïãñáöéêÞ åéêüíá ôçò áíåãêåöáëßáò óôï ðñþôï óå
ó÷Ýóç ìå ôï äåýôåñï ôñßìçíï, êáé ôá 16 ðåñéóôáôéêÜ
áíåãêåöáëßáò äéáãíþóôçêáí óùóôÜ óôï ðñþôï ôñßìçíï.

8.2. Ïëïðñïóåãêåöáëßá (holoprosencephaly)

Ç óðÜíéá áëëÜ ðïëý óïâáñÞ áõôÞ êáôÜóôáóç
áíôéðñïóùðåýåé Ýíá öÜóìá áíùìáëéþí óôç äéáßñåóç ôïõ
ðñïóåãêåöÜëïõ (ðñïóèßïõ åãêåöÜëïõ, prosencephalon).
Äéáêñßíïíôáé 3 ôýðïé (Üëïâïò, çìßëïâïò êáé ëïâþäçò),
áíÜëïãá ìå ôç âáñýôçôá ôçò âëÜâçò. ÕðÜñ÷åé óôåíÞ
óõó÷Ýôéóç ìå ÷ñùìïóùìéêÝò (ôñéóùìßá 18 êáé 13) êáé
áíáôïìéêÝò áíùìáëßåò (éäéáßôåñá óôï ðñüóùðï). Ç
äéÜãíùóç ôçò áëüâïõ ïëïðñïóåãêåöáëßáò Ý÷åé áíáêïé-
íùèåß óå Ýìâñõá ôïõ ðñþôïõ ôñéìÞíïõ (áðü ôéò 10
åâäïìÜäåò) êáé âáóßæåôáé óôçí áðåéêüíéóç ìïíÞò êïéëßáò
ìå Ýíùóç ôùí èáëÜìùí.38,55 Ïé Snidjers et al äçìïóßåõóáí
ôá õðåñç÷ïãñáöéêÜ åõñÞìáôá óå 46 Ýìâñõá ìå ôñéóùìßá
13 óôéò 10–14 åâäïìÜäåò, ôá ïðïßá ðåñéåëÜìâáíáí
áõîçìÝíç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá (76% ôùí ðåñéðôþóåùí),
ôá÷õêáñäßá (64%), ïëïðñïóåãêåöáëßá (24%) êáé
åîüìöáëï (10%).27 Óå äýï ìåëÝôåò äéáëïãÞò ðëçèõóìïý
ãéá áíáôïìéêÝò áíùìáëßåò ìå õðåñç÷ïãñÜöçìá óôï
ðñþôï ôñßìçíï, óå 1.632 êáé 3.991 Ýãêõåò, áíôßóôïé÷á,
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äéáðéóôþèçêå áðü Ýíá ðåñéóôáôéêü áëüâïõ ïëïðñïóåãêå-
öáëßáò óå êÜèå ìåëÝôç.33,53 Ç äéÜãíùóç Ýãéíå óùóôÜ óôï
ðñþôï ôñßìçíï óôçí ðñþôç ìåëÝôç, áëëÜ ü÷é óôç äåýôåñç.

8.3. Äéó÷éäÞò ñÜ÷ç (spina bifida)

Ç ó÷åôéêÜ óõ÷íÞ áõôÞ óõããåíÞò áíùìáëßá ïöåßëåôáé
óå áðïôõ÷ßá óýãêëåéóçò ôïõ íåõñéêïý óùëÞíá, ðïõ öõ-
óéïëïãéêÜ óõìâáßíåé ôçí 6ç åâäïìÜäá, åíþ ç ïóôåï-
ðïßçóç ôçò óðïíäõëéêÞò óôÞëçò áñ÷ßæåé ôç 10ç åâäïìÜäá
ôçò êýçóçò. Ïé Braithwaite et al áíáêïßíùóáí üôé, ìå
óõíäõáóìü äéáêïéëéáêïý êáé äéáêïëðéêïý õðåñç÷ïãñá-
öÞìáôïò, åîÝôáóáí åðéôõ÷þò ôïõò óðïíäýëïõò êáé ôï
äÝñìá ðïõ êáëýðôåé ôç óðïíäõëéêÞ óôÞëç óôéò 12–13
åâäïìÜäåò.57

