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Δηδηθεπόκελνο Υεηξνπξγηθήο 

 

Αζήλα, Διιάδα 

Μαξ.2017 - ζήκεξα 

 

Πεηξαηάο, Διιάδα 

Ηαλ.2016 – Ννεκ. 2016 

 

Αζήλα, Διιάδα 

Οθη 2015 - Οθη 2017 

 

 

Αζήλα, Διιάδα 

Ηαλ. 2015 – Ννεκ. 2015 

Ηαηξηθή ΢ρνιή Δζληθνύ θαη Καπνδηζηξηαθνύ Παλεπηζηεκίνπ Αζελώλ 

(Βαζκόο Πηπρίνπ: "Λίαλ Καιώο" 8,00/10) 

Αζήλα, Διιάδα 

΢επ. 2008 - Ηνπλ. 2014 

 

SHAPE American High School 

(Βαζκόο Απνιπηεξίνπ: "Άξηζηα" 20/20) 

 

Mons, Belgium 

Αύγ.2006 - Ηνπλ. 2008 

  

 

΢ΔΜΗΝΑΡΗΑ-΢ΤΝΔΓΡΗΑ  

30
ν
 Παλειιήλην ΢πλέδξην Υεηξνπξγηθήο 

 

6ν Παλειιήλην ΢πλέδξην Διιεληθήο Δηαηξείαο Υεηξνπξγηθήο Παρένο Δληέξνπ  

 

 

 

43
ν
  Παλειιήλην ΢πλέδξην Δλδνθξηλνινγίαο 

 

 

Advanced Trauma Life Support (ATLS) 

 

 

 

Advanced Trauma Life Support (ALS) 

 

 

 

5ν Παλειιήλην ΢πλέδξην Γπλαηθνινγηθήο  Δλδνζθόπεζεο 

 

 

 

Θεο/ληθε, Διιάδα 

Ννεκ 2016 

 

 

Royal Olympic, Αζήλα 

Απξ.2016 

 

 

Divani Caravel, Αζήλα 

Μαξ. 2016 

 

Αζήλα, Διιάδα 

Γεθ. 2015 

 

 

 Αζήλα, Διιάδα 

Οθη. 2015 

 

 

Αίγιε Εαππείνπ, Αζήλα 

Φεβ. 2015 
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Παλειιήληεο Ζκεξίδεο Πξσηνβάζκηαο Φξνληίδαο "Γ. Παπαδάθεο" 

 

 

 

 

5ν Παλειιήλην ΢πλέδξην Γπλαηθνινγηθήο Δλδνθξηλνινγίαο                               

 

 

Divani Caravel, Αζήλα 

Φεβ. 2015 

 

 

 

Αίγιε Εαππείνπ, Αζήλα 

Ηαλ. 2015 

 

 

6ν Μεηεθπαηδεπηηθό ΢εκηλάξην Κιηληθήο  θαη Δξεπλεηηθήο Ογθνινγίαο 

 

Hilton, Αζήλα 

Ηαλ. 2015 

 

5ν Θεσξεηηθό θαη Πξαθηηθό ΢εκηλάξην Δλδνζθνπηθήο Υεηξνπξγηθήο ζηε Γπλαηθνινγία 

 

 

Ννζ. "Αιεμάλδξα", Αζήλα 

Ννε. 2014 

 

2ν ΢πλέδξην Γηαηήξεζεο Γνληκόηεηαο ζε γπλαίθεο κε Γπλαηθνινγηθό Καξθίλν 

 

 

Hilton, Αζήλα 

Οθη. 2014 

 

Basic Life Support 

 

 

Surgical Skills for Students - RCS Education Programme 

 

Αζήλα, Διιάδα 

΢επ. 2014 

 

Λνλδίλν, Αγγιία 

Γεθ. 2013 

 

Νενπιάζκαηα Γαζηξεληεξηθνύ ΢πζηήκαηνο 

 

Ννζ. "Αξεηαίεην", Αζήλα 

Οθη. 2013 

 

17ν Δπηζηεκνληθό ΢πλέδξην Φνηηεηώλ Ηαηξηθήο Διιάδαο 

 

 

 

Ζξάθιεην, Κξήηε 

Μάηνο 2011 

 

  

ΔΠΗ΢ΣΖΜΟΝΗΚΔ΢ ΔΡΓΑ΢ΗΔ΢  
 

΢πζρέηηζε ζεηξάο Παξαγόλησλ Κηλδύλνπ Με ΢πγθεθξηκέλα Ηζηνινγηθα θαη Οξκνληθά 

Υαξαθηεξηζηηθά ηνπ Καξθίλνπ Μαζηνύ  

E-poster ζην 30
ν
 Παλειιήλην ΢πλέδξην Υεηξνπξγηθήο 

 

 

Θεζ/λίθε, Διιάδα 

Ννεκ 2016 

 

 

΢πζρέηηζε Απεηθνληζηηθώλ Δπξεκάησλ Απμεκέλνπ Κηλδύλνπ (BIRADS 4-5) κε 

Ηζηνινγηθά θαη Οξκνληθά Υαξαθηεξηζηηθά Καξθίλα ηνπ Μαζηνύ 

E-poster ζην 30
ν
 Παλειιήλην ΢πλέδξην Υεηξνπξγηθήο 

 

 

 

Σνμηθό Μεγάθνιν από Cl. Difficile. Μία ζπάληα ρεηξνπξγηθή θαηαγξαθή γηα κηα ζπρλή 

λνζνθνκεηαθή ινίκσμε 

E-poster ζην 30
ν
 Παλειιήλην ΢πλέδξην Υεηξνπξγηθήο 

 

 

Θεζ/λίθε, Διιάδα 

Ννεκ 2016 

 

 

 

 

Θεζ/λίθε, Διιάδα 

Ννεκ 2016 

 

LAP (ΓΔ) επηλεθξηδεθηνκή γηα επκεγέζεο κόξθσκα (ΓΔ) επηλεθξηδίνπ ζε αζζελή κε 

πξνεγεζείζα επέκβαζε ζηελ άλσ θνηιία 

E-poster ζην 30
ν
 Παλειιήλην ΢πλέδξην Υεηξνπξγηθήο 

 

 

 

Θεζ/λίθε, Διιάδα 

Ννεκ 2016 

 

Ζ επίδξαζε ηεο neoadjuvant αγσγήο ζηηο κεηεγρεηξεηηθέο επηπινθέο αζζελώλ κε θαξθίλν Αζήλα, Διιάδα 
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ηνπ νξζνύ 

Πξνθνξηθή παξνπζίαζε ζην 6
ν
 Παλειιήλην ΢πλέδξην ηεο Διιεληθήο Δηαηξείαο Υεηξνπξγηθήο 

Παρένο Δληέξνπ θαη Πξσθηνύ 

Απξ 2016 

 

 

΢πζρέηηζε ηνπ πειίθνπ Σξηγιπθεξίδηα/ HDL κε ην δείηε Οκνηνζηαζίαο HOMA-IR 

E-poster ζην 43o Παλειιήλην ΢πλέδξην Δλδνθξηλνινγίαο  

 

Θεξαπεπηηθή Πξνζέγγηζε ΢αθραξώδνπο Γηαβήηε Σύπνπ 2 

Πξνθνξηθή Παξνπζίαζε ζην 16ν Δπηζηεκνληθό ΢πλέδξην Φνηηεηώλ Ηαηξηθήο Διιάδαο 

 

 

Αζήλα, Διιάδα 

Μαξ 2016 

 

 

Ζξάθιεην, Κξήηε 

Μάηνο 2011 

 

 

ΠΗ΢ΣΟΠΟΗΖ΢ΔΗ΢ 

 

United States Medical Licensing Examination – Step 2 

 

 

Αζήλα, Διιάδα 

Ηνπι 2017 

 

 

Statistical Reasoning for Public Health 1: Estimation, Inference, & Interpretation 

John Hopkins University (κέζσ Coursera) 

 

 

 

Introduction to Reproduction 

Northwestern University (κέζσ Coursera) 

 

 

Αζήλα, Διιάδα 

Ηνπι 2016 

 

 

 

 

Αζήλα, Διιάδα 

Ηαλ 2016 

 

 

Advanced Trauma Life Support (ATLS) 

American College of Surgeons 

 

 

Αζήλα, Διιάδα 

Γεθ 2015 

 

 

Advanced Life Support (ALS) 

ERC European Resuscitation Council 

 

 

 

Basic Life Support (BLS) 

American Heart Association 

 

 

Αζήλα, Διιάδα 

Ννεκ 2015 

 

 

 

Αζήλα, Διιάδα 

Oθη 2014 

 

Surgical Skills for Students 

Royal College of Surgeons of England 

 

 

 

Λνλδίλν, Αγγιία 

Γεθ 2013 

 

ΔΡΓΑ΢ΗΑΚΖ ΔΜΠΔΗΡΗΑ  
Φξνληηζηήξην Μέζεο Δθπαίδεπζεο Α. Αιηκπηλίζεο 

Γξακκαηεηαθή Τπνζηήξημε 

 

 

Ηαηξηθέο Δθδόζεηο «ΛΗΣ΢Α΢» 

Μεηαθξαζηήο  Ξελόγισζζσλ  Ηαηξηθώλ ΢πγγξακκάησλ 

  

Αζήλα, Διιάδα 

Μαξ. 2009 - Μαξ. 2011 

 

 

Αζήλα, Διιάδα 

Γεθ.2013- Ηνπ 2014 

 

Κξόλνο Αγ. Γεκεηξίνπ 

Ηαηξόο Αγώλσλ  

 

Αζήλα, Διιάδα 

Ηαλ. 2015 - ζήκεξα 
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Ίθαξνο Ν. ΢κύξλεο 

Ηαηξόο Αγώλσλ  

Αζήλα, Διιάδα 

Ηαλ. 2015 - ζήκεξα 

 
ΑΟΚ  Ν. ΢κύξλεο 

Ηαηξόο Αγώλσλ  

 

Αζήλα, Διιάδα 

Ηαλ. 2015 - ζήκεξα 

 
ΓΗΑΚΡΗ΢ΔΗ΢ / ΒΡΑΒΔΗΑ 

Scholarship Award for Outstanding Performance Mons, Βέιγην 

Ηνπλ. 2008 

Green and Gold Award in Biology Mons, Βέιγην 

Ηνπλ. 2008 

Honorable Mention 

(GPA of 3.0 - 3.49) 

Mons, Belgium 

Αύγ.2006 - Ηνπλ. 2007 

Honor Roll 

(GPA of 3.5 - 3.99) 

Mons, Belgium 

Μαξ. 2007 

Υξεκαηηθό Έπαζιν Κιεξνδνηήκαηνο Παύινπ Αζαλαζηάδε 

 

Αζήλα, Διιάδα 

Γεθ. 2005 

Υξεκαηηθό Έπαζιν Κιεξνδνηήκαηνο Παύινπ Αζαλαζηάδε 

  

Αζήλα, Διιάδα 

Γεθ. 2004 

ΓΛΧ΢΢Δ΢ 
Διιεληθά : Μεηξηθή 

Αγγιηθά : Άξηζηα (Proficiency of Michigan, Proficiency of Cambridge, IELTS) 

Γαιιηθά : Πνιύ θαιά (DELF 2nd Degre) 

 

ΔΠΗΠΡΟ΢ΘΔΣΔ΢ ΠΛΖΡΟΦΟΡΗΔ΢ 
Κάηνρνο δηπιώκαηνο Β' θαηεγνξίαο θαη ηδησηηθνύ νρήκαηνο 

Κάηνρνο πηζηνπνίεζεο ECDL 

 

ΔΝΓΗΑΦΔΡΟΝΣΑ 
Λνγνηερλία,
αζιεηηζκόο, θηινζνθία, ηαμίδηα, ζέαηξν, θηλεκαηνγξάθνο, κνπζηθή  

 

  

΢Τ΢ΣΑ΢ΔΗ΢ 
Γηαζέζηκεο εθόζνλ δεηεζνύλ.  
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ΔΤΥΑΡΗ΢ΣΗΔ΢ 

 
Θα ήζεια λα εθθξάζσ ηηο ζεξκέο κνπ επραξηζηίεο ζηε ΢πληνληζηηθή θαη 

Δπηζηεκνληθή Δπηηξνπή ηνπ Μεηαπηπρηαθνύ Πξνγξάκκαηνο γηα ηελ εθπόλεζε ελόο 

αθαδεκατθά άξηηνπ θαη άθξσο εθπαηδεπηηθνύ πξνγξάκκαηνο ζπνπδώλ πνπ κνπ έδσζε 

ηε δπλαηόηεηα λα εκβαζύλσ θαη λα εκπεδώζσ ηηο γλώζεηο κνπ γύξσ από ην 

αληηθείκελν ηεο «Παζνινγίαο ηεο Κύεζεο». Θα ήζεια, επίζεο, λα επραξηζηήζσ ηνλ 

θ. Γξακκαηηθάθε Ησάλλε, Δπηκειεηή Α’ Δ.΢.Τ. Γ’ Μαηεπηηθήο – Γπλαηθνινγηθήο 

θιηληθήο Παλεπηζηεκίνπ Αζελώλ, ΠΓΝ «ΑΣΣΗΚΟΝ», γηα ηελ επίβιεςε θαη ζσζηή 

θαζνδήγεζε ζηελ πεξάησζε ηεο παξνύζαο δηπισκαηηθήο εξγαζίαο. 

Οινθιεξώλνληαο, δελ ζα κπνξνύζα λα παξαιείςσ λα επραξηζηήζσ από θαξδηάο ηελ 

νηθνγέλεηα κνπ θαη ηα άηνκα πνπ έρσ επηιέμεη λα ζεσξώ νηθνγέλεηα κνπ γηα ηε 

ζηήξημε θαη ηελ αγάπε ηνπο. 
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ΓΔΝΗΚΟ ΜΔΡΟ΢ 
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ΔΗ΢ΑΓΧΓΖ 

 
Ζ Δκβξπνκεηξηθή Ηαηξηθή ζην ζύλνιν ηεο απνηειεί  ζήκεξα έλα εμεηδηθεπκέλν 

θιάδν ηεο Μαηεπηηθήο – Γπλαηθνινγίαο, ηνπ νπνίνπ ην εξεπλεηηθό θαη θιηληθό 

ελδηαθέξνλ εζηηάδεηαη ζηελ πγεία ηόζν ηνπ εκβξύνπ όζν θαη ηεο κεηέξαο θαηά ηε 

δηάξθεηα ηεο εγθπκνζύλεο θαη πεξηιακβάλεη ηόζν ην πξνγελλεηηθό έιεγρν όζν θαη ηε 

καηεπηηθή θξνληίδα. Ο πξνγελλεηηθόο έιεγρνο απνηειεί κηα ζεηξά από εμεηάζεηο πνπ 

ζθνπό έρνπλ λα ηεθκεξηώζνπλ όηη έλα έκβξπν είλαη αλαηνκηθά θαη γελεηηθά 

θπζηνινγηθό. Καηά βάζε, νη εμεηάζεηο απηέο είλαη κε επεκβαηηθέο 

(ππεξερνγξαθήκαηα θαη βηνρεκηθέο εμεηάζεηο) πνπ ζθνπό έρνπλ λα καο επηηξέςνπλ 

λα εθηηκήζνπκε ηελ αλαηνκία ηνπ εκβξύνπ θαη ηε πηζαλόηεηα ηνπ λα πάζρεη από κηα 

γελεηηθή αλσκαιία ή έλα γελεηηθό ζύλδξνκν. Από ηελ άιιε , κηα ζεηξά από 

δηαγλσζηηθέο παξεκβαηηθέο κεζόδνπο είλαη ζε ζέζε λα επηβεβαηώζνπλ ή λα 

αλαηξέζνπλ ζε απόιπην βαζκό ηηο πηζαλόηεηεο αύηεο. 

 

Η΢ΣΟΡΗΚΖ ΑΝΑΓΡΟΜΖ ΚΑΗ ΔΞΔΛΗΞΖ ΜΖ ΔΠΔΜΒΑΣΗΚΧΝ ΜΔΘΟΓΧΝ 

ΠΡΟΓΔΝΝΖΣΗΚΟΤ ΔΛΔΓΥΟΤ ΚΑΗ ΠΛΖΘΤ΢ΜΗΑΚΧΝ ΜΟΝΣΔΛΧΝ 

ΔΛΔΓΥΟΤ (SCREENING POLICIES)  

 

Πξώηνο ν ηαηξόο John Langdon Down ,ηo 1866, παξαηήξεζε όηη ην δέξκα ησλ 

αηόκσλ κε ηξηζσκία 21 ππνιείπεηαη ζε ειαζηηθόηεηα, δίλνληαο ηελ εληύπσζε όηη έρεη 

κεγαιύηεξε επηθάλεηα ζε ζρέζε κε ην ζώκα, ε κύηε ηνπο ήηαλ κηθξή θαη ην πξόζσπν 

πνιύ επίπεδν.  Πιένλ γλσξίδνπκε πσο ην ζύλδξνκν Down απνηειεί ηε πην ζπρλή 

γελεηηθή αηηία πλεπκαηηθήο θαζπζηέξεζεο θαη απνηειεί ην θπξηόηεξν ιόγν πνπ νη 

γπλαίθεο επηιέγνπλ λα πξνρσξήζνπλ ζε κία από ηηο επεκβαηηθέο κεζόδνπο 

πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ (ιήςε ηξνθνβιάζηεο, ακληνπαξαθέληεζε).  

΢ηηο κέξεο καο, νη πεξηζόηεξεο αλαπηπγκέλεο ρώξεο ηνπ θόζκνπ αμηνπνηνύλ κηα ζεηξά 

από εμεηάζεηο πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ πνπ ζθνπό έρνπλ ηε πξνγελλεηηθή αλίρλεπζε 

ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ θαη γελεηηθώλ ζπλδξόκσλ. Οη εμεηάζεηο απηέο απνηεινύλ 

ην απνηέιεζκα ηεο εμέιημεο κεζόδσλ ή ζπλδπαζκνύ απηώλ κε ζθνπό ηε βειηίσζε 

ησλ πνζνζηώλ αλίρλεπζεο ησλ αλσκαιηώλ(επαηζζεζία ή Detection Rate- DR)  θαη ην 

πεξηνξηζκό ησλ ςεπδώο ζεηηθώλ απνηειεζκάησλ (ΦΘ/False Positive Rate- FPR). 

Μπνξεί ε πξώηε θαηαγξαθή ρξήζεο ππεξήρσλ γηα πξνγελλεηηθό έιεγρν λα 

ηνπνζεηείηαη ην 1958, σζηόζν, ηo πξώην εξγαιείν καδηθνύ πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ 

πνπ αμηνπνηεζεθε γηα ηε πξώηκε αληρλεπζε ησλ ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ ππήξμε ε 

ειηθία ηεο κεηέξα ζηηο αξρέο ηεο δεθαεηίαο ηνπ 1980. ΢ε όιεο ηηο γπλαίθεο ειηθίαο 

άλσ ησλ 35 εηώλ πξνζθεξόηαλ ε δπλαηόηεηαλ επεκβαηηθώλ δηαγλσζηηθώλ κεζόδσλ 

κε πνζνζηό αλίρλεπζεο ηνπ ζπλδξόκνπ Down πεξίπνπ 30% . 

Με ζηόρν ηε βειηίσζε ησλ πνζνζηώλ αλίρλεπζεο, αλαπηύρζεθαλ ,αθνινύζσο, κηα 

ζεηξά από ππεξερνγξαθηθέο θαη βηνρεκηθέο κέζνδνη ζηε θαηεύζπλζε απηή. Ήδε από 

ην 1984, κηα ζεηξά από κειέηεο ηεθκεξίσζαλ ηε ζπζρέηηζε κεηαμύ κηα 

γιπθνπξσηείλεο, ηεο α-θεηνπξσηείλεο (AFP) κε ην ζπλδξόκν Down θαζώο θαη  κε 

αλαηνκηθέο αλσκαιίεο ηνπ εκβξύνπ. 

Αθνινύζσο, ε ηεθκεξίσζε ησλ Bogart θαη ζπλ. ,ην 1987 [1], ηεο ζπζρέηηζεο κεηαμύ 

απμεκέλσλ επηπέδσλ  ρνξηαθήο γνλαδνηξνπίλεο (hCG) ζην αίκα ηεο κεηέξαο θαη 

θπήζσλ κε ζύλδξνκν Down νδήγεζε ζηελ εηζαγσγή ,ζην Ζλσκέλν Βαζίιεην, ηνπ  

ειέγρνπ - θαηά ην δεύηεξν ηξίκελν- ησλ AFP θαη hCG πνπ αύμεζε ηελ επαηζζεζία 
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ηνπ ειέγρνπ (ζπλδπαζκόο βηνρεκηθώλ δεηθηώλ θαη ειηθίαο κεηέξαο) ζην 60% γηα 5% 

ΦΘ απνηειεζκάησλ (second trimester double test). 

Λίγν κεηά ηελ εηζαγσγή απηνύ ηνπ δηπινύ ειέγρνπ, κειέηεο θαηέγξαςαλ κία κείσζε 

θαηά 25% ζηα επίπεδα ηεο κε ζπδεπγκέλεο νηζηξηόιεο (unconjugated estriol- uE3) 

(ππόηππνο ελόο εθ ησλ 3 θύξησλ ελδνγελώλ νηζηξνγόλσλ ηεο γπλαίθαο) ζηηο 

παζνινγηθέο θπήζεηο θαη νδήγεζαλ ζηε έληαμε ηεο σο έλα ηξίην δείθηε 

πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ ζε έλα ζρήκα πνπ ,σο θαη ηηο κέξεο καο, νλνκάδεηαη «ηξηπιόο 

έιεγρνο» (triple test) (AFP+ hCG+ uE3) [77,78]. ΢ηηο αξρέο ηεο δεθαεηίαο ηνπ 1990, 

ν βηνρεκηθόο  ηξηπιόο έιεγρνο ηξνπνπνηήζεθε αληηθαζηζηώληαο ηε hCG από κηα 

ππνκνλάδα ηεο, ηελ ειεύζεξε β- ππνκνλάδα ηεο hCG (free b-hCG) θαη ιίγν αξγόηεξα 

κε ηε πξνζζήθε ηεο ηλρηκπίλεο Α κεηαηξάπεθε ζε ηεηξαπιό έιεγρν (quadruple test) 

[76] κε πςειόηεξα πνζνζηά αλίρλεπζεο (75%). Ο δηπιόο, ηξηπιόο θαη ηεηξαπιόο 

έιεγρνο πξνζθέξνπλ θαιύηεξε επαηζζεζία ζε ζρέζε κε ηνλ έιεγρν πνπ βαζίδεηαη 

κόλν ζηελ ειηθία αιιά εθηεινύληαη κόλν θαηά ην δεύηεξν ηξίκελν. Χζηόζν, ήδε από 

ηηο αξρέο ηεο δεθαεηίαο ηνπ 1990 είρε εθθξαζηεί ε αλάγθε πξώηκεο (εληόο ηνπ 

πξώηνπ ηξηκήλνπ) θαη αμηόπηζηεο αληρλεπζεο ησλ εκβξύσλ κε αλσκαιία ώζηε λα 

δνζεί ζηνπο γνλείο ε δπλαηόηεηα πξστκόηεξνπ επεκβαηηθνύ δηαγλσζηηθνύ ειέγρνπ 

θαη δηαθνπήο. 