Ç ðáñáôÞñçóç üôé ç äéó÷éäÞò ñÜ÷ç óõíïäåýåôáé óôç
óõíôñéðôéêÞ ðëåéïøçößá ôùí ðåñéðôþóåùí áðü åõñÞìáôá
óôçí ðáñåãêåöáëßäá (óçìåßï ìðáíÜíáò, banana sign) êáé
óôï ó÷Þìá ôïõ êñáíßïõ (óçìåßï ëåìïíéïý, lemon sign),
êáèéÝñùóå ôï õðåñç÷ïãñÜöçìá ùò âáóéêÞ åîÝôáóç ãéá
ôç äéÜãíùóç ôçò äéó÷éäïýò ñÜ÷çò, áíôéêáèéóôþíôáò ôçí
áìíéïêÝíôçóç. Ç äéÜãíùóç ôçò áíùìáëßáò áõôÞò Ý÷åé
áíáêïéíùèåß óôï ðñþôï ôñßìçíï áðü ôéò 10 åâäï-
ìÜäåò. 38,55 ÅíäéáöÝñïí ðáñïõóéÜæåé ôï ãåãïíüò üôé ôá äýï
äéáãíùóôéêÜ óçìåßá ôïõ äåõôÝñïõ ôñéìÞíïõ åßíáé
ðáñüíôá Þäç áðü ôï ðñþôï ôñßìçíï, ôïõëÜ÷éóôïí óå
ïñéóìÝíåò ðåñéðôþóåéò äéó÷éäïýò ñÜ÷çò. Óå ìéá ìåëÝôç
äéáëïãÞò ðëçèõóìïý ãéá áíáôïìéêÝò áíùìáëßåò óôéò
11–14 åâäïìÜäåò, 5 áðü ôá 6 ðåñéóôáôéêÜ äéáãíþóôçêáí
åðéôõ÷þò óôï ðñþôï ôñßìçíï.33 Ùóôüóï, óå äýï Üëëåò
áíÜëïãåò ìåëÝôåò, ôï õðåñç÷ïãñÜöçìá óôï ðñþôï
ôñßìçíï áðÝôõ÷å íá äéáãíþóåé äýï óõíïëéêÜ ðåñéóôáôéêÜ
(áðü Ýíá óå êÜèå ìåëÝôç).21,53

8.4. ÊáñäéáêÝò áíùìáëßåò

Ïé óõããåíåßò êáñäéïðÜèåéåò åßíáé ïé óõ÷íüôåñåò
óõããåíåßò áíáôïìéêÝò áíùìáëßåò êáé ç óõ÷íüôçôÜ ôïõò
óôç ãÝííçóç áíÝñ÷åôáé óå 5–10:1000. Áðü áõôÝò, ïé ìéóÝò
ðåñßðïõ åßíáé áóõìðôùìáôéêÝò (åëÜóóïíåò) êáé ïé Üëëåò
ìéóÝò åßíáé èáíáôçöüñåò Þ ÷ñåéÜæïíôáé ÷åéñïõñãéêÞ
áíôéìåôþðéóç (ìåßæïíåò). Åðéôõ÷Þò åîÝôáóç ôùí ôåóóÜñùí
êïéëïôÞôùí ôçò êáñäéÜò (4-chamber view) åßíáé äõíáôÞ
óôï õðåñç÷ïãñÜöçìá ðñþôïõ ôñéìÞíïõ.58 ÐïëëÝò
óõããåíåßò áíùìáëßåò ôçò êáñäéÜò êáé ôùí ìåãÜëùí
áããåßùí Ý÷ïõí äéáãíùóôåß åðéôõ÷þò óôï ðñþôï ôñßìçíï,
üðùò êïëðïêïéëéáêü Ýëëåéììá, Ýëëåéììá äéáêïéëéáêïý
äéáöñÜãìáôïò, ôåôñáëïãßá Fallot, Ýêôïðç êáñäéÜ,
ðáñáìïíÞ áñ÷Ýãïíïõ áñôçñéáêïý êïñìïý, äåîéïêáñäßá,
óýíäñïìï Uhl êáé ìïíÞñçò êïéëßá.38,55,59 Óå ðïëëÜ áðü
áõôÜ ôá Ýìâñõá ç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá Þôáí áõîçìÝíç.
Óå ìéá ìåëÝôç äéáëïãÞò ðëçèõóìïý õøçëïý êéíäýíïõ