Σν 1991, κειέηεο αλέδεημαλ πσο ε πιαθνπληηαθή πξσηείλε Α (PAPP-A), έλα 

πξσηεηληθό κόξηo παξαγόκελν από ην πιαθνύληα, παξνπζηάδεηαη κεησκέλε ,θαηά 

50% πεξίπνπ, ζηηο θπήζεηο κε ζύλδξνκν Down [2,3,4]. Αξρηθά, ρξεζηκνπνηήζεθε ν 

ζπλδπαζκόο PAPP-A θαη hCG ζην δεύηεξν ηξίκελν. Ζ ηεθκεξίσζε, σζηόζν, όηη νη 

ηηκέο ηεο PAPP-A παύνπλ λα απνηεινύλ έλαλ αμηόπηζην δείθηε ρξσκνζσκηθώλ 

αλσκαιηώλ κεηά ηε 17
ε
 εβδνκάδα ηεο θύεζεο, κεηαθίλεζαλ ηνλ έιεγρν ησλ δύν 

απηώλ νξκνλώλ ζην πξώην ηξίκελν κε πνζνζηά αλίρλεπζεο ζην 60-70% γηα 5% ΦΘ 

απνηειεζκάησλ. 

Μαδί κε ηνπο βηνρεκηθνύο δείθηεο, ν θίλδπλνο γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο κπνξεί 

λα εθηηκεζεί θαη από ππεξερνγξαθηθνύο δείθηεο. Σν 1992 θαη 1994, νη Νηθνιαίδεο 

θαη ζπλ. [5] αλέδεημαλ ηε κέηξεζε ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο (ΑΓ - nuchal 

translucency/NT) σο έλα ππεξερνγξαθηθό εξγαιείν πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ πξώηνπ 

ηξηκήλνπ (11 έσο 13+6/7 εβδνκάδεο) γηα ηελ αλίρλεπζε ησλ εκβξύσλ κε 

ρξσκνζσκηθή αλσκαιία. Ο ζπλδπαζκόο, ινηπόλ, θαηά ην πξώην ηξίκελν ηεο ειηθίαο 

ηεο κεηέξαο, ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο θαη ησλ βηνρεκηθώλ εμεηάζεσλ (PAPP-A + 

fb- hCG ) απνηειεί ην ζπλδπαζηηθό έιεγρν πξώηνπ ηξηκήλνπ (combined screening 

test) κε πνζνζηά αλίρλεπζεο πεξίπνπ ζην 85-90% γηα 5% ΦΘ απνηειεζκάησλ 

[6,7,8,9,10] θαη εθαξκόδεηαη από ην 1997 έσο ηηο κέξεο καο. 

Πιένλ, ην πξόβιεκα ησλ κεζόδσλ πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ έγθεηηαη ζηε πεξαηηέξσ 

βειηίσζε ηεο επαηζζεζίαο ηνπο αιιά θαηά βάζε ζηε κείσζε ησλ ςεπδώο ζεηηθώλ 

απνηειεζκάησλ. Σν 2008, ε κειέηε ησλ Buckley θαη ζπλ. [140] αλέδεημε όηη ζε 

Αγγιία θαη Οπαιία πεξίπνπ 400 έκβξπα ρσξίο ρξσκνζσκηθή αλσκαιία θαηέιεμαλ ζε 

απνβνιή ή ελδνκήηξην ζάλαην κεηά απν ιήςε ηξνθνβιάζηεο ή ακληνπαξαθέληεζε 

πνπ πξαγκαηνπνηήζεθε ζε γπλαίθεο πνπ ζεσξήζεθαλ ,ςεπδώο, πςεινύ θηλδύλνπ. Οη 

ζύγρξνλεο πξνζπάζεηεο, ινηπόλ, θαηεπζύλνληαη ζηελ αλαγλώξηζε θαη αμηνπνίεζε 

λέσλ ππεξερνγξαθηθώλ (απνπζία ξηληθνύ νζηνύ, αλεπάξθεηα ηεο ηξγιώρηλαο 

βαιβίδαο,αλάζηξνθε ξνή ζην θισβώδε πόξν) θαη βηνρεκηθώλ δεηθηώλ (cffDNA) κε 

ζηόρν ηε βειηίσζε ησλ κε επεκβαηηθώλ κεζόδσλ πξνγελλεηηθνπ ειέγρνπ. 
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Η΢ΣΟΡΗΚΖ ΑΝΑΓΡΟΜΖ ΚΑΗ ΔΞΔΛΗΞΖ ΔΠΔΜΒΑΣΗΚΧΝ ΜΔΘΟΓΧΝ 

ΠΡΟΓΔΝΝΖΣΗΚΟΤ ΔΛΔΓΥΟΤ 

 

Όπσο αλαθέξζεθε θαη παξαπάλσ, ν θίλδπλνο πνπ πξνθύπηεη από όιεο ηηο κνξθέο 

ζύγρξνλνπ πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο πξέπεη λα 

επηβεβαηώλεηαη κε κία από ηηο επεκβαηηθέο κεζόδνπο πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ. Ζ 

ρξήζε, σζηόζν, ησλ κεζόδσλ απηώλ δελ πεξηνξίδεηαη ακηγώο ζηελ επηβεβαίσζε ηνπ 

εθάζνηε κνληέινπ πιεζπζκηαθνύ ειεγρνύ πνπ ρξεζηκνπνηείηαη, όπσο ζα γίλεη 

μεθάζαξν ζην θεθ. «Δπεκβαηηθέο Μέζνδνη Πξνγελλεηηθνύ Διέγρνπ». 

Αλαθνξέο γηα ιήςεηο ακληαθνύ πγξνύ ρξνλνινγνύληαη εδώ θαη πεξηζζόηεξα από 120 

ρξόληα αλ θαη νη πεξηζζόηεξεο από απηέο δελ έρνπλ θαηαγξαθεί. ΢ηε παγθόζκηα 

βηβιηνγξαθία, ε δηαθνηιηαθή ακληνπαξαθέληεζε ζην ηξίην ηξίκελν ηεο θύεζεο  έρεη 

θαηαγξαθεί από ηνπο Prochownick, Von Schatz θαη Lambl ήδε από ην 1877 θαη από 

ηνλ Schatz ηε δεθαεηία ηνπ 1890 [52]. Σν 1919 ππάξρεη κία θαηαγξαθή από ηνλ 

Hinkel  πνπ πεξηγξάθεη ηελ εθηέιεζε εθθελσηηθήο ακληνπαξαθέληεζεο ζε αζζελή κε 

πνιππδξάκλην ελώ νη Bevis θαη ζπλ. ην 1953 [51] θαηέγξαςαλ πεξηζηαηηθό κε Rh 

ηζναλνζνπνίεζε ζην νπνίν πξαγκαηνπνηνύζαλ ιήςεηο ακληαθνύ πγξνύ αλά δύν 

εβδνκάδεο ζηε πξνζπάζεηα αληηκεηώπηζεο ηνπ θαη πξόβιεςεο ηεο βαξύηεηαο ηεο 

θαηάζηαζεο. Αθνινύζσο, ε Liley ζηε Νέα Εειαλδία δεκνζίεπζε ην 1961 [50] ηε 

δηάζεκε πιένλ κειέηε ηεο ζρεηηθά κε ηε θαζκαηνκεηξηθή αλάιπζε ηνπ ακληαθνύ 

πγξνύ ζηηο Rh επαηζζεηνπνηεκέλεο γπλαίθεο θαη έθηνηε ε ακληνπαξαθέληεζε έγηλε 

κηα επέκβαζε ξνπηίλαο ζηε θαζεκεξηλή καηεπηηθή πξαθηηθή. 

Ζ πξώηε ρξήζε ηνπ ακληαθνύ πγξνύ ζηε πξνγελλεηηθή δηάγλσζε θιεξνλνκνύκελσλ 

αζζελεηώλ έρεη θαηαγξαθεί από ηνπο Fuchs θαη Riis ην 1956 [49] κε ηελ αλαγλώξηζε 

ηνπ θύινπ ηνπ εκβξύνπ, βαζηδόκελνη ζηε παξνπζία ή απνπζία ηνπ πνιηθνύ 

ζσκαηίνπ. Ζ επηηπρία απηή νδήγεζε ζηε πξνγελλεηηθή δηαρείξηζε αζζελώλ κε 

αηκνξξνθηιία ηύπνπ Α ην 1960 θαη κε Μπηθή δπζηξνθία Duchenne ην 1964. 

Αθνινύζεζε ην 1966 ε δεκνζίεπζε ησλ Steele θαη Breg [48] όηη ηα θύηηαξα ηνπ 

ακληαθνύ πγξνύ είλαη θαηάιιεια, κεηά από θαιιηέξγεηα, γηα δηεξεύλεζε ηνπ 

θαξπνηύπνπ ηνπ εκβξύνπ γηα λα έξζεη ε νκάδα ησλ Nadler θαη Gerbie [47] θαη λα 

δεκνζηεύζεη ην ,πιένλ, δεκνθηιέο άξζξν ηνπο κε ηίηιν « Ο ξόινο ηεο 

ακληνπαξαθέληεζεο ζηελ ελδνκήηξηα δηάγλσζε ησλ γελεηηθώλ αλσκαιηώλ».H 

δεκνζίεπζε απηή ζε ζπλδπαζκό κε ηε πξώηε πξνγελλεηηθή δηάγλσζε ηνπ ζπλδξόκνπ 

Down από ηνλ Valenti ην 1967 [46] απνηέιεζαλ ηελ απαξαίηεηε ώζεζε πνπ 

ΔΗΚΟΝΑ.Ηζηνξηθή εμέιημε ησλ κεζόδσλ πξνγελλεηηθνύ πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ. 

(Sillence et al. , 2013) 
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απαηηνύληαλ  πξνθεηκέλνπ λα αλαβαζκηζηεί ε ακληνπαξαθέληεζε θαη ν 

πξνγελλεηηθόο έιεγρνο, έηζη ώζηε λα ζπζηαζνύλ εμεηδηθεπκέλα εξγαζηήξηα πνπ 

αλέιπαλ ην ακληαθό πγξό κε ζηόρν ηε πξνγελλεηηθή δηάγλσζε ρξσκνζσκηθώλ 

αλσκαιηώλ, κεηαβνιηθώλ δηαηαξαρώλ θαη αλσκαιηώλ ηνπ λεπξηθνύ ζσιήλα.  

΢ην θνκκάηη ηνπ πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ πνπ βαζίδεηαη ζηε ιήςε ηξνθνβιάζηεο, ην 

1968 πξώηνο ν Mohr ζηε ΢θαλδηλαβία εθηέιεζε δηαηξαρειηθή βηνςία ηνπ ρόξηνπ 

θάησ από άκεζν ελδνζθνπηθό έιεγρν, ρξεζηκνπνηώληαο έλα επζύ ελδνζθόπην ησλ 

5mm [45]. ΢ηηο δεκνζηεύζεηο ηνπ θαηέγξαςε επηηπρεκέλε ιήςε ρνξηαθώλ ιαρλώλ ζε 

πνζνζηό 96% κε απμεκέλα, σζηόζν, πνζνζηά αηκνξξαγίαο, ινίκσμεο θαη απνηπρίαο 

ζηε θαιιηέξγεηα ηνπ πιηθνύ, επηπινθέο πνπ είραλ σο απνηέιεζκα πξννδεπηηθά λα 

εγθαηαιεηθζεί ε ζπγθεθξηκέλε ηερληθή. Ζ πξώηε ιήςε ηξνθνβιάζηεο γηα 

πξνγελλεηηθή δηάγλσζε θαηαγξάθεθε ην 1975 ζηε Κίλα όπνπ ην πιηθό ειήθζε ηπθιά 

θαη αμηνπνηήζεθε κε ζθνπό ηε δηάγλσζε ηνπ θύινπ. Ζ εμέιημε ησλ ππεξήρσλ θαη ηεο 

κνξηαθήο γελεηηθήο επέηξεςαλ ηε βειηίσζε ησλ πνζνζηώλ επηηπρίαο θαη ηε κείσζε 

ησλ επηπινθώλ όηαλ ε ηερληθή εθηεινύληαλ ππό  ππεξερνγξαθηθή θαζνδήγεζε, όπσο 

θαηέγξαςαλ νη Ward θαη Brambati[44] ην 1983 γηα λα αθνινπζήζεη ην 1984 ε 

εηζαγσγή ηεο δηαθνηιηαθήο ιήςεο από ηνπο Smidt-Jensen θαη Hahnemann ζηε 

Κνπεγράγε [43]. Ζ ζπγθεθξηκέλε ηερληθή πηνζεηήζεθε από ζεηξά θέληξσλ αλά ηνλ 

θόζκν θαη νη δεκνζηεύζεηο πνπ αθνινύζεζαλ βαζηδόκελεο ζε κεγάιεο ζεηξέο 

αζζελώλ ηε θαηέζηεζαλ επηηπρεκέλε θαη αζθαιή, εηζάγνληαο ηελ ζηε καηεπηηθή 

πξαθηηθή.  
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΢ΚΟΠΟ΢ - ΤΛΗΚΟ 
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΢θνπόο ηεο δηπισκαηηθήο απηήο εξγαζίαο είλαη κηα βηβιηνγξαθηθή αλαζθόπεζε ηνπ 

ζύγρξνλνπ πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ, εζηηάδνληαο ζηνλ έιεγρν ηνπ πξώηνπ (11+1/7 έσο 

13+6/7 εβδνκάδεο) θαη δεύηεξνπ (20+1/7 έσο 23+6/7 εβδνκάδεο) ηξηκήλνπ ηόζν γηα 

αλαηνκηθέο όζν θαη ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο, θαζώο επίζεο θαη ζε όιεο ηηο 

επεκβαηηθέο δηαγλσζηηθέο κεζόδνπο (ακληνπαξαθέληεζε, ιήςε ηξνθνβιάζηεο, ιήςε 

εκβξπηθνύ αίκαηνο). 

΢ην γεληθό κέξνο ηεο εξγαζίαο γίλεηαη κηα ζύληνκε αιιά πεξηεθηηθή αλαθνξά ζηελ 

ηζηνξηθή εμέιημε ηόζν ησλ επεκβαηηθώλ όζν θαη ησλ κε επεκβαηηθώλ κεζόδσλ 

πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ θαζώο επίζεο θαη ζηελ πξννδεπηηθή βειηίσζε ησλ κεζόδσλ 

πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ (screening methods) αλά ηα ρξόληα. 

Σν εηδηθό κέξνο ρσξίδεηαη θαηά θύξην ιόγν ζε δύν κεγάιεο ελόηεηεο: ζηνλ  «Με 

Δπεκβαηηθό Πξνγελλεηηθό Έιεγρν» θαη ζηνλ «Δπεκβαηηθό Πξνγελλεηηθό Έιεγρν».  

Ζ πξώηε ελόηεηα δηαηξείηαη ζε 5 ππνελόηεηεο ζηηο νπνίεο αλαιύεηαη ν έιεγρνο 

ρξσκνζσκηθώλ θαη δνκηθώλ αλσκαιηώλ ζην έκβξπν ζην πξώην θαη ζην δεύηεξν 

ηξίκελν, ελώ θιείλεη κε ηελ αλαθνξά ζην ειεύζεξν εκβξπηθό DNA. 

΢ηε δεύηεξε ελόηεηα, αλαιύνληαη νη ηξείο (3) κέζνδνη επεκβαηηθνύ πξνγελλεηηθνύ 

ειέγρνπ κε ηηο ελδείμεηο θαη αληελδείμεηο ηνπο αιιά θαη ηνπο θηλδύλνπο θαη επηπινθέο 

ηνπο. 

Ο θύξηνο όγθνο ηεο εξγαζίαο νινθιεξώλεηαη κε κία ηξίηε, κηθξόηεξε ελόηεηα όπνπ 

γίλεηαη αλαθνξά ζηηο δηαθνξεηηθέο πνιηηηθέο θαη κεζόδνπο πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ 

αλά ηελ Δπξώπε κε βάζε ην επίζεκν πόξηζκα ηεο EUROCAT (European 

Surveillance of Congenital Anomalies) ηνπ 2010. 

 

Υξεζηκνπνηήζεθαλ ιέμεηο θαη θξάζεηο θιεηδηά όπσο: πξνγελλεηηθόο έιεγρνο, 

ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο εκβξύνπ, αλαηνκηθέο αλσκαιίεο εκβξύνπ, παξάγνληεο 

θηλδ΄λνπ γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο εκβξύνπ, απρεληθή δηαθάλεηα, ξηληθό νζηό 

εκβξύνπ, ππεξερνγξαθηθνί δείθηεο ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ, ππεξερνγξαθηθόο 

έιεγρνο πξώηνπ ηξηκήλνπ, ππεξερνγξαθηθόο έιεγρνο δεπηέξνπ ηξηκήλνπ, 

βηνςίαρνξηαθώλ ιαρλώλ, ακληνπαξαθέληεζε, ιήςε εκβξπτθνύ αίκαηνο, ειεύζεξν 

εκβξπτθό DNA, κνληέια πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ, πνιηηηθέο πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ. 

Υξεζηκνπνηήζεθαλ βάζεηο ειεθηξνληθώλ δεδνκέλσλ όπσο PubMed, Medscape, 

ResearchGate, Wiley Online Library, Radiopaedia, Radiographics, UpToDate. 

Από ηελ αλαζθόπεζε πξνέθπςαλ 143 βηβιηνγξαθηθέο αλαθνξέο, 142 μελόγισζζεο 

θαη 1 ειιεληθή. 
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ΜΖ ΔΠΔΜΒΑΣΗΚΟ΢ ΠΡΟΓΔΝΝΖΣΗΚΟ΢ 

ΔΛΔΓΥΟ΢ 

 
1.Πξνγελλεηηθόο Έιεγρνο Υξσκνζσκηθώλ Αλσκαιηώλ – α’ 

Σξίκελν 

 
i.ΔΗ΢ΑΓΧΓΖ - EΞΑΣΟΜΗΚΔΤΜΔΝΟ΢ ΚΗΝΓΤΝΟ΢ ΓΗΑ ΥΡΧΜΟ΢ΧΜΗΚΔ΢ 

ΑΝΧΜΑΛΗΔ΢ 

 

Κάζε γπλαίθα έρεη έλα δεδνκέλν θίλδπλν ην έκβξπν ή λενγλό ηεο λα έρεη κία 

ρξσκνζσκηθή αλσκαιία. Πξνθεηκέλνπ λα ππνινγηζηεί απηόο ν εμαηνκηθεπκέλνο 

θίλδπλνο, ιακβάλνπκε ππόςε ελα βαζηθό (a priori) θίλδπλν ηεο αζζελνύο, όπσο 

απηόο δηακνξθώλεηαη από ηελ ειηθία ηεο αζζελνύο, ην πξνεγνύκελν ηζηνξηθό 

ρξσκνζσκηθήο αλσκαιίαο θαη ηελ ειηθία ηεο θύεζεο (βι. επόκελε ππνελόηεηα), θαη 

ηνλ πνιιαπιαζηάδνπκε κε κία ζεηξά παξαγόλησλ (ή ιόγσλ πηζαλόηεηαο) [8,9,12]. Οη 

παξάγνληεο απηνί (είηε ππεξερνγξαθηθνί είηε βηνρεκηθνί) απνηεινύλ ηα 

απνηειέζκαηα ζεηξάο δνθηκαζηώλ/εμεηάζεσλ πνπ εθηεινύληαη ζηε δηάξθεηα ηεο 

θύεζεο κε ζθνπό λα θαζνξίζνπλ ηνλ εηδηθό θίλδπλν θάζε αζζελνύο. 

Κάζε θνξά πνπ δηελεξγείηαη, ινηπόλ, κηα εμέηαζε (είηε ππεξερνγξαθηθή είηε 

βηνρεκηθή), ν βαζηθόο θίλδπλνο ηεο αζζελνύο πνιιαπιαζηάδεηαη κε ην ιόγν 

πηζαλόηεηαο ηεο εμέηαζεο απηήο, ώζηε λα πξνθύςεη ν λένο βαζηθόο θίλδπλνο γηα ηελ 

επόκελε εμέηαζε, κε δεδνκέλν όηη νη εμεηάζεηο/δνθηκαζίεο απηέο απνηεινύλ 

αλεμάξηεηεο κεηαμύ ηνπο κεηαβιεηέο (sequential screening). Αλ δελ πξόθεηηαη γηα 

αλεμάξηεηεο κεηαμύ ηνπο κεηαβιεηέο, ηόηε ρξεζηκνπνηνύληαη πην πνιύπινθα 

ζηαηηζηηθά κνληέια γηα ηνλ ππνινγηζκό ηεο ηειηθήο πηζαλόηεηαο ην έκβξπν λα 

πάζρεη από θάπνηα ρξσκνζσκηθή αλσκαιία. ΢ηε ζπλέρεηα ηνπ παξόληνο θεθαιαίνπ, 

ζα γίλεη αλαθνξά ζε κηα ζεηξά από δείθηεο πνπ έρνπλ ζπζρεηηζηεί κε ρξσκνζσκηθέο 

αλσκαιίεο. Οη επηκέξνπο απηνί δείθηεο απνηεινύλ ηα εξγαιεία πάλσ ζηα νπνία έρεη 

δνκεζεί, θαηά βάζε, ν ζύγρξνλνο πξνγελλεηηθόο έιεγρνο θαη νη πηζαλόηεηεο γηα 

πςεινύ θηλδύλνπ θπήζεηο πνπ πξνθύπηνπλ απν απηόλ.  

Λόγνο πηζαλόηεηαο ζπγθεθξηκέλεο κέηξεζεο : ππνινγίδεηαη δηαηξώληαο ην 

πνζνζηό ησλ ρξσκνζσκηθά αλώκαισλ εκβξύσλ κε ην πνζνζηό ησλ θπζηνινγηθώλ 

εκβξύσλ γηα ηε δεδνκέλε κέηξεζε 

 

ΜΔ ΒΑ΢Ζ ΣΖΝ ΖΛΗΚΗΑ ΣΖ΢ ΜΖΣΔΡΑ΢ ΚΑΗ ΣΖ΢ ΚΤΖ΢Ζ΢ 

Ο θίλδπλνο γηα πνιιέο από ηηο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο απμάλεη κε ηελ ειηθία ηεο 

κεηέξαο. Ήδε από ην 1876 νη Frazer θαη Mitchell είραλ παξαηεξήζεη όηη ππήξρε 
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ζπζρέηηζε κεηαμύ ηεο ειηθίαο ηεο εγθύνπ θαη ηνπ θηλδύλνπ γηα γέλλεζε παηδηώλ κε 

ηξηζσκία 21[8,9]. Πιένλ, έρεη ηεθκεξησζεί πσο ε ζπληξηπηηθή πιεηνςεθία ησλ 

αλεππινεηδηώλ πνπ εμεηάδνληαη ζην πξνγελλεηηθό έιεγρν(ηξηζσκίεο 21,18,13) 

νθείινληαη ζηνλ κε δηαρσξηζκό (nondisjunction) ηνπ αληίζηνηρνπ κεηξηθνύ δεύγνπο 

ρξσκνζσκάησλ κε απνηέιεζκα κεηά ηε γνληκνπνίεζε λα πξνθύπηεη δπγσηό κε 47 

ζπλνιηθά ρξσκνζώκαηα (3 αληί γηα 2 ζην παζνινγηθό δεύγνο) . Μειέηεο, πιένλ, 

έρνπλ ηεθκεξηώζεη ηε ζπζρέηηζε κεηαμύ κεηξηθήο ειηθίαο θαη κε δηαρσξηζκνύ, 

γεγνλόο πνπ έσο έλα βαζκό έρεη εμεγήζεη θαη ηε ζπζρέηηζε κεηαμύ κεηξηθήο 

ειηθίαο θαη ηεο πηζαλόηεηαο γηα αλεππινεηδίεο.(Γηάγξακκα 1). 

 

 

Από ηελ άιιε, έρεη επίζεο ηεθκεξησζεί ε γλώζε πσο ηα έκβξπα κε ρξσκνζσκηθή 

αλσκαιία είλαη πην πηζαλό λα πεζάλνπλ ελδνκεηξίσο, κε απνηέιεζκα ν θίλδπλνο 

ελόο εκβξύνπ λα πάζρεη από κία ηεηνηα αλσκαιία λα κεηώλεηαη όζν απμάλεηαη ε 

ειηθία θύεζεο.[12](Γηάγξακκα 2). 

 

 

Οη εθηηκήζεηο ηνπ θηλδύλνπ γηα ηξηζσκία 21, ε νπνία είλαη θαη ε πιένλ κειεηεκέλε 

αλεππινεηδία, ζε ζρέζε κε ηελ ειηθία ηεο κεηέξαο θαηά ηε γέλλεζε βαζίδνληαη ζηηο 

κειέηεο ησλ Hecht θαη Ζννθ ην 1994 (Πίλαθαο 1) [13] ελώ από κεγάιεο αλαιύζεηο 

ησλ Snijders et al (1995,1999)[8,12] θαζνξίζηεθαλ νη εηδηθνί  ηόζν γηα ηελ ειηθία ηεο 

κεηέξαο όζν θαη ηελ ειηθία θύεζεο θίλδπλνη γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο.(Πίλαθαο 

2) Έρεη ππνινγηζηεί, ινηπόλ, πσο ε ζπρλόηεηα απηόκαηνπ εκβξπηθνύ ζαλάηνπ ζηε 

Σ21 κεηαμύ 12 θαη 40 εβδνκάδσλ είλαη πεξίπνπ 30% . Σελ ίδηα ζρέζε κε ηε κεηξηθή 

ΓΗΑΓΡΑΜΜΑ 1. ΢ρέζε ειηθίαο κεηέξαο κε ζεηξά 

αλεππινεηδηώλ. (FMF «The 11-13
+6 

weeks scan») 

ΓΗΑΓΡΑΜΜΑ 2. ΢ρέζε ειηθίαο θύεζεο κε ζεηξά 

αλεππινεηδηώλ. Παξαηεξνύκε όηη όζν πξνρσξάεη ε εγθπκνζύλε 

ηόζν κεηώλεηαη ν θίλδπλνο γηα ηηο πεξηζζόηεξεο αλεππινεηδίεο. 

(FMF «The 11-13
+6 

weeks scan») 
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ειηθία θαη ηελ ειηθία θύεζεο παξνπζηάδνπλ θαη νη ηξηζσκίεο 18 θαη 13, κε ηε 

ζπρλόηεηα απνβνιήο/ελδνκήηξηνπ ζαλιαηνπ,σζηόζν, κεηαμύ 12 θαη 40 εβδνκάδσλ 

λα παξνπζηάδεηαη απμεκέλε ζε ζρέζε κε απηή ηεο ηξηζσκίαο 21 (80% έλαληη 30%). 

Σν ζύλδξνκν Turner (45 ,XO) νθείιεηαη ζπλήζσο ζε απώιεηα ηνπ παηξηθνύ 

ρξσκνζώκαηνο θαη , θαηά ζπλέπεηα, ε ζπρλόηεηα ηεο ζύιιεςεο εκβξύσλ κε 

ζύλδξνκν Turner δελ ζρεηίδεηαη κε ηελ ειηθία ηεο κεηέξαο(αληίζεηα από ηηο 

αλεππινεηδίεο) ελώ ν θίλδπλνο θαίλεηαη λα κεηώλεηαη κε ηε πξόνδν ηεο εγθπκνζύλεο 

(όπσο θαη νη αλεππινεηδίεο). 

Γηα ηηο άιιεο ζρεηηδόκελεο κε ην θύιν ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο (47,ΥΥΥ, 

47ΥΥΤ, 47ΥΤΤ) δελ ππάξρεη ηδηαίηεξε αιιαγή κε ηελ ειηθία ηεο κεηέξαο ελώ ε 

ζπρλόηεηα ελδνκήηξηνπ ζαλάηνπ είλαη αλάινγε απηήο ησλ θπζηνινγηθώλ 

ρξσκνζσκηθά εκβξύσλ. Έηζη, ε ζπλνιηθή επίπησζε εκβξύσλ κε απηέο ηηο αλσκαιίεο 

δελ ειαηηώλεηαη κε ηελ ειηθία θύεζεο.  

 

 

 

 

 

ΠΗΝΑΚΑ΢ 1. Ο θίλδπλνο γηα ζύλδξνκν Down θαη γεληθά γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο 

αλά εβδνκάδα θύεζεο. (FMF «The 11-13
+6 

weeks scan») 

ΠΗΝΑΚΑ΢ 2. Ο θίλδπλνο γηα Σ21,Σ18,Σ13 αλά εβδνκάδα θύεζεο. Παξαηεξνύκε ηε κείσζε ηνπ 

θηλδύλνπ κε ηε πξόνδν ηεο θύεζεο, δεδνκέλνπ όηη ηα πεξηζζόηεξα ρξσκνζσκηθά αλώκαια έκβξπα 

θαηαιήγνπλ ελδνκήηξηα. (FMF «The 11-13
+6 

weeks scan») 



24 

 

Ζ ΑΞΗΑ ΣΟΤ ΑΚΡΗΒΟΤ΢ ΤΠΟΛΟΓΗ΢ΜΟΤ ΣΖ΢ ΖΛΗΚΗΑ΢ ΚΤΖ΢Ζ΢: Μία 

από ηηο ζεκαληηθόηεξεο ζπλεηζθνξέο ηεο καηεπηηθήο ππεξερνγξαθίαο ππήξμε ν 

αθξηβήο πξνζδηνξηζκόο ηεο ειηθίαο θύεζεο. Ο πξνζδηνξηζκόο ηεο ειηθίαο θύεζεο 

βάζεη παξαδνζηαθώλ κεζόδσλ όπσο ε ηειεπηαία έκκελνο ξύζε (TEP) είλαη ζπλήζσο 

αλαμηόπηζηνο, ελώ ην 40% ησλ εγθύσλ δελ γλσξίδνπλ κε βεβαηόηεηα ηελ αθξηβή 

εκεξνκελία ηεο ΣΔΡ ηνπο. Αθόκα θαη ζηηο πεξηπηώζεηο πνπ ηε γλσξίδνπλ, ιόγσ ηεο 

πηζαλόηεηαο θαζπζηεξεκέλεο σνζπιαθηνξεμίαο θαηά ην θύθιν πνπ έγηλε ε ζύιιεςε 

έρνπκε ππεξεθηίκεζε ηεο ειηθίαο ηεο θύεζεο εκεξνινγηαθά. 

Ζ αμία ηνπ αθξηβνύο ππνινγηζκνύ ηεο ειηθίαο θύεζεο, εθηόο από ην πξνζδηνξηζκό 

ηεο Πηζαλήο Ζκεξνκελίαο Σνθεηνύ (ΠΖΣ), επεθηείλεηαη θαη ζην ηνκέα ηνπ 

πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ κε ηνπο εμήο ηξόπνπο [14]: 

1. Ζ αθξηβήο ειηθία ηεο κεηέξαο θαηά ηε ζύιιεςε θαη, ζπλεπώο, ν βαζηθόο ηεο 

θίλδπλνο γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο θαζνξίδεηαη από ηελ ειηθία ηεο 

θύεζεο. 

2. Ο ππνινγηζκόο ησλ βηνρεκηθώλ δεηθηώλ γηα ην θαζνξηζκό ηνπ θηλδύλνπ γηα 

ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο αλαιύεηαη ζε πνιιαπιάζηα ηεο δηάκεζεο ηηκήο 

(MoMs) ηα νπνία δηακνξθώλνληαη κε βάζε ηελ ειηθία θύεζεο (βι. θεθ. 

«Δμεηαδόκελνη Βηνρεκηθνί δείθηεο») 

3.  Ο θίλδπλνο πνπ δηακνξθώλεηαη κε βάζε ηελ απρεληθή δηαθάλεηα(ΑΓ) ηνπ 

εκβξύνπ θαζνξίδεηαη από ην θεθαιννπξαίν κήθνο ηνπ εκβξύνπ (Crown 

Rump Length- CRL) (βι. θεθ. «Με βάζε ηε κέηξεζε ηεο Απρεληθήο 

Γηαθάλεηαο»). 

Έηζη, ν αλαθξηβήο ππνινγηζκόο ηεο ειηθίαο θύεζεο επεξεάδεη ηόζν ηελ ειηθία ηεο 

κεηέξαο όζν θαη ηα επίπεδα ησλ βηνρεκηθώλ θαη ππεξερνγξαθηθώλ δεηθηώλ πνπ 

ρξεζηκνπνηνπληαη ζηνλ έιεγρν ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ, ηξνπνπνηώληαο κε απηό ην 

ηξόπν ηα πνζνζηά αλίρλεπζεο απηώλ ησλ κεζόδσλ. 

 Μειέηεο έρνπλ αλαδείμεη πσο ην πξώην ηξίκελν ηεο θύεζεο απνηειεί ηε πιένλ 

αμηόπηζηε πεξίνδν εθηίκεζεο ηεο ειηθίαο ηεο θύεζεο, δεδνκέλνπ όηη όζν πξνρσξάεη 

ε εγθπκνζύλε ε εθηίκεζε παξνπζηάδεη όιν θαη κεγαιύηεξε απόθιηζε (Πίλαθαο 3). 

Οη ηξέρνπζεο θαηεπζπληήξηεο νδεγίεο γηα ηνλ ππνινγηζκό ηεο ειηθίαο ηεο θύεζεο 

ζπληζηνύλ: 

 6 +0/7 εβδνκάδεο έσο ηηο 13 +6/7 εβδνκάδεο: ρξήζε ηνπ CRL 

 >14 + 0/7 : ζπλδπαζκό ηεο ακθηβξεγκαηηθήο δηακέηξνπ(Biparietal Diameter- 

BPD) , ηεο Πεξηκέηξνπ Κεθαιήο (Head Circumference - HC), ηεο 

Πεξηκέηξνπ ηεο Κνηιηάο (Abdominal Circumference - AC) θαη ηνπ κήθνπο 

ηνπ κεξηαίνπ νζηνύ (Femur Length - FL) 
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ΜΔ ΒΑ΢Ζ ΣΟ ΠΡΟΖΓΟΤΜΔΝΟ Η΢ΣΟΡΗΚΟ ΠΑΘΟΛΟΓΗΚΖ΢ ΚΤΖ΢Ζ΢ 

Ο θίλδπλνο γηα ηξηζσκίεο ζηηο γπλαίθεο πνπ είραλ έλα πξνεγεζέλ έκβξπν ή λενγλό κε 

ηξηζσκία είλαη πςειόηεξνο από ηνλ αλακελόκελν κε βάζε ηελ ειηθία ηνπο[6,7]. ΢ε 

γπλαίθεο κε κία πξνεγεζείζα εγθπκνζύλε κε ηξηζσκία 21, ν θίλδπλνο ππνηξνπήο 

ζηελ επόκελε εγθπκνζύλε παξνπζηάδεηαη απμεκέλνο θαηά 0,75-1%. Έηζη, ζε κία 

γπλαίθα 30 εηώλ πνπ είρε ήδε έλα έκβξπν/λενγλό κε ηξηζσκία 21, ν θίλδπλνο ζηηο 12 

εβδνκάδεο απμάλεηαη από 1 ζηα 626(0,1%) ζε1 ζηα 118 (0,85%).  

Ο πηζαλόο κεραληζκόο γηα απηόλ ηνλ απμεκέλν θίδλπλν είλαη όηη έλα κηθξό πνζνζηό 

απηώλ ησλ δεπγαξηώλ (3-5%) έρνπλ γνλεηθό κσζατθηζκό ή έλα γελεηηθό ειάηησκα 

πνπ θαίλεηαη λα παξεκβαίλεη ζηε δηαδηθαζία ηνπ θπζηνινγηθνύ δηαρσξηζκνύ ησλ 

ρξσκνζσκάησλ. 

 

ΜΔ ΒΑ΢Ζ ΣΖ ΜΔΣΡΖ΢Ζ ΣΖ΢ ΑΤΥΔΝΗΚΖ΢ ΓΗΑΦΑΝΔΗΑ΢ 

Σν 1992 ηα απνηειέζκαηα κειέηεο[11], ζηελ νπνία ε απρεληθή δηαθάλεηα  

(ππεξερνγξαθηθή εηθόλα ππνδόξηαο ζπζζώξεπζεο πγξνύ ζηνλ εκβξπτθό απρέλα) 

κεηξήζεθε πξηλ από ηε ιήςε ηξνθνβιάζηεο γηα θαζνξηζκό ηνπ εκβξπτθνύ 

θαξπόηππνπ, έδεημαλ όηη ζε έλα πςειό πνζνζηό ρξσκνζσκηθά αλώκαισλ εκβξύσλ ε 

απρεληθή δηαθάλεηα ήηαλ απμεκέλε. Ζ ζπζρέηηζε απηή επηβεβαηώζεθε ζηε ζπλέρεηα 

ζε ζεηξά άιισλ κειεηώλ ζηηο αξρέο ηεο δεθαεηίαο ηνπ 1990. Έηζη, ζε ζύλνιν 1695 

αζζελώλ κε απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα από 17 κειέηεο, ε επίπησζε ησλ 

ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ ήηαλ 29%. Πιένλ, έρεη ηεθκεξησζεί όηη ε απμεκέλε 

απρεληθή δηαθάλεηα εθηόο από ηηο ζπρλόηεξα ειεγρόκελεο ηξηζσκίεο (Σ21- ζύλδξνκν 

Down, T18- ΢ύλδξνκν Edward’s, T13- ΢ύλδξνκν Patau’s), έρεη ζπζρεηηζηεί κε έλα 

κεγάιν εύξνο ζπγγελώλ αλσκαιηώλ, δπζκνξθηώλ, δπζγελεζηώλ, γελεηηθώλ 

ζπλδξόκσλ, κε ηξηπινεηδίεο θαη κε ελδνκήηξην ζάλαην (βι. θεθάιαην «Απμεκέλε 

Απρεληθή Γηαθάλεηα ζε Υξσκνζσκηθά Φπζηνινγηθά Έκβξπα»). 

ΠΗΝΑΚΑ΢ 3. Απνθιίζεηο ζηε ζσζηή κέηξεζε ηεο ειηθίαο θύεζεο αλάινγα 

ρξνληθό ζεκείν ζην νπνίν απηή εθηειείηαη θαη θαηάιιεινο δείθηεο κέηξεζεο. 

(American College of Obstetricians and Gynecologists , 2017) 
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Ήδε από ηα κέζα ηεο δεθαεηίαο ηνπ 1990 κειέηεο θαηέιεμαλ ζηα εμήο ζπκπεξάζκαηα 

όζνλ αθνξά ηε κέηξεζε ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο: 

1. ΢ηηο θπζηνινγηθέο θπήζεηο, ε απρεληθή δηαθάλεηα απμάλεηαη κε ηελ ειηθία 

θύεζεο(θαη άξα κε ην θεθαιννπξαίν κήθνο- CRL) (Γηάγξακκα 3 ). 

2. ΢ηε ηξηζσκία 21 θαη άιιεο κείδνλεο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο ε απρεληθή 

δηαθάλεηα είλαη απμεκέλε(Γηάγξακκα 5). 

3. Ο ππνινγηδόκελνο θίλδπλνο γηα ηηο ηξηζσκίεο πξνθύπηεη πνιιαπιαζηάδνληαο 

ην βαζηθό θίλδπλν από ηελ ειηθία ηεο κεηέξαο θαη ηεο θύεζεο κε έλαλ 

ζπληειεζηή πνπ εμαξηάηαη από ηνλ βαζκό απόθιηζεο ηεο κέηξεζεο ηεο 

απρεληθήο δηαθάλεηαο από ηελ αλακελόκελε θπζηνινγηθή κέζε ηηκή γηα 

δεδνκέλν CRL (Γηάγξακκα 4). 

  

 

 

Αλαιύνληαο πεξηζζόηεξν ηα παξαπάλσ, γίλεηαη μεθάζαξν όηη: 

 Όζν κεγαιύηεξε είλαη ε απρεληθή δηαθάλεηα ελόο εκβξύνπ, ηόζν 

κεγαιύηεξνο ν θίλδπλνο γηα ρξσκνζσκηθή αλσκαιία[9,11]. Έηζη, κηα 

γπλαίθα 20 εηώλ κε απρεληθή δηαθάλεηα 3,5mm παξνπζηάδεη απμεκέλν 

θίλδπλν ζε ζρέζε κε κηα γπλαίθα 35 εηώλ κε θπζηνινγηθή απρεληθή 

δηαθάλεηα(Γηάγξακκα 4). Δπίζεο, ε θπζηνινγηθή ή παζνινγηθή απρεληθή 

δηαθάλεηα έρεη απνδεηρζεί όηη πξνθαιεί ζηαζεξή κείσζε ή αύμεζε, 

αληίζηνηρα, ηνπ θηλδύλνπ γηα ρξσκνζσκηθέο  αλσκαιίεο αλεμάξηεηα από 

ηελ ειηθία ηεο κεηέξαο(Πίλαθαο 4). 

ΓΗΑΓΡΑΜΜΑ 3. ΢ρέζε απρεληθήο δηαθάλεηαο κε CRL. 

(FMF «The 11-13
+6 

weeks scan») 
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 Κξίλεηαη απαξαίηεηνο ν ζσζηόο ππνινγηζκόο ηεο ειηθίαο θύεζεο, 

δεδνκέλνπ όηη ε απρεληθή δηαθάλεηα θπζηνινγηθά απμάλεη κε ηε πξόνδν 

ηεο εγθπκνζύλεο (βι. θεθαιαην «Ζ ΑΞΗΑ ΣΟΤ ΑΚΡΗΒΟΤ΢ 

ΤΠΟΛΟΓΗ΢ΜΟΤ ΣΖ΢ ΖΛΗΚΗΑ΢ ΚΤΖ΢Ζ΢» ). ΢ε έξεπλα πνπ 

πξαγκαηνπνηήζεθε ην 1998 θαη πεξηειάκβαλε κεηξήζεηο ηεο απρεληθήο 

δηαθάλεηαο ζε 96127 θπήζεηο, ε κέζε θαη 95
ε
 εθαηνζηηαία ζέζε γηα 

CRL:45mm ήηαλ 1,2mm θαη 2,1mm ελώ νη αληίζηνηρεο ηηκέο γηα 

CRL:84mm ήηαλ 1,9mm θαη 2,7mm. Έηζη, ππνεθηίκεζε ηεο ειηθίαο 

θύεζεο κπνξεί λα νδεγήζεη ζε εζθαικέλε ζεώξεζε όηη ε απρεληθή 

δηαθάλεηα είλαη απμεκέλε, απμάλνληαο ηε πηζαλόηεηα-εζθαικέλα- γηα 

ρξσκνζσκηθή αλσκαιία. 

 Θεσξείηαη αδηαπξαγκάηεπηε ε ζσζηή θαη αμηόπηζηε κέηξεζε ηεο 

απρεληθήο δηαθάλεηαο πνπ βαζίδεηαη ζηε ζσζηή ηνκή, ηελ νπδέηεξε ζέζε 

ηνπ εκβξύνπ,ηε δηάθξηζε εκβξπηθνύ δέξκαηνο θαη ακληαθήο κεκβξάλεο 

θαη ηε ζσζηή ηνπνζέηεζε ησλ ππεξερνγξαθηθώλ δεηθηώλ(callipers)[15]. 

 

 
 

ΓΗΑΓΡΑΜΜΑ 4. O θίλδπλνο γηα Σ21 ζηηο 12 

εβδνκάδεο θύεζεο κε βάζε ηελ ειηθία  ηεο 

κεηέξαο (background) θαη ε επίδξαζε ησλ 

κεηξήζεσλ ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο ζην 

θίλδπλν απηό. (FMF «The 11-13
+6 

weeks scan») 

ΔΗΚΟΝΑ 1.΢σζηή ηνκή γηα κέηξεζε ηεο απρεληθήο 

δηαθάλεηαο. (FMF «The 11-13
+6 

weeks scan») 
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Ζ κέηξεζε ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο, όπσο έρεη ήδε αλαθεξζεί, απνηειεί κέξνο ηνπ 

ζπλδπαζηηθνύ πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο πνπ 

πξαγκαηνπνηείηαη ζην πξώην ηξίκελν [9,5,6] .Ζ ηδαληθή ειηθία θύεζεο γηα ηε 

κέηξεζε ηεο είλαη κεηαμύ 11 θαη 13 +6/7 εβδνκάδσλ. Σν ειάρηζην θεθαιννπξαίν 

κήθνο ζα πξέπεη λα είλαη 45mm θαη ην κέγηζην 84mm. Σα παξαπάλσ ρξνληθά θαη 

βηνκεηξηθά πιαίζηα ρξεζηκνπνηνύληαη γηα ηνπο εμήο ιόγνπο: 

 H ρξήζε κεζόδσλ πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ απαηηεί ηελ ύπαξμε κηα 

δηαγλσζηηθήο κεζόδνπ πξνο ηεθκεξίσζε ησλ επξεκάησλ ηεο πξώηεο, 

κε ηε ιήςε ηξνθνβιάζηεο λα κελ κπνξεί λα εθηειεζηεί πξηλ ηηο 11 

εβδνκάδεο(βι. θεθάιαην «Δπεκβαηηθόο Πξνγελλεηηθόο Έιεγρνο»). 