ìå õðåñç÷ïãñÜöçìá ðñþôïõ ôñéìÞíïõ, ïé Gembruch et
al äéÝãíùóáí 9 áðü ôá 10 Ýìâñõá ìå óõããåíÞ êáñäéáêÞ
áíùìáëßá.58 Ç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá Þôáí áõîçìÝíç óôéò
8 áðü ôéò 10 ðåñéðôþóåéò.58

8.5. Åîüìöáëïò (exomphalos)

Åßíáé ìéá ó÷åôéêÜ óõ÷íÞ óõããåíÞò áíùìáëßá êáé ç
õðåñç÷ïãñáöéêÞ äéÜãíùóç âáóßæåôáé óôçí áðåéêüíéóç
÷Üóìáôïò óôï ðñüóèéï êïéëéáêü ôïß÷ùìá, áðü ôï ïðïßï
ðñïâÜëëåé óÜêïò ðïõ ðåñéÝ÷åé åíäïêïéëéáêÜ óðëÜ÷íá,
åíþ ç ïìöáëßäá åéóÝñ÷åôáé óôçí êïñõöÞ ôïõ óÜêïõ.
Ìðïñåß íá óõíäõÜæåôáé ìå Üëëåò áíáôïìéêÝò êáé
÷ñùìïóùìéêÝò áíùìáëßåò, óõíÞèùò ôñéóùìßá 18. ¼ðùò
ðñïáíáöÝñèçêå, ï åãêïëåáóìüò ôïõ åíôÝñïõ åßíáé
öõóéïëïãéêü åýñçìá ìÝ÷ñé ôéò 11 åâäïìÜäåò, áí üìùò
ôï Ýíôåñï äåí åðéóôñÝøåé óôçí êïéëéáêÞ êïéëüôçôá ìÝ÷ñé
ôï ôÝëïò ôçò 11çò åâäïìÜäáò, ðñüêåéôáé ãéá åîüìöáëï.
Ç ðáñïõóßá Þðáôïò óôï óÜêï áðïôåëåß ðÜíôá ðáèï-
ëïãéêü åýñçìá. Ç äéÜãíùóç ôïõ åîïìöÜëïõ Ý÷åé áíá-
êïéíùèåß óå áñêåôÜ ðåñéóôáôéêÜ óôï ðñþôï ôñßìçíï êáé,
óõãêåêñéìÝíá, áðü ôéò 11 åâäïìÜäåò ãéá åîüìöáëï ðïõ
ðåñéÝ÷åé Þðáñ.38,55

Ïé Van Zalen-Sprock et al äçìïóßåõóáí ôá åõñÞìáôÜ
ôïõò óå 14 ðåñéóôáôéêÜ ìå åîüìöáëï óôéò 11–14
åâäïìÜäåò.60 Ç áõ÷åíéêÞ äéáöÜíåéá Þôáí áõîçìÝíç óå
8 ðåñéðôþóåéò êáé ïé 7 áðü áõôÝò åß÷áí ÷ñùìïóùìéêÞ
áíùìáëßá, êõñßùò ôñéóùìßá 18. Ôï ðåñéå÷üìåíï ôïõ
åîïìöÜëïõ Þôáí ìüíï Ýíôåñï óôá Ýìâñõá ìå ÷ñùìï-
óùìéêÞ áíùìáëßá, åíþ óôá Ýìâñõá ìå öõóéïëïãéêü
êáñõüôõðï óõ÷íÜ óõíõðÞñ÷å Þðáñ.

Óå ìéá ìåëÝôç äéáëïãÞò ðëçèõóìïý õøçëïý êéíäýíïõ
ãéá óõããåíåßò áíùìáëßåò êáé óå äýï ìåëÝôåò ðëçèõóìïý
÷áìçëïý êéíäýíïõ õðÞñ÷áí óõíïëéêÜ 6 ðåñéðôþóåéò
åîïìöÜëïõ êáé üëåò äéáãíþóôçêáí óôï ðñþôï ôñß-
ìçíï.21,53,54 Óå ìéá Üëëç ìåëÝôç äéáëïãÞò ìå õðåñç-
÷ïãñÜöçìá óôéò 11–14 åâäïìÜäåò åîåôÜóôçêáí 15.726
Ýìâñõá êáé âñÝèçêáí 18 ðåñéðôþóåéò åîïìöÜëïõ. 61 Ï
êáñõüôõðïò Þôáí öõóéïëïãéêüò óå åðôÜ ðåñéðôþóåéò êáé
óôéò Üëëåò õðÞñ÷å ôñéóùìßá 18, 13 Þ ôñéðëïåéäßá. Ç
ìåëÝôç áõôÞ Ýäåéîå üôé ç óõ÷íüôçôá ôïõ åîïìöÜëïõ åßíáé
áõîçìÝíç óôï ðñþôï ôñßìçíï, ëüãù éó÷õñÞò óõó÷Ýôéóçò
ìå èáíáôçöüñåò ÷ñùìïóùìéêÝò áíùìáëßåò.