 Πνιιέο κείδνλεο δνκηθέο αλσκαιίεο κπνξνύλ λα αληρλεπηνπλ κεηά ηηο 

11 εβδνκάδεο ηεο θύεζεο αιιά όρη λσξίηεξα(βι. θεθάιαην 

«Πξνγελλεηηθόο Έιεγρνο Γνκηθώλ Αλσκαιηώλ – α’ Σξίκελν»). 

 Ζ πηζαλόηεηα εκθάληζεο παζνινγηθήο ζπιινγήο πγξνύ ζηνλ απρέλα 

ζε ρξσκνζσκηθά αλώκαια έκβξπα είλαη ιηγόηεξν πηζαλή ζηηο 14-18 

εβδνκάδεο από όηη πξηλ ηηο 14. 

 Ζ πξώηκε αλίρλεπζε δίλεη ηε δπλαηόηεηα ζηηο γπλαίθεο κε αλώκαια 

έκβξπα λα επίιεμνπλ δηαθνπή από ην πξώην ηξίκελν. 

 

΢ηηο κέξεο καο, έρεη παγησζεί ε αμία ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο ζηνλ έιεγρν δηαινγήο 

γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο ζε ζεκείν πνπ πιεόλ ε έξεπλα έρεη εζηηαζηεί ζηελ 

αλεύξεζε δεηθηώλ θαη ζπλδπαζηηθώλ κνληέισλ πνπ ζα ηελ πιαηζηώλνπλ κε ζηόρν ηεο 

βειηίσζε ηεο πνηόηεηαο ηνπ πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ.  

 

ΓΗΑΓΡΑΜΜΑ 5. Μεηξήζεηο 

ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο ζε 

ρξσκνζσκηθά αλώκαια 

έκβξπα ζε ζρέζε κε ηε 5
ε
, ηε 

50
ε
 θαη ηελ 95

ε
 εθαηνζηηαία 

ζέζε ησλ κεηξήζεσλ. (FMF 

«The 11-13
+6 

weeks scan») 
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ΜΔ ΒΑ΢Ζ ΣΖΝ ΑΠΟΤ΢ΗΑ ΡΗΝΗΚΟΤ Ο΢ΣΟΤ 

Ο Langdon Down ην 1866 παξαηήξεζε όηη ε κηθξή κύηε ήηαλ έλα από ηα 

ραξαθηεξηζηηθά ησλ αηόκσλ κε ζύλδξνκν Down. Σν 2001 βξέζεθε όηη ζην 60-70% 

ησλ εκβξύσλ κε ηξηζσκία 21 ην ξηληθό νζηό δελ είλαη νξαηό ζην ππεξερνγξάθεκα 

ηνπ πξώηνπ ηξίκελνπ[16]. Μειέηεο πνπ αθνινύζεζαλ θαη βαζίζηεθαλ ζε κεγάιεο 

ζεηξέο πεξηζηαηηθώλ πηζηνπνίεζαλ ηελ ηζρπξή ζπζρέηηζε κεηαμύ ηεο απνπζίαο 

ξηληθνύ νζηνύ ζηηο 11-13+6/7 εβδνκάδεο θαη ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ. Ζ 

αμηνπνίεζε ηνπ ζπγθεθξηκέλνπ δείθηε ζε πνιιά ζηαηηζηηθά κνληέια πιεζπζκηαθνύ 

ειέγρνπ πνπ έρνπλ κειεηεζεί έρεη θαλεί όηη κπνξεί λα απμήζεη ηα πνζνζηά 

αλίρλεπζεο ησλ ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ (ζε ζπλδπαζκό κε ηε κεηξηθή ειηθία θαη 

ηελ απρεληθή δηαθάλεηα) πεξίπνπ ζην 90%[17](βι. θεθάιαην «Γηακόξθσζε 

Μνληέισλ Πιεζπζκηαθνύ Διέγρνπ ( screening )» ). 

Ζιηθία 

Μεηέξαο 

(έηε) 

Κίλδπλνο κε βάζε 

ηελ Ζιηθία 

Μεηέξαο 

Σξνπνπνηεκέλνο Κίλδπλνο 

ΑΓ 1,5mm ΑΓ 

2,2mm 

ΑΓ 2,3mm ΑΓ 2,5mm 

20 1:1528  1:7877(5,15 X 

decrease) 
1:1376 1:764(2 x 

increase) 

1:363 

30 1:906 1:4667 (5,15 X 

decrease) 
1:817 1:454(2 x 

increase) 

1:216 

40 1:112 1:517(5,15 X 

decrease) 
1:101 1:56(2 x 

increase) 

1:27 

44 1:37 1:188(5,15 X 

decrease) 
1:34 1:19(2 x 

increase) 

1:10 

ΠΗΝΑΚΑ΢ 4. ΢ρέζε θηλδύλνπ γηα ζύλδξνκν Down κε ηελ ειηθία ηεο κεηέξαο θαη ηε κέηξεζε ηεο απρεληθήο 

δηαθάλεηαο. («Obstetric and Gynaecological Ultrasound: How, why, when», 4
th

 edition, 2017) 

ΓΗΑΓΡΑΜΜΑ 6. Ζ θαηαλνκή ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο εθθξαδόκελε σο 

απόθιηζε από ηε κέζε ηηκή ηεο ζε ρξσκνζσκηθά θπζηνινγηθά (ιεπθέο ζηήιεο) 

θαη αλώκαια έκβξπα (καύξεο ζηήιεο). (FMF «The 11-13
+6 

weeks scan») 



30 

 

 

 

 

ΜΔ ΒΑ΢Ζ ΣΖ ΡΟΖ ΢ΣΖ ΣΡΗΓΛΧΥΗΝΑ ΒΑΛΒΗΓΑ 

Ζ αλεπάξθεηα ηεο ηξηγιώρηλαο βαιβίδαο ζηνλ ππεξερνγξαθηθό έιεγρν ηνπ πξώηνπ 

ηξηκήλνπ είλαη έλα εύξεκα πνπ παξαηεξείηαη ζε έκβξπα κε Σ21,Σ18 θαη Σ13 θαζώο 

επίζεο θαη ζηα έκβξπα εθείλα πνπ παξνπζηάδνπλ ζεκαληηθέο αλσκαιίεο ηεο 

θαξδηάο.[31] Αλεπξίζθεηαη πεξίπνπ ζην 1% ησλ θπζηνινγηθώλ ρξσκνζσκηθά 

εκβξύσλ, ζην 55% απηώλ κε ζύλδξνκν Down θαη ζην 33% απηώλ κε ζύλδξνκν 

Edward’s θαη Patau. H εηζαγσγή ηεο αμηνιόγεζεο θαη απηνύ ηνπ δείθηε ζην 

ζπλδπαζκέλν έιεγρν ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ έρεη πιένλ ηεθκεξησζεί όηη βειηηώλεη ηα 

πνζνζηά αλίρλεπζεο γηα ηε Σ21 από 90% ζε 95% γηα 3% ΦΘ απνηειέζκαηα. 

 

 

 

 

 

ΔΗΚΟΝΑ 2. Απνπζία ηνπ ξηληθνύ νζηνύ ζηελ 

ππεξερνγξαθηθή εμέηαζε ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ. (FMF «The 

11-13
+6 

weeks scan») 

ΔΗΚΟΝΑ 3.(ΑΡ) ΢σζηή ηνπνζέηεζε ησλ calliper ζηε ηξηγιώρηλα βαιβίδα. 

(ΓΔ) Ζ θπζηνινγηθή θαη ε παζνινγηθή κνξθή ηεο θπκαηνκνξθήο ηεο ξνήο 

ζηε ηξηγιώρηλα βαιβίδα(Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ Fetal Diagnostic 

Centers). 
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ΜΔ ΒΑ΢Ζ ΣΖ ΠΑΡΟΤ΢ΗΑ ΔΞΟΜΦΑΛΟΤ 

Μέρξη πεξίπνπ ηηο 10 εβδνκάδεο ηεο θύεζεο είλαη θπζηνινγηθό λα ππάξρεη κηα 

νκθαιηθή εμεληέξσζε ζηε βάζε ηνπ νκθαιίνπ ιώξνπ ζην εκβξπηθό θνηιηαθό 

ηνίρσκα. Ζ θήιε απηή, σζηόζν, πξέπεη λα έρεη ππνρσξήζεη, κε επηζηξνθή ησλ 

εληεξηθώλ ειίθσλ ελδνθνηιηαθά, κέρξη ηηο 11 εβδνκάδεο. Ζ κε πξαγκαηνπνίεζε ηεο 

δηαδηθαζίαο απηήο ζα νδεγήζεη ζηνλ εμόκθαιν πνπ ραξαθηεξίδεηαη από έιιεηκκα ηεο 

κέζεο γξακκήο ηνπ θνηιηαθνύ ηνηρώκαηνο κε ζπρλόηεηα 1-2/10.000 δώληα λενγλά. H 

επίπησζε ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ (θπξίσο Σ18, ηξηπινεηδίεο) [18] ζηα έκβξπα κε 

εμόκθαιν είλαη πεξίπνπ 60%. 

 

 

 

ΜΔ ΒΑ΢Ζ ΣΖ ΠΑΡΟΤ΢ΗΑ ΜΔΓΑΚΤ΢ΣΖ΢ 

Ζ νπξνδόρνο θύζηε εηλαη νξαηή ππεξερνγξαθηθά ζηηο 11 εβδνκάδεο ζε 80% ησλ 

εκβξύσλ θαη ζε όια ζηηο 13 εβδνκάδεο. Φπζηνινγηθά, ζηελ εμέηαζε ηνπ πξώηνπ 

ηξηκήλνπ ην κήθνο ηεο νπξνδόρνπ θύζηεο είλαη κηθξόηεξν από 6mm. Χο 

κεγαθύζηε ζην πξώην ηξίκελν νξίδεηαη ε δηάηαζε ηεο νπξνδόρνπ θύζηεο πάλσ 

απν 7mm. Μειέηεο αλέδεημαλ πσο ζε έκβξπα κε δηάκεηξν θύζηεο 7-15mm ε 

ζπρλόηεηα ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ (θπξίσο Σ18, Σ13) είλαη πεξίπνπ 20%[18]. 

Αλ κεηά από έιεγρν, ν θαξπόηππνο είλαη θπζηνινγηθόο, ε δηάηαζε ηεο θύζηεο ζα 

ππνρσξήζεη ζην 90% ησλ πεξηπηώζεσλ απηόκαηα. Αληίζεηα, ζε έκβξπα κε 

δηάηαζε κεγαιύηεξε ησλ 15mm, ε ζπρλόηεηα ησλ ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ 

είλαη κηθξόηεξε (10%) αιιά επη θπζηνινγηθνύ γνλόηππνπ ε πξόγλσζε είλαη θαθή 

ιόγσ εμειηζζόκελεο απνθξαθηηθήο νπξνπάζεηαο. 

Άμην αλαθνξάο εηλαη ην γεγνλόο όηη ε κεγαθύζηε ζπλνδεύεηαη από απμεκέλε 

απρεληθή δηαθάλεηα ζην 75% ησλ ρξσκνζσκηθά αλώκαισλ εκβξύσλ θαη ζην 30% 

ησλ θπζηνινγηθώλ. 

ΔΗΚΟΝΑ 4. Παξνπζία εμόκθαινπ ζε 

ππεξερνγξαθηθό έιεγρν ζηηο 13 εβδνκάδεο ηεο 

θύεζεο (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ 

RSNA Radiographics). 
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ΜΔ ΒΑ΢Ζ ΣΖΝ ΔΜΒΡΤΗΚΖ ΑΝΑΠΣΤΞΖ 

΢εηξά κειεηώλ έρνπλ αλαδείμεη όηη ε ηξηζσκία 18 θαη ε ηξηπινεηδία ζπζρεηίδνληαη κε 

κέηξηνπ βαζκνύ θαζπζηέξεζε ηεο αλάπηπμεο, ε ηξηζσκία 13 θαη ην ζύλδξνκν Turner 

κε ήπηα θαζπζηέξεζε απηήο, ελώ ζηα έκβξπα κε ζύλδξνκν Down ε αλάπηπμε είλαη 

νπζηαζηηθά θπζηνινγηθή. 

 

 

 

ME ΒΑ΢Ζ ΣΟ ΜΖΚΟ΢ ΣΖ΢ ΑΝΧ ΓΝΑΘΟΤ 

Ο Langdon Down παξαηήξεζε όηη ζε άηνκν κε ηξηζσκία 21 ην πξόζσπν είλαη 

πεπιαηπζκέλν. Έηζη, ππεξερνγξαθηθέο κειέηεο πνπ πξαγκαηνπνηήζεθαλ ζε 

αζζελείο κε ζύλδξνκν Down αλέδεημαλ όηη ε άλσ γλάζνο ππνιείπεηαη ζε κέγεζνο 

ζην 50% ησλ πεξηπηώζεσλ. ΢ηα ρξσκνζσκηθά πγηή έκβξπα ην κήθνο ηεο άλσ 

γλάζνπ απμάλεη πξννδεπηηθά κε ηελ ειηθία θύεζεο θαηα ζρεδόλ 0,1mm γηα θάζε 

1mm αύμεζεο ηνπ CRL. ΢ε έκβξπα κε ηξηζσκία 21, ην κέζν κήθνο ηεο άλσ 

γλάζνπ είλαη ζεκαληηθά κηθξόηεξν από ηε θπζηνινγηθή κέζε ηηκή θαηά πεξίπνπ 

0,7mm θαη βξίζθεηαη θάησ από ηελ 5
ε
 εθαηνζηηαία ζέζε ηεο θπζηνινγηθήο 

θαηαλνκήο ζε πεξίπνπ 25% ησλ πεξηπηώζεσλ. 

ΔΗΚΟΝΑ 5. Παξνπζία κεγαθύζηεο (16mm) 

ζηνλ ππεξερνγξαθηθό έιεγρν πξώηνπ 

ηξηκήλνπ. (FMF «The 11-13
+6 

weeks scan») 

 

ΓΗΑΓΡΑΜΜΑ 6. Ζ θαηαλνκή ηνπ CRL ζε 

έκβξπα κε ηξηπινεηδία ζε ζρέζε κε ηε 5
ε
, ηε 

50
ε
 θαη ηελ 95

ε
 εθ. ζέζε ρξσκνζσκηθά 

θπζηνινγηθώλ εκβξύσλ. (FMF «The 11-13
+6 

weeks scan») 
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ΜΔ ΒΑ΢Ζ ΣΖ ΚΑΡΓΗΑΚΖ ΢ΤΥΝΟΣΖΣΑ 

΢ηε θπζηνινγηθή εγθπκνζύλε, ε θαξδηαθή ζπρλόηεηα απμάλεηαη από πεξίπνπ 110 

παικνύο/ιεπηό ηελ 5
ε
 εβδνκάδα ηεο θύεζεο ζε 170 παικνύο/ιεπηό ηε 10

ε
 θαη ζηε 

ζπλέρεηα κεηώλεηαη ζε 150 παικνύο/ιεπηό ηε 14
ε
 εβδνκάδα.  ΢ηνλ έιεγρν ηνπ 

πξώηνπ ηξηκήλνπ, ε ηξηζσκία 18 θαη ε ηξηπινεηδία ζπζρεηίδνληαη κε εκβξπηθή 

βξαδπθαξδία ηε ζηηγκή πνπ ε ηξηζσκία 13 θαη ην ζύλδξνκν Turner εκθαλίδνπλ 

ηαρπθαξδία. H αμηνπνίεζε ηεο εκβξπηθήο θαξδηαθήο ζπρλόηεηαο δελ βειηηώλεη 

ηελ επαηζζεζία ή ηελ εηδηθόηεηα όζνλ αθνξά ηελ αλίρλεπζε ηεο ηξηζσκίαο 21 

αιιά επηηξέπεη ηε θαιύηεξε αλίρλεπζε ηεο ηξηζσκίαο 13 (πνπ ραξαθηεξίδεηαη 

από ηαρπθαξδία) [6].  

 

 

 

 

ΜΔ ΒΑ΢Ζ ΣΖ ΜΔΣΡΖ΢Ζ DOPPLER ΣΟΤ ΦΛΔΒΧΓΟΤ΢ ΠΟΡΟΤ 

Ο θιεβώδεο πόξνο είλαη ην αγγείν πνπ κεηαθέξεη ην θαιά νμπγνλσκέλν αίκα ηεο 

νκθαιηθήο θιέβαο ζηε θάησ θνίιε θιέβα, παξαθάκπηνληαο ηελ επαηηθή θπθινθνξία, 

κε ην αίκα από εθεί λα θαηεπζύλεηαη ζην δεμηό θόιπν θαη κέζσ ηνπ σνεηδνύο 

ηξήκαηνο ζηηο αξηζηεξέο θνηιόηεηεο ηεο θαξδηάο. 

Δκβξπηθόο Καξπόηππνο Τπεξερνγξαθηθά Δπξήκαηα 

Σξηζσκία 18 Καζπζηέξεζε ηεο αλάπηπμεο, βξαδπθαξδία, 

εμόκθαινο, κεγαθύζηε 

Σξηζσκία 13 Καζπζηέξεζε ηεο αλάπηπμεο, ηαρπθαξδία, 

νινπξνζεγθεθαιία, εμόκθαινο, κεγαθύζηε 

΢ύλδξνκν Turner Καζπζηέξεζε ηεο αλάπηπμεο, ηαρπθαξδία, 

πνιύ απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα 

Σξηπινεηδία Καζπζηέξεζε ηεο αλάπηπμεο, βξαδπθαξδία, 

εμόκθαινο, νινπξνζεγθεθαιία 

ΓΗΑΓΡΑΜΜΑ 7. Ζ ζρέζε ηεο εκβξπηθήο θαξδηαθήο ζπρλόηεηαο ζε έκβξπα κε Σ21,Σ18,Σ13 κε ηε 

5ε, ηε 50
ε
 θαη ηελ 95

ε
 εθ. ζέζε ησλ κεηξήζεσλ ζε θπζηνινγηθά έκβξπα. Παξαηεξείηαη ε αλάδεημε 

απμεκέλεο θαξδηαθήο ζπρλόηεηαο ζηα έκβξπα κε Σ13. (FMF «The 11-13
+6 

weeks scan») 
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Ήδε από ην 1998, νη Matias θαη ζπλ.[19] έδεημαλ όηη ε αλώκαιε ξνή ζην θιεβώδε 

πόξν (απόλ ή αλεζηξακκέλν α θύκα) (εηθόλα 6) ζρεηίδεηαη κε ρξσκνζσκηθέο 

αλσκαιίεο, ζπγγελείο θαξδηνπάζεηεο θαη θαθή έθβαζε ηεο θύεζεο.[20,21,22] 

Μειέηεο πνπ αθνινύζεζαλ έδεημαλ όηη ζηηο 11-13+6/7 εβδνκάδεο παξαηεξείηαη 

αλώκαιε ξνή ζην θιεβώδε πόξν ζε πεξίπνπ 70% ησλ εκβξύσλ κε Σ21, 71% ησλ 

εκβξύσλ κε Σ18, 65% απηώλ κε Σ13, 76% απηώλ κε ζύλδξνκν Turner  θαη 3,7% ησλ 

ρξσκνζσκηθά πγηώλ. 

Με δεδνκέλν όηη ππάξρεη αζζελήο ζπζρέηηζε κεηαμύ αλώκαιεο ξνήο ζην θιεβώδε 

πόξν θαη απμεκέλεο απρεληθήο δηαθάλεηαο, νη δύν απηνί δείθηεο κπνξνύλ λα 

ζπλδπαζζνύλ κε ζηόρν λα βειηησζεί ε απνηειεζκαηηθόηεηα ηεο δνθηκαζίαο δηαινγήο 

θαηά ην πξώην ηξίκελν. Ζ ζύγρξνλε βηβιηνγξαθία επηζεκαίλεη πσο ε πξνζζήθε ηνπ 

ειέγρνπ κε Doppler ηνπ θιεβώδνπο πόξνπ ζην ζπλδπαζηηθό έιεγρν ηνπ πξώηνπ 

ηξηκήλνπ βειηηώλεη ηα πνζνζηά αλίρλεπζεο ζην 94-97% (βι. θεθάιαην «Γηακόξθσζε 

Μνληέισλ Πιεζπζκηαθνύ Διέγρνπ ( screening )») 

 

 

 

 

 

 

 

 

ΔΗΚΟΝΑ 6. (ΠΑΝΧ) Aλάιπζε ηεο 

θπκαηνκνξθήο ηεο Doppler θαηαγξαθήο ηνπ 

θιεβώδνπο πόξνπ, S-ζπζηνιή ησλ θνηιηώλ, D-

πξώηκε δηαζηνιή, a-ζπζηνιή ησλ θόιπσλ (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA Radiographics). 

(ΚΑΣΧ) a- ΢σζηή ηνπνζέηεζε ησλ calliper ζην 

θιεβώδε πόξν.  b- θπζηνινγηθή θπκαηνκνξθή, c- 

απόλ a θύκα, d- αλεζηξακκέλν a θύκα (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA Radiographics). 
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ii.ΔΞΔΣΑΕΟΜΔΝΟΗ ΒΗΟΥΖΜΗΚΟΗ ΓΔΗΚΣΔ΢ 

Όπσο έρεη ήδε αλαθεξζεί ζην θεθάιαην ηεο ηζηνξηθήο εμέιημεο ηνπ 

πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ, βηνρεκηθνί δείθηεο ρξεζηκνπνηνύληαη γηα ηελ αλίρλεπζε 

ηόζν ρξσκνζσκηθώλ όζν θαη κε αλσκαιηώλ ήδε από ηα ηέιε ηεο δεθαεηίαο ηνπ 

1980. 

΢ηηο κέξεο καο, ν ζπλδπαζκέλνο έιεγρνο πξώηνπ ηξηκήλνπ αμηνπνηεί δύν νξκόλεο 

από ηνλ νξξό ηεο κεηέξαο, ηελ ειεύζεξε β ππνκνλάδα ηεο ρνξηαθήο 

γνλαδνηξνπίλεο (free b-hCG) θαη ηελ ζρεηηδόκελε κε ηελ εγθπκνζύλε 

πιαθνπληηαθή πξσηείλε Α (PAPP-A).  

Φπζηνινγηθά, ηα επίπεδα ηεο ειεύζεξεο β-hCG ειαηηώλνληαη κε ηελ ειηθία ηεο 

θύεζεο ελώ απηά ηεο PAPP-A απμάλνληαη.[1] ΢ηηο δνθηκαζίεο πιεζπζκηαθνύ 

ειέγρνπ, πξνθεηκέλνπ λα ιεθζεί ππ’όςε ε ζρεηηθή απηή κεηαβνιή ησλ δεηθηώλ 

αλάινγα κε ηελ ειηθία ηεο θύεζεο, νη ηηκέο ησλ δύν νξκνλώλ κεηαηξέπνληαη ζε 

πνιιαπιάζηα ηεο δηάκεζεο ηηκήο (Multiple of Median - MoM) θπζηνινγηθώλ 

θπήζεσλ ηεο ίδηαο ειηθίαο γηα θάζε κηα από απηέο ηηο νξκόλεο. 

 ΢σζηή ηνπνζέηεζε ησλ calliper 

ζηε ηξηγιώρηλα βαιβίδα 

΢ε θπήζεηο κε Σ21 ε ειεύζεξε β-hCG παξνπζηάδεηαη απμεκέλε (πεξίπνπ 

δηπιάζηα ηεο θπζηνινγηθεο δηάκεζεο ηηκήο ηεο γηα ηε ζπγθεθξηκέλε ειηθία 

θύεζεο, δειαδή 2.0 MoM) [1,2]ελώ ε PAPP-A παξνπζηάδεηαη κεησκέλε (πεξίπνπ 

ππνδηπιάζηα, δειαδή 0,5 MoM) [2,5](Γηάγξακκα 8). Όζν πςειόηεξα είλαη ηα 

επίπεδα ηεο β-hCG θαη όζν ρακειόηεξα απηά ηεο PAPP-A ηόζν πςειόηεξνο ν 

θίλδπλνο γηα ζύλδξνκν Down(Γηάγξακκα 8). Αληηζεηα, ζηε Σ18 θαη Σ13 θαη νη 

δύν νξκόλεο παξνπζηάδνπλ κείσζε [3,4,5].Με δεδνκέλε ηε ζσζηή κέηξεζε ηεο 

ειηθίαο ηεο θύεζεο, ε ρξήζε κόλν ησλ νξκνλώλ θαη ηεο κεηξηθήο ειηθίαο 

παξνπζηάδεη πνζνζηό αλίρλεπζεο ηνπ ζπλδξόκνπ Down πεξίπνπ ζην 60-70%. 

Χζηόζν, ν ζπλδπαζκόο ηνπο κε ηε κεηξηθή ειηθία θαη ηελ απρεληθή δηαθάλεηα 

αλέβαζε ηα πνζνζηά αλίρλεπζεο ηνπ ζπλδξόκνπ Down ζην 85-95% γηα 5% ΦΘ 

απνηειεζκάησλ, κε ην πνζνζηό λα πξνζεγγίδεη ηηο πςειόηεξεο ηηκέο όηαλ ν 

έιεγρνο ησλ νξκνλώλ γίλεηαη ζηηο 11 εβδνκάδεο ζε ζρέζε κε ην αλ γηλόηαλ ζηηο 

13. 

ΔΗΚΟΝΑ 7. Μεηαηξνπή ησλ ηηκώλ 

ηεο ειεύζεξεο β- hCG θαη ηεο PAPP-

A ζε πνιιαπιάζηα ηεο δηάκεζεο 

ηηκήο (MoM) , ζε πεξηβάιινλ 

Astraia. (Από ην αξρείν ηεο θα 

΢νύθα Αζελάο) 
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Από όια ηα παξαπάλσ γίλεηαη ζαθήο ε αλάγθε ζσζηνύ ππνινγηζκνύ ηεο ειηθίαο 

θύεζεο δεδνκέλνπ όηη ηα MoΜs θαζνξίδνληαη απν απηή (Πίλαθαο 7). Όπσο θαίλεηαη 

ζηνλ Πίλαθα 7, ε ππνεθηίκεζε ηεο ειηθίαο θύεζεο θαηά 5mm απμάλεη ην MoM ηεο 

PAPP-A από 1.0 MoM ζε 1,17 MoM ελώ ηαπηόρξνλα κεηώλεη απηό ηεο free b-hCG 

από 1.0ΜνΜ ζε 0,93MoM. Οη εζθαικέλεο αιιαγέο απηέο ζηα ΜνΜs, πνπ είλαη 

αζύκβαηεο κε ηε βηνρεκεία ηνπ ζπλδξόκνπ Down, αιιάδνπλ κνηξαία ηόζν ηα 

πνζνζηά αλίρλεπζεο όζν θαη ηα ΦΘ απνηειέζκαηα. Σν αληίζεην απνηέιεζκα 

πεηπραίλεηαη κε ηελ ππεξεθηίκεζε ηεο ειηθίαο θύεζεο αθνύ ηα MoMs ηεο PAPP-A 

κεηώλνληαη θαη ηεο  free b-hCG απμάλνληαη, απμάλνληαο έηζη ηόζν ηα πνζνζηά 

αλίρλεπζεο ηνπ ζπλδξόκνπ Down όζν θαη ηα ΦΘ απνηειέζκαηα. 

 

 

 

ΚΑΣΑ΢ΣΑ΢Ζ ΚΑΡΤΟΣΤΠΟ΢ PAPP-A MoM Free b-hCG MoM 

Φπζηνινγηθόο άξξελ 

ή ζήιπ 

46ΥΤ ή 46ΥΥ 1.0 1.0 

΢ύλδξνκν Down Σξηζσκία 21 0.5 2.0 

΢ύλδξνκν Edward’s Σξηζσκία 18 0.19 0.21 

΢ύλδξνκν Patau’s Σξηζσκία 13 0.25 0.51 

ΓΗΑΓΡΑΜΜΑ 8/ ΠΗΝΑΚΑ΢ 6. Οη ηηκέο ηεο free β-hCG θαη ηεο 

PAPP-A εθθξαδόκελεο σο MoM γηα ηηο Σ21,Σ18,Σ13 ζε ζρέζε κε ηα 

ρξσκνζσκηθά θπζηνινγηθά έκβξπα. (FMF «The 11-13
+6 

weeks scan») 

ΓΗΑΓΡΑΜΜΑ 9. Αύμεζε ηνπ θηλδύλνπ όζν απμάλνληαη ηα MoMs ηεο free β-hCG (ΑΡ) θαη όζν 

κεηώλνληαη ηα MoMs ηεο PAPP-A (ΓΔ). (FMF «The 11-13
+6 

weeks scan») 
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΢θάικα 

CRL(ζε mm) 

MoM Πνζνζηά 

αλίρλεπζεο 

Φεπδώο Θεηηθά 

Απνηειέζκαηα PAPP-A Free b-hCG 

0 1.00 1.00 85% 2.7% 

-5 1.17 0.93 80% 1.4% 

-3 1.10 0.96 82% 1.9% 

+5 0.87 1.07 89% 5.5% 

+3 0.92 1.04 87% 4.1% 

 

 

 

 

 

 

iii..ΓΗΑΜΟΡΦΧ΢Ζ ΜΟΝΣΔΛΧΝ ΠΛΖΘΤ΢ΜΗΑΚΟΤ ΔΛΔΓΥΟΤ 

 

Αλαπηύμακε ζε πξνεγνύκελν θεθάιαην πσο ν θίλδπλνο γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο 

απμάλεηαη κε ηελ αύμεζε ηεο ειηθίαο ηεο κεηέξαο ελώ κεηώλεηαη κε ηελ αύμεζε 

ηεο ειηθίαο θύεζεο, δεδνκέλεο ηεο πηζαλόηεηαο ελδνκήηξηνπ ζαλάηνπ ησλ εκβξύσλ 

κε ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο. Δπίζεο, αλαθέξακε πσο ν πξώηνο κεγάιεο έθηαζεο 

πιεζπζκηαθόο έιεγρνο(screening) ηνπνζεηείηαη ζηε δεθαεηία ηνπ 1970 θαη βαζίζηεθε 

ζηελ ειηθία ηεο κεηέξαο (επεκβαηηθόο πξνγελλεηηθόο έιεγρνο ζε γπλαίθεο άλσ ησλ 

35 εηώλ, ειηθηαθή νκάδα πνπ ζεσξήζεθε πςεινύ θηλύλνπ) κε πνζνζηό αλίρλεπζεο 

30% γηα 5% ςεπδώο ζεηηθώλ απνηειεζκάησλ[8,9]. 

Μεηά από εξγώδεηο,πνιπθεληξηθέο κειέηεο πνπ δηελεξγήζεθαλ ηα ρξόληα πνπ 

αθνινύζεζαλ, θαηέζηε ζαθέο πσο ε κέηξεζε ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο ηνπ 

εκβξύνπ παξείρε έλα πνιύ απνηειεζκαηηθό θαη πξώηκν εξγαιείν ζηα πιαίζηα 

αλίρλεπζεο ηόζν ρξσκνζσκηθώλ όζν θαη κε αλσκαιηώλ ζην έκβξπν [5,11]. ΢ηε 

κεγαιύηεξε έξεπλα πνπ ζπληνλίζηεθε από ην Fetal Medicine Foundation ζηελ 

Αγγιία, 100311 κνλήξεηο θπήζεηο εμεηάζηεθαλ από θαηάιιεια εθπαηδεπκέλνπο 

ππεξερνγξαθηζηέο ζε 22 θέληξα ηνπ Ζλσκέλνπ Βαζηιείνπ [9]. ΢ε όιεο ηηο 

πεξηπηώζεηο κεηξήζεθε ε απρεληθή δηαθάλεηα θαη ην θεθαιννπξαίν κήθνο θαη 

ππνινγίζηεθε ν εμαηνκηθεπκέλνο θίλδπλνο βαζηδόκελνο ζηε κεηξηθή ειηθία, ζηελ 

ειηθία θύεζεο θαη ηελ απρεληθή δηαθάλεηα. Ο πξνθύπησλ θίλδπλνο (κε βάζε ηνπο 3 

απηνύο ζπληειεζηέο) γηα ηξηζσκία 21 ήηαλ 1 ζηα 300 ή κεγαιύηεξνο: 

 ΢ε 8% ησλ θπζηνινγηθώλ θπήζεσλ 

 ΢ε 82% ησλ θπήζεσλ κε ηξηζσκία 21 

 ΢ε 78% ησλ θπήζεσλ κε άιιεο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο 

Σν πνζνζηό αλίρλεπζεο ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ ήηαλ 77% γηα 5% ςεπδώο 

ζεηηθώλ απνηειεζκάησλ. Σα απνηειέζκαηα απηήο ηεο κειέηεο εηζήγαγαλ ηε 

απρεληθή δηαθάλεηα σο έλα από ηα βαζηθόηεξα εξγαιεία screening ζην πξνγελλεηηθό 

έιεγρν. 

Από ηηο αξρέο ηνπ αηώλα καο θαη αθνύ έγηλε μεθάζαξε ε ζπζρέηηζε κεηαμύ 

εκβξπηθώλ αλεππινεηδηώλ θαη παζνινγηθώλ ηηκώλ ζεηξάο εκβξπνπιαθνπληηαθώλ 

πξνηόλησλ, αθνινύζεζαλ κειέηεο πνπ πιένλ ζπλδύαδαλ ηελ ειηθία ηεο κεηέξαο,ηελ 

ειηθία θύζεο,ηελ απρεληθή δηαθάλεηα θαη 2 εμ απηώλ (PAPP-A θαη free b-hCG). O 

ΠΗΝΑΚΑ΢ 7. Δπίδξαζε ηεο ιαλζαζκέλεο εθηίκεζεο ηνπ CRL ζηα MoMs ησλ νξκνλώλ, ζηα πνζνζηά 

αλίρλεπζεο θαη ζηα πνζνζηά ησλ Φεπδώο Θεηηθώλ Απνηειεζκάησλ. . («Obstetric and Gynaecological 

Ultrasound: How, why, when», 4
th

 edition, 2017) 
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ζπλδπαζηηθόο απηόο έιεγρνο (βαζηδόκελνο ζηα ραξαθηεξηζηηθά ηεο κεηέξαο, 

ππεξερνγξαθηθέο κεηξήζεηο θαη ηηο νξκόλεο) αλέβαζε ην πνζνζηό αλίρλεπζεο ζην 

85-95% γηα 5% ςεπδώο ζεηηθώλ απνηειεζκάησλ[4,10]. 

Μεηά ην 2001 θαη αθνύ έγηλε δπλαηή ε απεηθόλεζε ηνπ ξηληθνύ νζηνύ ηνπ εκβξύνπ, 

κηα ζεηξά από κειέηεο αλέδεημαλ ηε ζπζρέηηζε κεηαμύ ηεο απνπζίαο ηνπ θαη 

εκβξπηθώλ αλεππινεηδηώλ. Ζ πξνζζήθε απηνύ ηνπ δείθηε ζηνπο ππνινίπνπο πνπ 

ρξεζηκνπνηνύληαλ σο ηόηε, αλέβαζε ηελ αληρλεπηηθή ηθαλόηεηα γηα ην ζύλδξνκν 

Down ζην 93-96% γηα 5% ςεπδώο ζεηηθώλ απνηειεζκάησλ[17]. 

Πιένλ, βαζηδόκελνη ζε κειέηεο ηειεπηαίσλ ρξόλσλ, έρεη απνζαθεληζηεί πσο ε 

αμηνπνίεζε λέσλ δείθησλ είλαη ζε ζέζε λα βειηηώζεη πεξαηηέξσ ηελ επαηζζεζία θαη 

ηελ εηδηθόηεηα ηνπ ζύγρξνλνπ πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ. Σέηνηνπο δείθηεο απνηεινύλ ν 

δείθηεο αληίζηαζεο ηνπ θιεβώδνπο πόξνπ θαη ε αλεπάξθεηα ηεο ηξηγιώρηλαο 

βαιβίδαο [6,19]. Οη κειέηεο ησλ Maiz θαη ζπλ. αλέδεημαλ αύμεζε ηνπ πνζνζηνύ 

αλίρλεπζεο ζην   κεηά ηελ αμηνπνίεζε θαη απηώλ ησλ δεηθηώλ [21]. 

 

 

 
 

 

 

 

 

΢ηελ ρώξα καο, όπνπ δελ ππάξρεη έλα ζαθέο πιαίζην πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ, ν  

πξνγελλεηηθόο έιεγρνο γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο βαζίδεηαη ζηνλ θίλδπλν πνπ 

πξνθύπηεη από ηνλ ζπλδπαζκέλν έιεγρν ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ (κεηξηθή ειηθία, 

ειηθία θύεζεο, ππεξερνγξαθηθνί δείθηεο, νξκόλεο) θαη εθηειείηαη ζε όιεο ηηο 

γπλαίθεο. 

΢ηα πιαίζηα, σζηόζν, ηεο δηεξεύλεζεο ηεο θαιύηεξεο δπλαηήο ζρέζεο θόζηνπο 

νθέινπο όζνλ αθνξά ην πξνγελλεηηθό έιεγρν, έρνπλ κειεηεζεί δηάθνξεο κνξθέο 

πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ. Οη ελαιιαθηηθέο απηέο κνξθέο πνπ έρνπλ κειεηεζεί 

πεξηζζόηεξν, θαηά βάζε ζηηο Ζλσκέλεο Πνιηηείεο ηεο Ακεξηθήο, [64]ζπλνςίδνληαη 

ζηα εμήο: 

 

Integrated screening: απηή ε κέζνδνο ζπλδπάδεη ηα απνηειέζκαηα ηνπ πξώηνπ θαη 

ηνπ δεπηέξνπ ηξηκήλνπ παξέρνληαο έλα ηειηθό απνηέιεζκα θηλδύλνπ ην νπνίν θαη 

γλσηνπνηείηαη ζηελ έγθπν. Βαζίδεηαη, ινηπόλ, ζηνλ ζπλδπαζηηθό έιεγρν ηνπ πξώηνπ 

ηξηκήλνπ (ραξαθηεξηζηηθά κεηέξαο, απρεληθή δηαθάλεηα,PAPP-A, free b-hCG) θαη 

Μέζνδνη πξνγελλεηηθνύ πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ γηα ην ζύλδξνκν Down κε ηελ επαηζζεζία ηνπο θαη ηα 

ςεπδώο ζεηηθά απνηειέζκαηα ηνπο. (Nicolaides et al. , 2015 ; American College of Obstetricians and 

Gynecologists, 2012b ; Cuckle et al. , 2015) 



39 

 

ζηνλ έιεγρν ησλ νξκνλώλ ηνπ 2
νπ

 ηξηκήλνπ (AFP, b-hCG,uE3,inhibin-A) (βι. θεθ. 

«Πξνγελλεηηθόο Έιεγρνο Υξσκνζσκηθώλ Αλσκαιηώλ- β Σξίκελν). Σν πνζνζηό 

αλίρλεπζεο ηνπ ζπλδξόκνπ Down είλαη 94-96% γηα 5% ςεπδώο ζεηηθώλ 

απνηειεζκάησλ αιιά ράλεηαη ε δπλαηόηεηα δηαθνπήο κηαο παζνινγηθήο 

εγθπκνζύλεο από ην πξώην ηξίκελν. ΢ε πεξίπησζε αδπλακίαο ειέγρνπ ηεο απρεληθήο 

δηαθάλεηαο αμηνπνηνύληαη κόλν νη 6 νξκόλεο από ην πξώην θαη ην δεύηεξν ηξίκελν 

γηα λα ππνινγηζηεί ν θίλδπλνο («serum integrated screening»), κέζνδνο πνπ 

παξνπζηάδεη σζηόζν ρακειόηεξα πνζνζηά αλίρλεπζεο (Πίλαθαο 8). 

Sequential Screening: νη αζζελείο ελεκεξώλνληαη γηα ηνλ εθηηκώκελν θίλδπλν κεηά 

από ηνλ έιεγρν ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ κόλν αλ ππάγνληαη ζηελ θαηεγνξία πςεινύ 

θηλδύλνπ γηα ρξσκνζσκηθή αλσκαιία (≥1:100) Γηαθξίλνληαη δύν επηκέξνπο 

ζηξαηεγηθέο ειέγρνπ ζε απηή ηελ θαηεγνξία: 

 

 Stepwise sequential screening: νη γπλαίθεο ησλ νπνίσλ ν εθηηκώκελνο θηλδύλνο κεηά 

ηνλ ζπλδπαζηηθό  έιεγρν ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ είλαη κεγαιύηεξνο από 1 ζηα 100 

ελεκεξώλνληαη θαη ηνπο πξνζθέξεηαη ε επηινγή γηα επεκβαηηθό πξνγελλεηηθό 

έιεγρν. ΢ηηο ππόινηπεο γπλαίθεο δελ γλσζηνπνηείηαη ην απνηέιεζκα κέρξη λα 

νινθιεξσζεί θαη ν έιεγρνο ησλ νξκνλώλ ηνπ 2
νπ

 ηξηκήλνπ («quadruple test»)[141]. 

 Contingent sequential screening: νη γπλαίθεο δηαθξίλνληαη ζε 3 θαηεγνξίεο κε βάζε 

ηνλ εθηηκώκελν θίλδπλν από ηνλ έιεγρν ηνπ α’ ηξηκήλνπ: πςεινύ, ελδηάκεζνπ θαη 

ρακεινύ. ΢ηηο πςεινύ θηλδύλνπ θπήζεηο (1% κε θίλδπλν ≥1:100)  πξνζθέξεηαη 

επεκβαηηθόο δηαγλσζηηθόο έιεγρνο, νη ελδηάκεζνπ θηλδύλνπ (15-20%) πξνρσξνύλ 

ζηνλ ηεηξαπιό έιεγρν β’ ηξηκήλνπ ελώ νη ρακεινύ θηλδύλνπ(79-84% κε θίλδπλν 

≤1:1000) δελ πξνρσξνύλ ζε θαλέλα πεξαηηέξσ έιεγρν. Σν πνζνζηό αλίρλεπζεο 

απηήο ηεο ζηξαηεγηθήο θπκαίλεηαη ζην 88-94%[141]. 

Να επηζεκαλζεί ζην ζεκείν απηό όηη ε δηεξεύλεζε γηα ηέηνηνπ είδνπο λεόηεξεο 

ζηξαηεγηθέο screening ζηεξίδεηαη ζηελ πξνζπάζεηα εμεύξεζεο όζν ην δπλαηόλ 

πνηνηηθόηεξσλ κεζόδσλ πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ ζε όζν ην δπλαηόλ νηθνλνκηθόηεξα 

πιαίζηα. Ο ζύγρξνλνο ζπλδπαζηηθόο, πιήξεο έιεγρνο ηνπ α’ ηξηκήλνπ πνπ 

πεξηιακβάλεη ,εθηόο από ηελ απρεληθή δηαθάλεηα, θαη όινπο ηνπο ππόινηπνπο 

ππεξερνγξαθηθνύο δείθηεο (ξηληθό νζηό, αληίζηαζε ξνήο ζην θιεβώδε πόξν, 

θαξδηαθή ζπρλόηεηα, αλεπάξθεηα ηεο ηξηγιώρηλαο) πξνθέξεη ηα θαιύηεξα 

απνηειέζκαηα όζνλ αθνξά ηνλ έιεγρν ησλ ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ (κε εμαίξεζε 

ην cell free fetal DNA πνπ παξνπζηάδεη όκσο ζπγθξηηηθά κεηνλεθηήκαηα. (Βι. θεθ. 