8.6. Ãáóôñüó÷éóç (gastroschisis)

Åßíáé ðåñßðïõ åîßóïõ óõ÷íÞ óôç ãÝííçóç üóï êáé ï
åîüìöáëïò. Ï åãêïëåáóìüò ôïõ åíôÝñïõ óôç ãáóôñü-
ó÷éóç ãßíåôáé ìÝóù åíüò ðïëý ìéêñïý åëëåßììáôïò ôïõ
êïéëéáêïý ôïé÷þìáôïò, óõíÞèùò äåîéÜ áðü ôçí åßóïäï
ôïõ ïìöáëßïõ ëþñïõ óôçí êïéëéÜ. Ç ðñïãåííçôéêÞ äéÜ-
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The 11–14 week scan
A.P. SOUKA

Harris Birthright Research Centre for Fetal Medicine, King’s College Hospital, Denmark Hill,
London, UK

Archives of  Hel lenic Medicine 2000, 17(5):463–476

The 11–14 week scan offers the opportunity for early assessment of risk of chromosomal abnormality by mea -
suring nuchal translucency and enables the early diagnosis of major structural defects. The nuchal translucen-
cy measurement is a sensitive and accurate method of screening for chromosomal abnormalities. The sensitiv-
ity of the test for trisomy 21 is about 80% for a 5% screen positive rate. It is likely that the sensitivity can in-
crease to about 90% for the same screen positive rate by adding the measurement of maternal serum hCG and
PAPP-A. Increased nuchal translucency is also associated with other chromosomal abnormalities and the sen-
sitivity is 75% for trisomy 18, 72% for trisomy 13 and 87% for Turner syndrome for a screen positive rate of
5%. Fetuses with increased nuchal translucency have a higher rate of intrauterine death and are at increased
risk for heart defects, other structural anomalies and genetic syndromes. Using a nuchal translucency measure-
ment above the 95th centile as a screening test for congenital heart defects achieves a sensitivity of about 55%.
The etiology of increased nuchal translucency is complex. Possible factors include heart abnormalities in com -
bination with the unique first trimester hemodynamics, thoracic compression, impaired venous return, reduced
fetal movements, abnormal lymphatic development and altered composition of collagen. A wide spectrum of
structural defects has been diagnosed by ultrasound in the first trimester and some of these are associated with
increased nuchal  translucency. Screening studies for diagnosis of structural anomalies in the first trimester in
low risk antenatal populations by ultrasound at 11–14 weeks have shown a detection rate of 50% for major ab-
normalities.

ABSTRACT

Key words: Chromosomal abnormalities, Nuchal translucency, First trimester

ãíùóç âáóßæåôáé óôçí áðåéêüíéóç öõóéïëïãéêÞò ïìöáëß-
äáò êáé åëßêùí åíôÝñïõ ðïõ åðéðëÝïõí åëåýèåñá óôï
áìíéáêü õãñü. Ç ãáóôñüó÷éóç óðÜíéá óõó÷åôßæåôáé ìå
÷ñùìïóùìéêÝò áíùìáëßåò. Ç äéÜãíùóÞ ôçò Ý÷åé áíáêïé-
íùèåß óôï ðñþôï ôñßìçíï, áðü ôéò 12 åâäïìÜäåò.38,55

8.7. Ìåãáêýóôç (megacystis)