«Διεύζεξν εκβξπηθό DNA (cffDNA)»). ΢πλνδεύεηαη ,σζηόζν από πςειόηεξν θόζηνο 

θπξίσο ιόγσ ηεο αλάγθεο γηα εθπαίδεπζε ησλ ηαηξώλ ζηνπο επηκέξνπο δείθηεο θαη 

ηνπ απμεκέλνπ ρξόλνπ πνπ απαηηεί ε πην ελδειερήο απηή εμέηαζε. 
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΢ΣΡΑΣΖΓΗΚΖ ΓΔΗΚΣΔ΢ ΠΟ΢Ο΢ΣΟ 

ΑΝΗΥΝΔΤ΢Ζ΢ 

   

΢πλδπαζκέλνο Έιεγρνο α’ 

ηξηκήλνπ 

ΑΓ, PAPPA-A, hCG ή free b-

hCG 

79-87% 

ΑΓ Μόλν ΑΓ 64-70% 

Σεηξαπιόο (Quadruple) 

Έιεγρνο 

AFP, hCG ή free b-hCG, uE3, 

inh 

74-81% 

Integrated Screening ΢πλδπαζκέλνο έιεγρνο α’ 

ηξηκήλνπ θαη Quadruple 

έιεγρνο – ηα απνηειέζκαηα 

γλσζηνπνηνύληαη αθνύ 

νινθιεξσζεί θαη ν quadruple 

έιεγρνο 

94-96% 

Stepwise Sequential 

Screening 

΢πλδπαζκέλνο έιεγρνο α’ 

ηξηκήλνπ θαη Quadruple 

έιεγρνο 

 ΢ην 1% πξνζθέξεηαη 

επεκβαηηθόο έιεγρνο 

κεηά ηνλ έιεγρν ηνπ α’ 

ηξηκήλνπ(πςεινύ 

θηλδύλνπ) 

 ΢ην 99%, ηα 

απνηειέζκαηα 

γλσζηνπνηνύληαη αθνύ 

νινθιεξσζεί θαη ν 

quadruple έιεγρνο 

90-95% 

Contingent Sequential 

Screening 

΢πλδπαζκέλνο έιεγρνο α’ 

ηξηκήλνπ θαη Quadruple 

έιεγρνο 

 ΢ην 1%, πξνζθέξεηαη 

επεκβαηηθόο έιεγρνο 

κεηά ηνλ έιεγρν ηνπ α’ 

ηξηκήλνπ(πςεινύ 

θηλδύλνπ) 

 ΢ην 15%, νη αζζελείο 

πξνρσξνύλ ζην 

ηεηξαπιό έιεγρν θαη ηα 

απνηειέζκαηα 

γλσζηνπνηνύληαη αθνύ 

απηόο 

νινθιεξσζεί(ελδηάκεζ

νπ θηλδύλνπ) 

 ΢ην 84%, δελ 

πξνρσξνύλ ζε θαλέλα 

πεξαηηέξσ έιεγρν 

(ρακεινύ θηλδύλνπ)  

88-94% 

ΠΗΝΑΚΑ΢ 8. Δπηιεγκέλεο κέζνδνη πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ κε ηα πνζνζηά αλίρλεπζεο ηνπο. (Allred, 

2012 ; American College of Obstetricians and Gynecologists, 2012b ; Cuckle et al. , 2015 ; Malone, 

2005b) 
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iv.ΑΤΞΖΜΔΝΖ ΑΤΥΔΝΗΚΖ ΓΗΑΦΑΝΔΗΑ ΢Δ ΥΡΧΜΟ΢ΧΜΗΚΑ 

ΦΤ΢ΗΟΛΟΓΗΚΑ ΔΜΒΡΤΑ 

 

Απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα ζεσξείηαη ε κέηξεζε ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο πνπ 

είλαη κεγαιύηεξε από ηελ 95
ε
 εθαηνζηηαία ζέζε γηα ην δεδνκέλν θεθαιννπξαίν 

κήθνο. Να επηζεκαλζεί εδώ όηη ε 99
ε
 εθαηνζηηαία ζέζε δελ κεηαβάιιεηαη ζεκαληηθά 

κε ην θεθαιννπξαίν κήθνο θαη είλαη πεξίπνπ 3,5mm. Δμ νξηζκνύ ε κέηξεζε ηεο 

απρεληθήο δηαθάλεηαο ζε 5% ησλ θπζηνινγηθώλ ρξσκνζσκηθά εκβξύσλ ζα βξίζθεηαη 

πάλσ από ηελ 95
ε
 εθαηνζηηαία ζέζε. Έρεη ήδε ηεθκεξησζεί όηη ε απμεκέλε απρεληθή 

δηαθάλεηα ζπζρεηίδεηαη κε ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο. Δθηόο από ηηο αλσκαιίεο απηέο 

όκσο ε απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα έρεη ζπζρεηηζηεί θαη κε : 

 ΢πγγελείο αλσκαιίεο,δπζκνξθίεο, δπζγελεζίεο 

 Γελεηηθά ζύλδξνκα 

 Δλδνκήηξην ζάλαην 

H ζρέζε κεηαμύ ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο θαη ηεο επίπησζεο ρξσκνζσκηθήο 

αλσκαιίαο, απνβνιήο ή ελδνκήηξηνπ ζαλάηνπ θαη ζπγγελώλ αλσκαιηώλ 

ζπλνςίδνληαη ζηνλ Πίλαθα 9. 

 

NT Παζνινγηθόο 

Καξπόηππνο 

Απνβνιή/ 

Δλδνκήηξηνο 

ζάλαηνο 

Μείδνλεο 

Αλσκαιίεο 

(εμαηξνπκέλσλ 

ησλ 

θαξδηαθώλ) 

Καξδηαθέο 

Αλσκαιίεο 

Τγηέο 

έκβξπν 

<95
ε
 εθ. 

Θέζε 

0.2% 1.2% 1.4% 0.2% 97% 

95
ε
 -99

ε
 εθ. 

Θέζε 

3.7% 1.3% 1.5% 1% 93% 

3,5- 4,4mm 21.1% 2.7% 3% 7% 70% 

4,5 – 

5,4mm 

33.3% 3.4% 8.5% 10% 50% 

5,5-6,4mm 50.5% 10.1% 12,2% 12% 30% 

>6,5mm 64.5% 19% 16,2% 30% 15% 

 

 

 

 

 

Πηό αλαιπηηθά, νη κειέηεο[32] έρνπλ δείμεη όηη ε επίπησζε ηνπ ελδνκήηξηνπ ζαλάηνπ 

απμάλεη εθζεηηθά κε ηελ αύμεζε ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο. ΢ηελ πιεηνςεθία ηνπο, νη 

εκβξπτθνί ζάλαηνη ζπκβαίλνπλ κέρξη ηηο 20 εβδνκάδεο ελώ ζπλήζσο πξνεγείηαη 

εμέιημε ηνπ απμεκέλνπ απρεληθνύ πγξνύ ζε ύδξσπα. 

Αλάινγα ζπκπεξάζκαηα πξνθύπηνπλ θαη γηα ηηο κείδνλεο ζπγγελείο αλσκαιίεο πνπ 

αθνξνύλ αλσκαιίεο πνπ απαηηνύλ ρεηξνπξγηθή ή θαξκαθεπηηθή παξέκβαζε[32]. 

Πιήζνο κειεηώλ έρεη ζπζρεηίζεη ηελ απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα κε κεγάιν εύξνο 

ζπγγελώλ αλσκαιηώλ, όπσο θαίλεηαη ζην Πίλαθα 10. Ζ παξαηεξνύκελε επίπησζε 

θάπνησλ αλσκαιηώλ όπσο ε αλεγθεθαιία θαη ε νινπξνζεγθεθαιία θαίλεηαη λα κελ 

δηαθέξνπλ ζηαηηζηηθά ζεκαληηθά από ην γεληθό πιεζπζκό. Χζηόζν, ε επίπησζε 

θάπνησλ άιισλ όπσο νη κείδνλεο ζπγγελείο θαξδηνπάζεηεο, ε δηαθξαγκαηνθήιε, ν 

εμόκθαινο, ε κεγαθύζηε θαη ζεηξά γελεηηθώλ ζπλδξόκσλ θαίλεηαη όηη είλαη 

ΠΗΝΑΚΑ΢ 9. ΢πζρέηηζε απμεκέλεο απρεληθήο δηαθάλεηαο κε  ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο, ελδνκήηξην 

ζάλαην θαη κείδνλεο αλσκαιίεο ηνπ εκβξύνπ. (Souka et al. , 2005 ) 

) 
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ζεκαληηθά απμεκέλε ζε ζρέζε κε ην γεληθό πιεζπζκό. Δθηελέζηεξε αλαθνξά ζηε 

ζπζρέηηζε απηή ζα γίλεη ζην επόκελν θεθάιαην (βι. θεθ. «Πξνγελλεηηθόο Έιεγρνο 

Γνκηθώλ Αλσκαιηώλ – α’ Σξίκελν» ). Ζ θιηληθή ζεκαζία ησλ επξεκάησλ απηώλ 

έγθεηηαη ζην γεγνλόο όηη ε απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα (άλσ ησλ 3,5mm) απαηηεί 

λα αθνινπζείηαη από ελδειερή έιεγρν ηνπ εκβξύνπ (εκβξπηθή ππεξερνθαξδηνγξαθία) 

θαη παξαπνκπή ζε έλαλ εηδηθό ηεο Δκβξπνκεηξηθήο Ηαηξηθήο κε ζθνπό ηε πεξαηηέξσ 

δηαρείξηζε ηνπ πεξηζηαηηθνύ. 

Χζηόζν, απηό πνπ είλαη απαξαίηεην λα επηζεκαλζεί κε ηδηαίηεξε βαξύηεηα είλαη πσο, 

κεηά ηνλ απνθιεηζκό ηπρόλ ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ, πεξίπνπ ην 90% ησλ 

θπήζεσλ κε απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα κηθξόηεξε ησλ 4,5mm (δειαδή γηα NT 

3,5- 4,4mm) ζα νδεγήζνπλ ζε έλα πγηέο, θπζηνινγηθό λενγλό. Σα αληίζηνηρα λνύκεξα 

γηα απρεληθή δηαθάλεηα 4,5mm-6,4mm είλαη 80% θαη γηα απρεληθή δηαθάλεηα 

κεγαιύηεξε ησλ 6,5mm είλαη 45%. 
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ΠΗΝΑΚΑ΢ 10. Δπξήκαηα κειεηώλ ζε έκβξπα ρσξίο Σ21,Σ18,Σ13 αιιά κε απμεκέλε 

απρεληθή δηαθάλεηα.   
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2. Πξνγελλεηηθόο Έιεγρνο Γνκηθώλ Αλσκαιηώλ – α’ Σξίκελν 
 

Σν ππεξερνγξάθεκα ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ, εθηόο από ηελ εθηίκεζε ηνπ θηλδύλνπ γηα 

ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο, πξνζθέξεη ηε δπλαηόηεηα εθηίκεζεο ηεο αλαηνκίαο ηνπ 

εκβξύνπ. Ζ ζύγρξνλε βηβιηνγξαθία, κέζα από δεκνζηεύζεηο βαζηδόκελεο ζε κεγάιεο 

ζεηξέο αζζελώλ, θαη ε βειηίσζε ηεο ηερλνινγίαο ησλ ππεξήρσλ, έρνπλ επηηξέςεη ηε 

πνηνηηθόηεξε απεηθόληζε ησλ πεξηζζνηέξσλ δνκώλ ηνπ εκβξύνπ ήδε από ην πξώην 

ηξίκελν. Απηή ε εμέιημε καο έρεη επηηξέςεη λα έρνπκε γλώζε ηεο θαιήο ή όρη 

αλαηνκίαο ηνπ εκβξύνπ λσξίηεξα από ηνλ έιεγρν ηνπ δεπηέξνπ ηξηκήλνπ, δηλνληαο ηε 

δπλαηόηεηα γηα ζηελόηεξε παξαθνινύζεζε ή γηα πξσηκόηεξν ηεξκαηηζκό ηεο 

θύεζεο. 

 

i.΢Τ΢ΥΔΣΗ΢Ζ ΑΤΥΔΝΗΚΖ΢ ΓΗΑΦΑΝΔΗΑ΢ ΜΔ ΔΜΒΡΤΗΚΔ΢ ΑΝΧΜΑΛΗΔ΢ 

 

Όπσο έγηλε ζαθέο ζε πξνεγνύκελν θεθάιαην ηεο δηπισκαηηθήο εξγαζίαο (βι. 

θεθάιαην «Απμεκέλε Απρεληθή Γηαθάλεηα ζε Υξσκνζσκηθά Φπζηνινγηθά 

Έκβξπα»), ε απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα ηνπ εκβξύνπ έρεη ζπζρεηηζηεί, εθηόο απν 

ρξσκνζσηθέο αλσκαιίεο, κε ζπγγελείο αλσκαιίεο θαη γελεηηθά ζύλδξνκα. ΢εηξά 

κειεηώλ θαη κεηααλαιύζεσλ έρνπλ ηεθκεξηώζεη ηε ζρέζε ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο 

κε αλαηνκηθέο αλσκαιίεο (βι Πίλαθεο 10,11 απν Απμεκέλε Απρεληθή Γηαθάλεηα ζε 

Υξσκνζσκηθά Φπζηνινγηθά Έκβξπα) [23,24] νξαηέο από ην πξώην ηξίκελν, νη 

νπνίεο ζα κειεηεζνύλ αλαιπηηθόηεξα ζηε ζπλέρεηα. Σα ζπκπεξάζκαηα ηνπο κπνξνύλ 

λα ζπλνςηζηνύλ ζηα εμήο: 

 Σν 40% ησλ εκβξύσλ κε δηαθξαγκαηνθήιε παξνπζηάδνπλ απμεκέλε απρεληθή 

δηαθάλεηα. 

 Σν 84% ησλ εκβξύσλ κε αλσκαιία Body Stalk(ζαλαηεθόξνο ζπγγελήο δπζκνξθία 

πνπ ραξαθηεξίδεηαη από βιάβεο ηνπ θνηιηαθνύ θαη ζσξαθηθνύ ηνηρώκαηνο, 

αζπκκεηξία ηεο ππέινπ,αλαηνκηθέο βιάβεο ησλ θάησ άθξσλ, ζνβαξή 

ζθνιίσζε,θνληό νκθάιην ιώξν, πλεπκνληθή ππνπιαζία, αλσκαιίεο ηεο θαξδάο) 

παξνπζηάδνπλ απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα (Δηθόλα) 

 Απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα θαη εμόκθαιν παξνπζηάδνπλ ην 85% ησλ 

ρξσκνζσκηθά αλώκαισλ θαη ην 40% ησλ ρξσκνζσκηθά θζηνινγηθώλ εκβξύσλ. 

 Απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα θαη κεγαθύζηε παξνπζηάδνπλ ην 75% ησλ 

ρξσκνζσκηθά αλώκαισλ θαη ην 30% ησλ ρξσκνζσκηθά θζηνινγηθώλ εκβξύσλ. 

 Σα έκβξπα κε απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα κεγαιύηεξε από 3,5mm(99
ε
 εθ. ζέζε) 

έρνπλ 6 θνξέο κεγαιύηεξε πηζαλόηεηα λα εκθαλίζνπλ θάπνηα ζπγγελή αλσκαιία ηεο 

θαξδηάο. 

 
 

 
ΔΗΚΟΝΑ 8. Έκβξπν κε αλσκαιία Body stalk θαη πξόπησζε ζηνκάρνπ(St), ήπαηνο (L) 

θαη εληέξνπ (B) εληόο ηεο ακληαθήο θνηιόηεηαο. (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA 

Radiographics). 
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΢πλεπώο, ε απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα νθείιεη λα θαηεπζύλεη, εθηόο από ηνλ επεκβαηηθό 

έιεγρν αλ θάηη ηέηνην ππαγνξεύεηαη από ηνλ ηειηθό θίλδπλν, θαη ζην πην αλαιπηηθό έιεγρν 

ηεο αλαηνκίαο ηνπ εκβξύνπ θαζώο επίζεο θαη ζηε ζπζηεκαηηθή ηνπ παξαθνινύζεζε (π.ρ. 

ζύζηαζε ππεξερνγξαθίαο θαξδηάο εκβξύνπ ζηηο 14-16 εβδνκάδεο θύεζεο). 

 

 

ii.ΑΚΡΑΝΗΑ,ΔΞΔΓΚΔΦΑΛΗΑ,ΑΝΔΓΚΔΦΑΛΗΑ 

 

H έλαξμε ηεο νζηενπνίεζεο ηνπ θξαλίνπ ζην έκβξπν μεθηλάεη ζηηο 10 εβδνκάδεο θαη κέρξη ηηο 

11 εβδνκάδεο είλαη δπλαηόλ λα μερσξίζεηο ην θξαλίν από ηνπο ινηπνύο εγθεθαιηθνύο ηζηνύο 

ιόγσ ηεο απμεκέλεο ππεξερνγέλεηαο ηνπ. Μέρξη ηηο 12 εβδνκάδεο, ε νζηενπνίεζε ηνπ έρεη 

ζπλήζσο νινθιεξσζεί παξέρνληαο κία αξθεηά θαιή εηθόλα ηνπ γύξσ από ηνλ εκβξπηθό 

εγθέθαιν. Απηό ζεκαίλεη πσο ε αθξαλία (απνπζία ησλ νζηώλ ηνπ θξαλίνπ) κπνξεί εύθνια 

λα ηεθκεξησζεί ή λα απνθιεηζηεί κεηά από απηή ηελ ειηθία θύεζεο. (εηθόλα 9) 

 
 

Ζ αθξαλία απνηειεί ην πξώην ζηάδην ηεο δηαδηθαζίαο πνπ ζα νδεγήζεη ζηελ εμεγθεθαιία θαη 

ζηελ αλεγθεθαιία.[25] 

Ζ εμεγθεθαιία πεξηγξάθεη ηε θαηάζηαζε εθείλε ζηελ νπνία ε απνπζία ηνπ θξαληαθνύ 

νζηεηλνπ ζόινπ ζπλνδεύεηαη θαη από ηε πξννδεπηηθή απνδόκεζε ηνπ εγθεθαιηθνύ ηζηνύ 

ιόγσ ηεο αδηάθνπεο επαθήο ηνπ κε ην ακληαθό πγξό. Απηή είλαη θαη ε πην ζπλεζηζκέλε 

εηθόλα ζηνλ έιεγρν από ηηο 10-14 εβδνκάδεο. 

 

 

 

ΔΗΚΟΝΑ 10. Έκβξπν κε εμεγθεθαιία, κε πξνβνιή 

εγθεθαιηθνύ ηζηνύ εληόο ηεο ακληαθήο θνηιόηεηαο. (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA Radiographics). 

ΔΗΚΟΝΑ 9. Έκβξπν κε αθξαλία. Παξαηεξείηαη αλώκαιε 

νζηενπνίεζε θαη ζρήκα ηνπ θξαλίνπ. (Aπό ην ειεθηξνληθό 

αξρείν ηνπ RSNA Radiographics). 
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Ζ αλεγθεθαιία είλαη ην ηειηθό ζηάδην ηεο δηαδηθαζίαο απνδόκεζεο ηνπ εγθεθαιηθνύ ηζηνύ, 

ζην νπνίν ν εγθέθαινο έρεη πιήξσο ραζεί, δίλνληαο ηελ ππεξερνγξαθηθή εηθόλα πνπ 

απνθαιείηαη «frog’s eyes»(«κάηηα βαηξάρνπ») (εηθόλα 11), εηθόλα πνπ βιέπνπκε όκσο ζην 

δεύηεξν ή ηξίην ηξίκελν ηεο θύεζεο. 

 

 
 

 

iii.ΟΛΟΠΡΟ΢ΔΓΚΔΦΑΛΗΑ 

 

Ζ νινπξνζεγθεθαιία είλαη κηα δπζκνξθία ηνπ εγθεθάινπ πνπ πξνθύπηεη από ηνλ κε επηηπρή 

ή αηειή δηαρσξηζκό ηνπ πξόζζηνπ εγθεθάινπ ζε δύν εκηζθαίξηα ηελ 3
ε
 κε 4

ε
 εβδνκάδα ηεο 

θύεζεο. Με βάζε ηε βαξύηεηα ησλ ζπκπησκάησλ, δηαθξίλνηαη 3 ηύπνη νινπξνζεγθεθαιίαο: 

 Ο αινβηαθόο είλαη ν ζνβαξόηεξνο ηύπνο θαη ραξαθηεξίδεηαη από κία κνλήξε 

θνηιόηεηα θαη ζπλέλσζε ησλ ζαιάκσλ. Ζ ηππηθή εηθόλα ησλ ρνξεηνεηδώλ πιεγκάησλ 

(«butterfly shape») απνπζηάδεη θαη έρεη αληηθαηαζηαζεί κε κία κνλήξε θνηιία ζην 

πξόζζην ήκηζπ ηνπ εγθεθάινπ(εηθόλα) 

 O εκηινβηαθόο ηύπνο, πνπ παξνπζηάδεη κεξηθό δηαρσξηζκό ησλ εγθεθαιηθώλ 

εκηζθαηξίσλ θαη ησλ θνηιηώλ κε αηειή ζπλέλσζε ησλ ζαιάκσλ (εηθόλα) 

 Ο ινβηαθόο ηύπνο, ν νπνίνο παξνπζηάδεη θπζηνινγηθό δηαρσξηζκό ησλ θνηιηώλ θαη 

ησλ ζαιάκσλ αιιά απνπζηάδεη ην δηαθαλέ δηάθξαγκα. 

Ζ νινπξνζεγθεθαιία,[63,70] όπσο έρεη αλαθεξζεί, ζπζρεηίδεηαη κε ρξσκνζσκηθέο 

αλσκαιίεο, θπξίσο κε ηε ηξηζσκία 13 θαη ηε ηξηπινεηδία. 
 

ΔΗΚΟΝΑ 11. Δκβξπν κε 

αλεγθεθαιία. Απεηθόληζε ησλ 

καηηώλ βαηξάρνπ (ΑΡ) θαη ηεο 

απνπζίαο εγθεθαιηθνύ ηζηνύ (ΓΔ) 

(Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ 

Radiopaedia.org). 
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ΔΗΚΟΝΑ 12. Φπζηνινγηθή απεηθόληζε ηεο εγθάξζηαο ηνκήο 

ηνπ εγθεθάινπ θαηά ην πξώην ηξίκελν. Απεηθόληζε 

ρνξηνεηδώλ πιεγκάησλ «δηθήλ πεηαινύδαο» (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA Radiographics). 

ΔΗΚΟΝΑ 13. Δηθόλα 

νινπξνζεγθεθαιίαο, αινβηαθνύ ηύπνπ. 

Παξαηεξείηαη ζην κεησπηαίν ηκήκα ηνπ 

εγθεθάινπ κνλήξεο θνηιία (1), θεληξηθή 

ζπλέλσζε ησλ ζαιάκσλ(2) θαη 

πεξηνξηζκό ησλ ρνξηνεηδώλ πιεγκάησλ 

άκθσ(4) (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ 

Radiopaedia.org). 

ΔΗΚΟΝΑ 14. Δηθόλα 

νινπξνζεγθεθαιίαο, εκηινβηαθνύ ηύπνπ. 

Παξαηεξείηαη ζην κεησπηαίν ηκήκα ηνπ 

εγθεθάινπ κνλήξεο θνηιία κηθξόηεξε ζε 

κέγεζνο ζε ζρέζε κε ηνλ αινβηαθό ηύπν 

(1), θεληξηθή ζπλέλσζε ησλ ζαιάκσλ(2) 

θαη ζπλέλσζε ησλ ρνξηνεηδώλ πιεγκάησλ 

(3). Δπίζεο, παξαηεξείηαη απμεκέλε 

απρεληθή δηαθάλεηα(5) (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ Radiopaedia.org). 

ΔΗΚΟΝΑ 15. Δηθόλα νινπξνζεγθεθαιίαο, 

αινβηαθνύ(ΑΡ) θαη ινβηαθνύ ηύπνπ(ΓΔ) 

Παξαηεξείηαη ν κεξηθόο δηαρσξηζκόο ηνπ 

πξόζζηνπ εγθεθάινπ ζηε πεξίπησζε ηνπ 

ινβηαθνύ ηύπνπ, κε κεξηθή αλάπηπμε ησλ 

ρνξηνεηδώλ πιεγκάησλ θαη κηθξή ζε κέγεζνο 

θνηιία(βέινο ΓΔ) (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν 

ηνπ Radiopaedia.org). 
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iv.ΔΓΚΔΦΑΛΟΚΖΛΖ - ΓΗ΢ΥΗΓΖ΢ ΡΑΥΖ 

 

 Όπσο αλαθέξζεθε θαη πξνεγνπκέλσο, ε πιήξεο αθεξαηόηεηα ησλ νζηώλ ηνπ θξαλίνπ πξέπεη 

λα ειέγρεηαη θαη λα δηεξεπλάηαη ε ηπρόλ παξνπζία ειιεηκκάησλ ζε απηά. Ζ εγθεθαινθήιε 

απνηειεί ηε πξνζεθβνιή ησλ εκβξπηθώλ κελίγγσλ θαη ηνπ εγθεθαιηθνύ ηζηνύ δηακέζνπ 

θξαληαθνύ ειιείκκαηνο πνπ ζπλήζσο εληνπίδεηαη ζην ηληαθό νζηό θαη ιηγόηεξν ζπρλά ζην 

κεησπηαίν, ην ξηληθό ή ην βξεγκαηηθό.(Δηθόλα 16) Ζ πξόγλσζε εμαξηάηαη από ην κέγεζνο ηεο 

θήιεο, ηε ζέζε ηεο,ην πεξηερόκελν ηεο θαη ζπλνδέο αλαηνκηθέο αλσκαιίεο. ΢πλνδά 

αλαηνκηθά ειιείκκαηα πεξηγξάθνληαη ζην 60-80% ησλ πεξηπηώζεσλ ελώ ν θίλδπλνο γηα 

ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο αλέξρεηαη, ζύκθσλα κε ηε δηεζλή βηβιηνγξαθία, ζην 10-45%. 

 

 
 

΢ηε δηζρηδή ξάρε[26,27,28] ππάξρεη απνηπρία ζύγθιεηζεο ηνπ νπίζζηνπ ηκήκαηνο ελόο ή 

πεξηζζνηέξσλ ζπνλδύισλ θαηά ηελ εκβξπηθή αλάπηπμε κε ζπλνδέο βιάβεο ζηελ αλάπηπμε 

ηνπ λσηηαίνπ ζσιήλα θαη ησλ κελίγγσλ. Ζ επίπησζε ηεο αλέξρεηαη ζε 1 πεξηζηαηηθό αλά 

2000 γελλήζεηο θαη δηαθξίλνληαη 3 ηύπνη: 

 Ζ ιαλζάλνπζα (spina bifida occulta), ζηελ νπνία δελ ππάξρεη πξνβνιή κεληγγηθνύ 

ζάθνπ δηακέζνπ ηνπ ειιείκκαηνο 

 Ζ κεληγγνθήιε (meningocele), ζηελ νπνία ππάξρεη πξνβνιή κεληγγηθνύ ζάθνπ πνπ 

πεξηέρεη εγθεθαινλσηηαίν πγξό 

 Ζ κεληγγνκπεινθήιε  (myelomeningocele), ζηελ νπνία ππάξρεη πξνβνιή κεληγγηθνύ 

ζάθνπ πνπ πεξηέρεη λσηηαίν κπειό ή λσηηαίεο ξίδεο λεύξσλ 

 
 

Ζ εμέιημε ησλ ππεξήρσλ θαη ε επηζηεκνληθή παξαηήξεζε έρνπλ πιένλ επηηξέςεη ζε πνιιέο 

πεξηπηώζεηο λα ηεζεί ε δηάγλσζε ήδε από ην πξώην ηξίκελν. Γεδνκέλνπ πσο  ηα ζεκεία 

«ιεκνληνύ» θαη «κπαλάλαο»(βι. θεθ. «Πξνγελλεηηθόο Έιεγρνο Γνκηθώλ Αλσκαιηώλ- β’ 

ηξίκελν») ζπλήζσο δελ είλαη εκθαλή ζε απηή ηελ ειηθία, έρνπλ αλαπηπρζεί έκκεζνη δείθηεο 

ΔΗΚΟΝΑ 16. Παξνπζία εγθεθαινθήιεο 

ηληαθά (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ 

RSNA Radiographics). 
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πνπ επηηξέπνπλ ηε αλίρλεπζε ηεο δηζρηδνύο ξάρεο ζηα πιαίζηα ηνπ ειέγρνπ πνπ εθηειείηαη 

γηα ηνλ ππνινγηζκό ηνπ θηλδύλνπ γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο. Έηζη, κειέηεο έρνπλ δείμεη 

πσο ππεξερνγξαθηθά ζεκεία από ηνλ νπίζζην εγθέθαιν ζε κέζε νβειηαία ηνκή επηηξέπνπλ ηε 

πξώηκε αλίρλεπζε ηεο. Ζ κέηξεζε ηεο ελδνθξαληαθήο δηαθάλεηαο-πγξό κεηαμύ ηνπ 

εγθεθαιηθνύ ζηειερνπο θαη ηνπ ρνξηνεηδνύο πιέγκαηνο ηεο 4
εο

 θνηιίαο ηνπ εγθεθάινπ -  

θαζώο θαη ηνπ ιόγνπ ηεο δηακέηξνπ ηνπ εγθεθαιηθνύ ζηειέρνπο πξνο ηελ δηάκεηξν 

εγθεθαιηθνύ ζηειέρνπο-ηληαθνύ νζηνύ είλαη δύν δείθηεο πνπ ζα θαηεπζύλνπλ ηε δηάγλσζε 

αθόκα θαη ζηα ρέξηα ιηγόηεξν έκπεηξσλ ππεξερνγξαθηζηώλ.(Δηθόλα 17) 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

v.ΚΑΡΓΗΑΓΓΔΗΑΚΔ΢ ΑΝΧΜΑΛΗΔ΢ 

 

Απνηεινύλ ηηο ζπρλόηεξεο ζπγγελείο αλσκαιίεο κε ηελ επίπησζε ηνπο ζηε γέλλεζε λα είλαη 

πεξίπνπ 4-7%. ΢ην πξώην ηξίκελν είλαη απαξαίηεην λα ηεθκεξησζεί ε ζσζηή ζέζε ηεο 

θαξδηάο ζην αξηζηεξό κέξνο ηνπ ζώξαθα. Δπίζεο, νη ζύγρξνλνη ππέξερνη επηηξέπνπλ ηελ 

αλάδεημε ηεο ηνκήο ησλ 4 θνηινηήησλ ελώ ζηα ρέξηα έκπεηξσλ ηαηξώλ είλαη δπλαηόλ λα 

αλαδεηρζνύλ θαη επηπιένλ δνκέο, όπσο νη ζέζεηο εμόδνπ ησλ κεγάισλ αγγείσλ, ε ζρέζε 

πλεπκνληθήο αξηεξίαο θαη ανξηήο θαη ε ζρέζε ησλ κεγάισλ αγγείσλ κε ηε ηξαρεία. (Δηθόλα 

18) 

Με δεδνκέλν όηη ε απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα ζπζρεηίδεηαη κε θαξδηαγγεηαθέο 

αλσκαιίεο,[29,73,78] επί παζνινγηθήο απρεληθήο δηαθάλεηαο, εθηόο από θαξπόηππν, ζα 

ΔΗΚΟΝΑ 17. (a) Φπζηνινγηθή εηθόλα ηνπ νπίζζηνπ εγθεθάινπ ζε κέζε νβειηαία ηνκή θαηά ηνλ 

ππεξερνγξαθηθό έιεγρν ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ.Ζ δηάκεηξνο ηνπ εγθεθαιηθνύ ζηειέρνπο (BS)  απεηθνλίδεηαη 

κηθξή(θίηξηλν δηπιό βέινο) θαη ν ιόγνο ηεο δηακέηξνπ εγθεθαιηθνύ ζηειερνπο (θίηξηλν δηπιό βέινο) πξνο ηε 

δηάκεηξν εγθεθαιηθνύ ζηειέρνπο-ηληαθνύ νζηνύ (ΟΒ) (θόθθηλν βέινο) είλαη κηθξόηεξνο ηνπ 1. (b) 

Παζνινγηθή εηθόλα νπίζζηνπ εγθεθάινπ. Ζ παξνπζία ηεο ελδνθξαληαθήο δηαθάλεηαο (ΗΣ), ηνπ ρνξηνεηδνύο 

πιέγκαηνο (Chor. Plex.), θαη ηεο κειινληηθήο λσηηαηνπαξεγθεθαιηδηθήο δεμακελήο (f. CM) είλαη αζαθήο 

θαη ν ιόγνο ηεο δηακέηξνπ εγθεθαιηθνύ ζηειερνπο (θίηξηλν δηπιό βέινο) πξνο ηε δηάκεηξν εγθεθαιηθνύ 

ζηειέρνπο-ηληαθνύ νζηνύ (ΟΒ) (θόθθηλν βέινο) είλαη κεγαιύηεξνο ηνπ 1. (Chaoui, 2011 «Detecting open 

spina bifida at the 11–13-week scan by assessing intracranial translucency and the posterior brain region: 

mid-sagittal or axial plane?») 
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πξέπεη νη γπλαίθεο λα παξαπέκπνληαη θαη γηα εηδηθό ππεξερνγξάθεκα θαξδηάο εκβξύνπ ζε 

εμεηδηθεπκέλα θέληξα. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

vi.ΟΜΦΑΛΟΚΖΛΖ-ΓΑ΢ΣΡΟ΢ΥΗ΢Ζ 

 

Όπσο ήδε αλαθέξζεθε ζε πξνεγνύκελν θεθάιαην, κέρξη ηηο 10 εβδνκάδεο ηεο θύεζεο είλαη 

θπζηνινγηθό λα ππάξρεη κηα νκθαιηθή εμεληέξσζε ζηε βάζε ηνπ νκθαιίνπ ιώξνπ πνπ, 

σζηόζν, πξέπεη λα έρεη ππνρσξήζεη κέρξη ηηο 11 εβδνκάδεο. 

 

Ζ νκθαινθήιε (πξόπησζε ελδνθνηιηαθώλ νξγάλσλ, κέζσ ειιείκκαηνο ηεο κέζεο γξακκήο 

ζην θνηιηαθό ηνίρσκα, εληόο ηεο ακληαθήο θνηιόηεηαο πεξηβαιιόκελα από αλάγγεην 

κεκβξαλώδε ζάθν) κπνξεί λα απνθιεηζηεί αλ ππεξερνγξαθηθά παξαηεξείηαη θπζηνινγηθή 

κνξθνινγία ηεο εηζόδνπ ηνπ νκθαιίνπ ιώξνπ ζην θνηιηαθό ηνίρσκα, δηάγλσζε πνπ όκσο δελ 

πξέπεη λα ηίζεηαη λσξίηεξα ησλ 12 εβδνκάδσλ. ΢ε πεξίπησζε πνπ αλεπξεζεί ε 

ππεξερνγξαθηθή εηθόλα κηθξήο νκθαινθήιεο (ζθαηξηθή κάδα ζηε κέζε γξακκή ηνπ 

πξόζζηνπ θνηιηαθνύ ηνηρώκαηνο) πξηλ ηηο 12 εβδνκάδεο, ε εμέηαζε πξέπεη λα επαλαιεθζεί 1-

2 εβδνκάδεο αξγόηεξα. 

 

Ζ ζπρλόηεηα ηεο είλαη πεξίπνπ 1 ζηηο 3000-5000 γελλήζεηο δώλησλ εκβξύσλ,[60,92] έρεη 

ζπζρεηηζηεί ηόζν κε απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα όζν θαη κε αλεππινεηδίεο θαη κπνξεί λα 

ΔΗΚΟΝΑ 18 . (A,B) Φπζηνινγηθή εηθόλα ησλ 4 θνηινηήησλ ηεο θαξδηάο ζηνλ 

έιεγρνο ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ. (C) Δηθόλα κε Doppler ησλ 4 θνηινηήησλ ηεο 

θαξδηάο. (D) Υώξνο εμόδνπ ηεο ΓΔ θνηιίαο. (E) Υώξνο εμόδνπ ηεο ΑΡ θνηιίαο. 

(F) Σνκή 3 αγγείσλ(πλεπκνληθή αξηεξία, ανξηή, άλσ θνίιε θιέβα) (G) Μέηξεζε 

ηεο θαξδηαθήο ζπρλόηεηαο (Ζ) Ανξηηθό ηόμν (Η) Αξηεξηαθόο πόξνο (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA Radiographics). 
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απνηειεί κεκνλσκέλν εύξεκα ή ζε πνζνζηό 27-94% λα ζπλνδεύεηαη θαη από άιιεο 

αλαηνκηθέο αλσκαιίεο ή λα απνηειεί κέξνο θάπνηνπ ζπλδξόκνπ. 

 

Αληίζεηα, ε γαζηξόζρηζε (πξόπησζε ελδνθνηιηαθώλ νξγάλσλ εληόο ηεο ακληαθήο θνηιόηεηαο 

από έιιεηκκα πνπ εληνπίδεηαη δεμηα ηνπ νκθαιίνπ ιώξνπ θαη ηα νπνία δελ πεξηθιείνληαη από 

κεκβξάλε) παξνπζηάδεη ζπρλόηεηα 1 ζηηο 5000-6000 γελλήζεηο θαη ραξαθηεξίδεηαη από 

θαιύηεξε πξόγλσζε δεδνκέλνπ όηη ζπλεζέζηεξα πξόθεηηαη γηα κεκνλσκέλν εύξεκα θαη δελ 

έρεη ζρεηηζηεί κε ρξσκνζσκηθέο ή άιιεο αλαηνκηθέο αλσκαιίεο. Ζ δηαθνξηθή δηάγλσζε 

κεηαμύ ησλ δύν βαζίδεηαη ζηελ αλαγλώξηζε ειίθσλ ιεπηνύ εληέξνπ πνπ θηλνύληαη ειεύζεξα 

εληόο ηεο ακληαθήο θνηιόηεηαο θαζώο θαη ηεο αθεξαηόηεηαο ηνπ ζεκείνπ εηζόδνπ ηνπ 

νκθαιίνπ ιώξνπ ζην θνηιηαθό ηνίρσκα ζηε πεξίπησζε ηεο γαζηξόζρηζεο. 

 

  
 

  

 

 

 

vii.ΑΠΟΤ΢ΗΑ ΑΚΡΧΝ 

 

Ζ επίπησζε ζθειεηηθώλ δπζπιαζηώλ είλαη εμαηξεηηθά ρακειή. Χζηόζν, ε αλίρλεπζε ηεο 

απνπζίαο ελόο νιόθιεξνπ άθξνπ ή ηνπ άπσ ηκήκαηνο ηνπ όπσο επίζεο θαη ηεο άθξαο ρείξαο 

ή ηνπ πέικαηνο, είλαη εληόο ηεο δηαθξηηηθήο επρέξεηαο ησλ ζύγρξνλσλ ππεξήρσλ.  

ΔΗΚΟΝΑ 19. Δηθόλα 

νκθαινθήιεο κε ηα 

ελδνθνηιηαθά όξγαλα λα 

πεξηθιείνληαη από 

αλάγγεην κεκβξαλώδε 

ζάθν (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ 

Radiopaedia.org). 

ΔΗΚΟΝΑ 20. Δηθόλα 

γαζηξόζρηζεο κε ηηο 

έιηθεο ηνπ ιεπηνύ εληέξνπ 

λα πξνβάιινπλ δηακέζνπ 

ειιείκκαηνο επί ηα δεμηά 

ηνπ ζεκείνπ εηζόδνπ ηνπ 

νκθαιίνπ ιώξνπ ζηε 

θνηιηά ηνπ εκβξύνπ ρσξίο 

λα πεξηθιείνληαη από ζάθν 

(Aπό ην ειεθηξνληθό 

αξρείν ηνπ 

Radiopaedia.org). 
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viii.ΓΗΑΦΡΑΓΜΑΣΟΚΖΛΖ 

 

Σν ζηνκάρη κπνξεί λα αλαγλσξηζηεί ζηε πιεηνςεθία ησλ πεξηπηώζεσλ ήδε από ηηο 12 

εβδνκάδεο θύεζεο. Απεηθνλίδεηαη ζαλ κηα θπθιηθή, ππνερνγελήο εζηία ζηα αξηζηεξά ηεο 

θνηιηαθήο ρώξαο. Σν δηάθξαγκα νινθιεξώλεη ηε δηάπιαζε ηνπ έσο ηελ 9
ε
 εβνκάδα ηεο 

θύεζεο.  

΢ε πνιιέο πεξηπηώζεηο, εηδηθά όηαλ ε δηαθξαγκαηνθήιε (είζνδνο ελδνθνηιηαθώλ νξγάλσλ 

ζην ζώξαθα) πεξηιακβάλεη ην ζηνκάρη ε δηάγλσζε ηεο ζπγγελνύο δηαθξαγκαηνθήιεο κπνξεί 

λα ηεζεί ήδε από ην πξώην ηξίκελν κε ηελ αλαγλώξηζε ελόο ππνερνγελνύο κνξθώκαηνο 

(ζηνκάρνπ) θαηά βάζε νπηζζίσο θαη αξηζηεξά ηεο θαξδηάο[61,62]. 

 

 

 

 

ΔΗΚΟΝΑ 21. 

Φπζηνινγηθή απεηθόληζε 

ησλ θάησ άθξσλ 

ζηαπξσκέλσλ θαηά ηελ 

εμέηαζε ηνπ πξώηνπ 

ηξηκήλνπ (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ 

Radiopaedia.org). 

ΔΗΚΟΝΑ 22. Γηαθξαγκαηνθήιε 

(ππνερνγελεο ειιεηπηηθό κόξθσκα) 

ζηα ΑΡ ηεο εκβξπτθήο θαξδηάο (Aπό 

ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA 

Radiographics). 
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3. Πξνγελλεηηθόο Έιεγρνο Υξσκνζσκηθώλ Αλσκαιηώλ – β’ 

Σξίκελν 
Ο έιεγρνο ηνπ δεπηέξνπ ηξηκήλνπ (ή αιιηώο Β επηπέδνπ ή anomaly scan) εθηειείηαη 

ζηηο 20-23 εβδνκάδεο ηεο θύεζεο θαη ζηνρεύεη θαηά βάζε ζηνλ ελδειερή έιεγρν ηεο 

αλαηνκίαο ηνπ εκβξύνπ αιιά θαη ζηελ αλίρλεπζε ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ. 

 
i.ΦΑΗΝΟΣΤΠΗΚΖ ΔΚΦΡΑ΢Ζ ΑΝΔΤΠΛΟΔΗΓΗΧΝ, ΣΡΗΠΛΟΔΗΓΗΧΝ, 

ΥΡΧΜΟ΢ΧΜΗΚΧΝ ΑΝΧΜΑΛΗΧΝ ΦΤΛΟΤ 

 

 ΢ην ππεξερνγξάθεκα ηνπ δεπηέξνπ ηξηκήλνπ, όπσο θαη ζε απηό ηνπ πξώηνπ, θάζε 

ρξσκνζσκηθή αλσκαιία παξνπζηάδεη αληρλεύζηκεο αλαηνκηθέο αλσκαιίεο πνπ 

ζπλζέηνπλ κηα ραξαθηεξηζηηθή ζπλνιηθή εηθόλα ηνπ θάζε ζπλδξόκνπ. (Πίλαθαο 

11)[54] Έλα έκβξπν κε κία αλαηνκηθή αλσκαιία, κπνξεί λα πάζρεη θαη από άιιεο 

πνπ είλαη ιηγόηεξν ή θαη θαζόινπ εκθαλείο ππεξερνγξαθηθά, αιιά πνπ ζα 

επεξεάζνπλ ηελ πξόγλσζε ηνπ.  ΢πλήζσο, νη ζνβαξέο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο πνπ 

ζην 80% πεξίπνπ ησλ πεξηπηώζεσλ ζα νδεγήζνπλ ζην ελδνκήηξην ζάλαην (Σξηζσκία 

18/13) παξνπζηάδνπλ κία ζεηξά από κείδνλεο ή ειιάζζνλεο αλαηνκηθέο αλσκαιίεο, 

εύθνια νξαηέο ζην ππεξερνγξάθεκα ηνπ Β επηπέδνπ. Από ηελ άιιε, κόλν ζην 25-

30% ησλ πεξηπηώζεσλ κε ζύλδξνκν Down, ζα αληρλεπηεί ζνβαξή αλαηνκηθή 

αλσκαιία ζην ππεξερνγξάθεκα ηνπ δεπηέξνπ ηξηκήλνπ[53]. 
 Σξηζσκία 

21 

Σξηζσκία 

18 

Σξηζσκία 

13 

Σξηπινεηδία ΢ύλδξνκν 

Turner 

Γηάηαζε Πιαγίσλ 

Κνηιηώλ 

Υ Υ Υ Υ  

Οινπξνζεγθεθαιία   Υ   

Κύζηεηο 

ρνξηνεηδώλ 

πιεγκάησλ 

 Υ    

΢ύκπιεγκα Dandy 

Walker 

 Υ Υ   

΢ρηζηίεο πξνζώπνπ  Υ Υ   

Ρηληθή ππνπιαζία Υ     

Κπζηηθό Ύγξσκα     Υ 

Γηαθξαγκαηνθήιε  Υ Υ   

Καξδηαθέο 

Αλσκαιίεο 

Υ Υ Υ Υ Υ 

Δμόκθαινο  Υ Υ   

Αηξεζία 

δσδεθαδαθηύινπ 

Υ     

Αηξεζία 

νηζνθάγνπ 

Υ Υ    

Νεθξηθέο 

Αλσκαιίεο 

Υ Υ Υ Υ Υ 

Κιηλνδαθηπιία Υ     

Πνιπδαθηπιία   Υ   

΢πλδαθηπιία    Υ  

Ραηβνηππνπνδία  Υ Υ Υ  

 
ΠΗΝΑΚΑ΢ 11. Τπεξερνγξαθηθά επξήκαηα ζηηο επηκέξνπο 

αλεππινεηδίεο. (FMF « The 18-23 weeks scan») 
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Πην αλαιπηηθά, ηα ππεξερνγξαθηθά επξήκαηα πνπ ραξαθηεξίδνπλ ηηο επηκέξνπο 

ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο θαηά ην ππεξερνγξάθεκα δεπηέξνπ ηξηκήλνπ θαη 

αλαδεηθλύνληαη θαηά δηαθνξεηηθό πνζνζηό είλαη: 

 

Σξηζσκία 21 (΢ύλδξνκν Down) : ξηληθή ππνπιαζία, πάρπλζε ηεο απρεληθήο πηπρήο, 

ζπγγελείο θαξδηνπάζεηεο, ελδνθαξδηαθέο ππεξερνγελείο εζηίεο, αηξεζία 

δσδεθαδαθηύινπ/νηζνθάγνπ, ήπηα πδξνλέθξσζε, βξάρπλζε άθξσλ(θπξίσο 

βξαρηόληνπ νζηνύ), θελό ηύπνπ ζαλδαιηνύ (sandal gap) ζηα δάθηπια ηνπ πνδηνύ 

(Δηθόλα 23), θιηλνδαθηπιία ή ππνπιαζία ηεο κέζεο θάιαγγαο ηνπ κηθξνύ δαθηύινπ 

ηνπ ρεξηνύ (Δηθόλα 24). 