Ç ïõñïäü÷ïò êýóôç åßíáé ðÜíôá ïñáôÞ óå Ýìâñõá
ìåãáëýôåñá áðü 67 mm êáé óå ðåñßðïõ 90% ôùí
åìâñýùí ìÞêïõò 38–67 mm. 38,62 Óå çëéêßá êýçóçò 11–14
åâäïìÜäùí, ç äéÜìåôñüò ôçò äåí õðåñâáßíåé öõóéï-
ëïãéêÜ ôá 6 mm.38,62 ÄéáôåôáìÝíç ïõñïäü÷ïò êýóôç óôï
ðñþôï ôñßìçíï Ý÷åé ðåñéãñáöåß óôç âéâëéïãñáößá óå
Ýìâñõá ìå áðïöñáêôéêÞ ïõñïðÜèåéá (óõíÞèùò ëüãù
áðüöñáîçò Þ áôñçóßáò ôçò ïõñÞèñáò), óïâáñÞ íåöñéêÞ
âëÜâç êáé áôñïöéêÜ êïéëéáêÜ ôïé÷þìáôá (prune belly
syndrome).38,55

Óå ìéá ìåëÝôç äéáëïãÞò ðëçèõóìïý õøçëïý êéíäýíïõ
ãéá óõããåíåßò áíùìáëßåò, óôéò 10–13 åâäïìÜäåò
åîåôÜóôçêáí 622 Ýãêõåò êáé âñÝèçêáí äýï ðåñéóôáôéêÜ
ìåãáêýóôçò ëüãù áðüöñáîçò ôçò ïõñÞèñáò, ôá ïðïßá
äéáãíþóôçêáí óôï ðñþôï ôñßìçíï.54 Óå ìéá Üëëç ìåëÝôç
äéáëïãÞò ðëçèõóìïý ãéá ÷ñùìïóùìéêÝò áíùìáëßåò ìå

õðåñç÷ïãñÜöçìá óôéò 11–14 åâäïìÜäåò, åîåôÜóôçêáí
24.492 Ýìâñõá.62 Ìåãáêýóôç äéáãíþóôçêå óå 15 Ýìâñõá
(ðåñßðïõ 1:600) êáé ç äéÜìåôñïò ôçò êýóôçò Þôáí 8–32
mm. Ç ïìÜäá ìå Þðéïõ êáé ìÝôñéïõ âáèìïý äéÜôáóç ôçò
êýóôçò (8–12 mm) åß÷å êáëÞ ðñüãíùóç êáé óôçí
ðëåéïøçößá ôùí åìâñýùí ç êýóôç åðáíÞëèå ðñïïäåõôéêÜ
óôï öõóéïëïãéêü ìÝãåèïò, ÷ùñßò íá åðçñåáóôåß ç
íåöñéêÞ ëåéôïõñãßá. Ùóôüóï, óôçí ïìÜäá áõôÞ õðÞñ÷áí
ôñßá ðåñéóôáôéêÜ ìå ðáèïëïãéêü êáñõüôõðï. Ôá Ýìâñõá
ìå óïâáñÞ äéÜôáóç ôçò êýóôçò (>17 mm) åß÷áí êáêÞ
ðñüãíùóç êáé ç ìåãáêýóôç åîåëß÷èçêå óå áðïöñáêôéêÞ
ïõñïðÜèåéá êáé íåöñéêÞ äõóðëáóßá.62

¢ëëåò óðÜíéåò óõããåíåßò áíùìáëßåò, ðïõ ç äéÜãíùóÞ
ôïõò Ý÷åé áíáêïéíùèåß õðåñç÷ïãñáöéêÜ óôï ðñþôï ôñß-
ìçíï, åßíáé åãêåöáëïêÞëç, óýíäñïìï Meckel-Gruber, õ-
äñïêÝöáëïò, áíùìáëßá ôýðïõ Dandy-Walker, õäñáíåãêå-
öáëßá, éíéåãêåöáëßá (iniencephaly), ðïëõêõóôéêïß íåöñïß
ðáéäéêïý ôýðïõ (infantile polycystic kidneys), ðïëõêõóôéêÞ
äõóðëáóôéêÞ íüóïò ôùí íåöñþí (multicystic dysplastic kid-
neys), óåéñçíïìÝëéá (sirenomelia, caudal regression syn-
drome), áíùìáëßá ôïõ ðñïóèßïõ êïéëéáêïý ôïé÷þìáôïò
(body stalk anomaly) êáé óêåëåôéêÜ óýíäñïìá (áôåëÞò
ïóôåïãÝíåóç, á÷ïíäñïãÝíåóç, öùêïìÝëéá, ðßí. 2). 38,55
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