 
 

 

 
 

 

Σξηζσκία 18 (΢ύλδξνκν Edwards):  αλώκαιν ζρήκα θξαλίνπ ηύπνπ θξάνπιαο 

(strawberry-shaped head) (Δηθόλα 25), θύζηεηο ρνξηνεηδώλ πιεγκάησλ (Δηθόλα 26), 

απνπζία ηνπ κεζνινβίνπ, δηάηαζε ηεο παξεγθεθαιηδνλσηηαίαο δεμακελήο, ζρηζηία 

ηνπ πξνζώπνπ, κηθξνγλαζία, πάρπλζε ηεο απρεληθήο πηπρήο, ζπγγελείο 

θαξδηνπάζεηεο, δηαθξαγκαηνθήιε, αηξεζία νηζνθάγνπ, νκθαινθήιε, κνλήξεο 

νκθαιηθή αξηεξία, αλσκαιίεο ησλ λεθξώλ, ππεξερνγελέο έληεξν, κεληγγνκπεινθήιε, 

ελδνκήηξηα θαζπζηέξεζε ηεο αλάπηπμεο, βξαρέα καθξά νζηά, απιαζία ηεο θεξθίδαο, 

ΔΗΚΟΝΑ 23. Sandal Gap-παξαηεξείζηε 

ηελ απόζηαζε κεηαμύ ηνπ κεγάινπ 

δαθηύινπ ηνπ πνδηνύ θαη ηνπ 

παξαθείκελνύ ηνπ δαθηύινπ. (FMF « 

The 18-23 weeks scan») 

ΔΗΚΟΝΑ 24. Κιηλνδαθηπιία – 

βξάρπλζε θαη θεξθηδηθή απόθιηζε ηεο 

κέζεο θάιαγγαο ηνπ 5
νπ

 δαθηύινπ 

(Βέινο) (FMF « The 18-23 weeks scan») 
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επηθαιππηόκελα δάθηπια (overlapping fingers) ζηα ρέξηα θαη ξαηβντππνπνδία ή 

αλσκαιία ζην άθξν πόδη ηύπνπ rocker bottom. 

 

 
 

 

Σξηζσκία 13 (΢ύλδξνκν Patau): νινπξνζεγθεθαιία, κηθξνθεθαιία, αλσκαιίεο ηνπ 

πξνζώπνπ, ζπγγελείο θαξδηνπάζεηεο, αλσκαιίεο ησλ λεθξώλ ζπρλά κε δηνγθσκέλνπο 

θαη ππεξερνγελείο λεθξνύο, εμόκθαιν θαη πνιπδαθηπιία. 

 

 
 

Σξηπινεηδία παηξηθήο πξνέιεπζεο: ηα ππεξάξηζκα ρξσκνζώκαηα πξνέξρνληαη από 

ηνλ παηέξα θαη απηνύ ηνπ είδνπο ε ηξηπινεηδία ζρεηίδεηαη κε αιινηώζεηο ηνπ 

πιαθνύληα ηύπνπ κύιεο θύεζεο θαη ε θύεζε ζπάληα μεπεξλάεη ηηο 20 εβδνκάδεο 

 

ΔΗΚΟΝΑ 25 (ΑΡ). Κύζηεηο ρνξηνεηδώλ 

πιεγκάησλ ακθσ (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν 

ηνπ RSNA Radiographics). 

ΔΗΚΟΝΑ 26 (ΚΑΣΧ). ΢ρήκα θεθαιήο ηύπνπ 

θξάνπιαο. (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ 

RSNA Radiographics). 

 

ΔΗΚΟΝΑ 27. Οκθαινθήιε (βέινο) ζε 

έκβξπν κε ηξηζσκία 18 (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ Radiopaedia.org). 
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Σξηπινεηδία κεηξηθήο πξνέιεπζεο: ηα ππεξάξηζκα ρξσκνζώκαηα πξνέξρνληαη από 

ηε κεηέξα θαη  ε εγθπκνζύλε κπνξεί λα θζάζεη ζην ηξίην ηξίκελν. Tν έκβξπν 

εκθαλίδεη ζνβαξή, αζύκκεηξε ελδνκήηξηα θαζπζηέξεζε ηεο αλάπηπμεο ελώ ζπρλά 

ζπλππάξρεη ήπηα δηάηαζε ησλ πιαγίσλ θνηιηώλ ηνπ εγθεθάινπ (Δηθόλα 28), 

ζπγγελείο θαξδηνπάζεηεο, κεληγγνκπεινθήιε, ζπλδαθηπιία θαη δπζπιαζία ησλ 

δαθηύισλ ησλ θάησ άθξσλ ηύπνπ «hitch-hiker». 

 

 
 

΢ύλδξνκν Turner (45 XO): πάρπλζε ηεο απρεληθήο πηπρήο (Δηθόλα 29) θαη θπζηηθό 

ύγξσκα (Δηθόλα 30), ήπηα πιεπξηηηθή ζπιινγή, αζθίηεο, ζπγγελείο θαξδηνπάζεηεο θαη 

πεηαινεηδήο λεθξόο, ε ππνςία ηνπ νπνίνπ ηίζεηαη ππεξερνγξαθηθά από ηελ εύξεζε 

ήπηαο πδξνλέθξσζεο άκθνηεξόπιεπξα. 

 

 

 
 Δπνκέλσο, όηαλ αληρλεύεηαη κία αλσκαιία ή έλαο ππεξερνγξαθηθόο δείθηεο, 

ζπλίζηαηαη ελδειερήο έιεγρνο θαη γηα άιια ζεκεία ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ, αθνύ 

ε παξνπζία δύν ή πεξηζζνηέξσλ δεηθηώλ απμάλεη ην θίλδπλν ζεκαληηθά.[56,57,58] 

΢ηε πεξίπησζε κεκνλσκέλνπ επξήκαηνο ε απόθαζε γηα ην αλ ζα πξαγκαηνπνηεζεί ή 

όρη θάπνηα από ηηο κεζόδνπο επεκβαηηθνύ πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ εμαξηάηαη από ην 

εύξεκα. 

ΔΗΚΟΝΑ 28. 

Δθζεζεκαζκέλε δηάηαζε 

ησλ πιάγησλ θνηιηώλ ηνπ 

εγθεθάινπ άκθσ (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ 

RSNA Radiographics). 

ΔΗΚΟΝΑ 29. (ΑΡ) Φπζηνινγηθή απρεληθή 

πηπρή(κέηξεζε κηθξόηεξε ησλ 6mm). (ΓΔ) 

Απμεκέλε απρεληθή πηπρή (βέιε) (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA 

Radiographics). 

ΔΗΚΟΝΑ 30. Κπζηηθό ύγξσκα, ζπλέπεηα 

ηεο εμέιημεο ηεο πάρπλζεο ηεο απρεληθήο 

πηπρήο. Σα ππνερνγελή κνξθώκαηα 

απνηεινύλ ζπιινγέο πγξνύ ελώ νη κεηαμύ 

ηνπο ερνγελείο ζηήιεο απνηεινύλ ηα 

αλαπηπρζέληα δηαθξαγκάηηα (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ Radiopaedia.org). 

 



57 

 

ii.ΤΠΟΛΟΓΗ΢ΜΟ΢ ΚΗΝΓΤΝΟΤ 
 

Όπσο ήδε αλαθέξακε, νη ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο ζπλδένληαη κε κηα ζεηξά ηόζν 

από μείδονερ ανωμαλίερ όζν θαη απν ελάζζονερ ςπεπεσογπαθικούρ δείκηερ ζην 

ππεξερνγξάθεκα δεπηέξνπ ηξηκήλνπ. 

Μείδονερ ανωμαλίερ ζεσξνύληαη νη αλαηνκηθέο εθείλεο βιάβεο πνπ κπνξεί λα είλαη 

αζύκβαηεο κε ηε δσή, λα νδεγνύλ ζε ζνβαξνύ βαζκνύ αλαπεξία ή λα απαηηνύλ 

άκεζε ρεηξνπξγηθή ή θαξκαθεπηηθή ζεξαπεία κεηά ηε γέλλεζε. Σέηνηεο είλαη 

θαηαζηάζεηο όπσο ε νινπξνζεγθεθαιία, ν κε άλνζνο ύδξσπαο θαη νη ζρηζηίεο ησλ 

ρείιεσλ ή ηεο ππεξσαο. Απηέο παξνπζηάδνπλ δηαθνξεηηθή ζπρλόηεηα εκθάληζεο, 

ραξαθηεξίδνπλ όιεο ή νξηζκέλεο κόλν αλεππινεηδίεο θαη ζπλνδεύνληαη από άιινηε 

άιιν θίλδπλν γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο(Πίλαθαο 12)[59,60,61,62,63].Όπσο 

γίλεηαη ζαθέο από ηα ζηνηρεία ηνπ Πίλαθα 12, κε ειάρηζηεο εμαηξέζεηο, επί παξνπζίαο 

κίαο κείδνλνο ρξσκνζσκηθήο αλσκαιίαο ,ιόγσ ηνπ θηλδύλν πνπ ηε ζπλνδεύεη, πξέπεη 

λα ζπζηήλεηαη επέκβαζε γηα εκβξπηθό θαξπόηππν. 

 

 

 

 

 

Γηα πεξηζζόηεξεο από 2 δεθαεηίεο, νη εξεπλεηέο είραλ παξαηεξήζεη όηη ε αλίρλεπζε 

ησλ αλεππινεηδηώλ, θαη θπξίσο ηνπ ζπλδξόκνπ Down, ζα κπνξνύζε λα βειηησζεί 

βαζηδόκελε ζε ελάζζονερ ςπεπεσογπαθικούρ δείκηερ («soft signs»). Οη δείθηεο απηνί 

ζεσξνύληαη πεξηζζόηεξν θπζηνινγηθέο αλαηνκηθέο παξαιιαγέο θαη ιηγόηεξν 

εκβξπηθέο αλσκαιίεο θαη έηζη, επί απνπζία ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ ή γελεηηθώλ 

ζπλδξόκσλ, δελ επεξεάδνπλ ηδηαίηεξα ηε πξόγλσζε. Παξαδείγκαηα ηέηνησλ δεηθηώλ 

είλαη ην ςπεπεσογενέρ ένηεπο, ε διάηαζε ηος πςελοκαλςκικού ζςζηήμαηορ, ε μονήπερ 

ΑΝΧΜΑΛΗΑ ΢ΤΥΝΟΣΖΣΑ 

ΔΜΦΑΝΗ΢Ζ΢ 

΢ΣΖ ΓΔΝΝΖ΢Ζ 

ΚΗΝΓΤΝΟ΢ 

ΑΝΔΤΠΛΟΔΗΓΗΑ΢ 

΢ΥΔΣΗΕΟΜΔΝΔ΢ 

ΑΝΔΤΠΛΟΔΗΓΗΔ΢ 

Κπζηηθό ύγξσκα 1/5000 50-70% 45ΥΟ, Σ21, Σ18, 

Σ13, ηξηπινεηδίεο 

Με άλνζνο ύδξσπαο 1/1500-4000 10-20% 45ΥΟ, Σ21, Σ18, 

Σ13, ηξηπινεηδίεο 

Κνηιηνκεγαιία 1/1000-2000 5-25% Σ21, Σ18, Σ13, 

ηξηπινεηδίεο 

Οινπξνζεγθεθαιία 1/10000-15000 30-40% Σ22, Σ18, Σ13, 

ηξηπινεηδίεο 

΢ύκπιεγκα ηύπνπ 

Dandy – Walker 

1/12000 40% Σ21, Σ18, Σ13, 

ηξηπινεηδίεο 

΢ρηζηίεο πξνζώπνπ 1/1000 5-15% Σ18, Σ13 

Καξδηαθέο 

Αλσκαιίεο 

5-8/1000 10-30% 45ΥΟ, Σ21, Σ18, 

Σ13, κηθξνέιιεηκκα 

22q11.2 

Γηαθξαγκαηνθήιε 1/3000-4000 5-15% Σ21, Σ18, Σ13 

Αηξεζία νηζνθάγνπ 1/4000 10% Σ21, Σ18 

Αηξεζία 

δσδεθαδαθηύινπ 

1/10000 30% Σ21 

Οκθαινθήιε 1/4000 30-50% Σ21, Σ18, Σ13, 

ηξηπινεηδίεο 

ΠΗΝΑΚΑ΢ 12. Μείδνλεο αλαηνκηθέο αλσκαιίεο θαηά ηνλ έιεγρν ηνπ δεπηέξνπ ηξηκήλνπ, επίπησζε ηνπο θαη 

ζπζρέηηζε ηνπο κε ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο (Cragan, 2009; Dolk, 2010; Orioli, 2010; Pedersen, 2012; 

Solomon, 2010; Sharma, 2011). 
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ομθαλική απηεπία θαη ηα κονηά άκπα. (Πίλαθαο 13) Οξηζκέλνη από απηνύο ηνπο 

δείθηεο έρνπλ απνηειέζεη αληηθείκελν εθηεηακέλεο έξεπλαο θαη κειέηεο έρνπλ 

δηακνξθώζεη γηα απηνύο ιόγνπο πηζαλόηεηαο, όπσο έρεη γίλεη θαη γηα ηνπο δείθηεο 

πνπ ρξεζηκνπνηνύληαη ζηνλ έιεγρν ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ (βι. θεθ. «Δμαηνκηθεπκέλνο 

Κίλδπλνο γηα Υξσκνζσκηθέο Αλσκαιίεο»)(Πίλαθαο 14)[55,56]. 

 

 
 

Διάζζνλ Τπεξερνγξαθηθόο Γείθηεο 

Κιηλνδαθηπιία 

Τπεξερνγελέο Έληεξν 

Τπεξερνγελήο εζηία θαξδηάο 

Τπνπιαζία ή απιαζία ξηληθνύ νζηνύ 

Πάρπλζε απρεληθήο πηπρήο 

Γηάηαζε ππεινθαιπθηθνύ ζπζηήκαηνο (ήπηα) 

Μνλήξεο νκθαιηθή αξηεξία 

Κνληό κεξηαίν νζηό 

Κνληό βξαρηόλην νζηό 

Βξαρπθεθαιία(Βξάρπλζε κεησπηαίνπ ινβνύ) 

 

 

 

 

 

 

 

Έιαζζνλ Τπεξερνγξαθηθόο 

Γείθηεο  

Λόγνο πηζαλόηεηαο Δπίπησζε ζε 

Υξσκνζσκηθά 

Φπζηνινγηθά Έκβξπα 

Πάρπλζε Απρεληθήο Πηπρήο 11-17 0,5 

Γηάηαζε ππεινθαιπθηθνύ 

ζπζηήκαηνο (ήπηα) 

1,5-1,9 2,0-2,2 

Τπεξερνγελήο εζηία θαξδηάο 1,4-2,8 3,8-3,9 

Τπεξερνγελέο Έληεξν 6,1-6,7 0,5-0,7 

Κνληό κεξηαίν νζηό 1,2-2,7 3,7-3,9 

Κνληό βξαρηόλην νζηό 5,1-7,5 0,4 

Οπνηνζδήπνηε δείθηεο 1,9-2,0 10,0-11,3 

Γύν δείθηεο 6,2-9,7 1,6-2,0 

Σξεηο ή πεξηζζόηεξνη δείθηεο 80-115 0,1-0,3 

 

ΠΗΝΑΚΑ΢ 13. ΢εηξά ειάζζνλσλ ππεξερνγξαθηθώλ δεηθηώλ θαηά ηνλ 

έιεγρν ηνπ δεπηέξνπ ηξηκήλνπ. (Williams Obstetrics, 24
th

 edition) 

ΔΗΚΟΝΑ 31. Οη ειάζζνλεο 

ππεξερνγξαθηθνί δείθηεο 

ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ ζην 

πεξηβάιινλ ηνπ πξνγξάκκαηνο 

Astraia. ΢ηε παξνύζα πεξίπησζε , ε 

εμέηαζε αλέδεημε ηε παξνπζία 

ππεξερνγελνύο εζηίαο ζηε θαξδηά 

ηνπ εκβξύνπ (Από ην αξρείν ηεο θα 

΢νύθα Αζελάο). 

ΠΗΝΑΚΑ΢ 14. Δπίδξαζε νξηζκέλσλ ειάζζνλσλ ππεξερνγξαθηθώλ δεηθηώλ ζην θίλδπλν 

γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο (Bromley, 2002; Nyberg,2001; Smith-Bindman,2001) 
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Έηζη, θαίλεηαη πσο ε αλίρλεπζε ελόο θνληνύ βξαρηόληνπ νζηνύ, ρσξίο παξνπζία 

άιισλ δεηθηώλ, απμάλεη πεξίπνπ θαηά 6 θνξέο ηνλ θίλδπλν λα πάζρεη ην έκβξπν απηό 

από θάπνηα ρξσκνζσκηθή αλσκαιία. Καηά αληηζηνηρία, ε παξνπζία ππεξερνγελνύο 

εζηίαο ζηε θαξδηά απμάλεη πεξίπνπ θαηά 2 θνξέο απηό ηνλ θίλδπλν. Όηαλ, σζηόζν, ζε 

έλα έκβξπν αληρλεπηεί θαη κηα ππεξερνγελήο εζηία ζηε θαξδηά θαη βξάρπλζε ηνπ 

βξαρηνλίνπ νζηνύ, ηόηε ν θίλδπλνο λα πάζρεη ην έκβξπν απηό απμάλεηαη θαηά 10 

θνξέο πεξίπνπ. 

Γπζηπρώο, πεξίπνπ 10% θπζηνινγηθώλ θπήζεσλ ζα παξνπζηάζνπλ έλαλ από απηνύο 

ηνπο ειάζζνλεο δείθηεο, πεξηνξίδνληαο έηζη ηε ρξήζε ηνπο ζε κνληέια πιεζπζκηαθνύ 

ειέγρνπ δεδνκέλνπ όηη ζηεξνύληαη εηδηθόηεηαο. Ζ αμηνπνίεζε ηνπο ζε πξσηόθνιια 

πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ δεπηέξνπ ηξηκήλνπ απεπζύλεηαη, ηνπιάρηζηνλ πξνο ην παξόλ, 

κόλν ζε πιεζπζκνύο απμεκέλνπ θηλδύλνπ. ΢ε ηέηνηνπ είδνπο πξσηόθνιια, έρνπλ 

δεκνζηεπηεί πνζνζηά αλίρλεπζεο γύξσ ζην 50-75% γηα ην ζύλδξνκν Down[64]. Με 

εμαίξεζε ηελ απμεκέλε απρεληθή πηπρή, ε αλίρλεπζε ελόο κεκνλσκέλνπ 

ειάζζνλα δείθηε ζε κία θαηά ηα άιια θύεζε ρακεινύ θηλδύλνπ γηα 

ρξσκνζσκηθή αλσκαιία δελ είλαη αξθεηή γηα λα ζεσξεζεί ε εγθπκνζύλε 

πςεινύ θηλδύλνπ. Ζ κεηααλάιπζε ηνπ Smith- Bindman ηνπ 2001 θαηέιεμε όηη εαλ 

νη ειάζζνλεο δείθηεο ρξεζηκνπνηνύληαλ ζαλ θξηηήξην γηα ηελ εθηέιεζε 

ακληνπαξαθέληεζεο, ζα πξνέθππηαλ πεξηζζόηεξεο πεξηπηώζεηο εκβξπηθήο απώιεηαο 

σο ζπλέπεηα ηεο ακληνπαξαθέληεζεο παξά εκβξύσλ κε ρξσκνζσκηθέο 

αλσκαιίεο[57]. 

΢ηε ζπλέρεηα ηεο παξνύζαο ππνελόηεηαο αθνινπζεί κηα αλαιπηηθόηεξε πεξηγξαθή 

ησλ αλσκαιηώλ θαη ησλ ειάζζνλσλ δεηθηώλ θαη ηεο ζπζρέηηζεο ηνπο κε ηηο 

ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο. 

 

ΠΑΥΤΝ΢Ζ ΣΖ΢ ΑΤΥΔΝΗΚΖ΢ ΠΣΤΥΖ΢ 

 
Ζ απρεληθή πηπρή απνηειεί ,θαηά παξαδνρή, ην αληίζηνηρν ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο ζην 

δεύηεξν ηξίκελν, κεηξηέηαη κε δηαθνξεηηθό ηξόπν από ηελ απρεληθή δηαθάλεηα θαη ην όξηό 

ηεο είλαη ηα 6mm[65]. Αύμεζε ηνπ πάρνπο ηεο απρεληθήο πηπρήο πάλσ από ηα 6mm 

νλνκάδεηαη πάρπλζε ηεο απρεληθήο πηπρήο ή αιιηώο απρεληθό νίδεκα. Δκθαλίδεηαη ζε 

πεξίπνπ 1 αλά 200 θπήζεηο θαη απμάλεη ,σο κεκνλσκέλν εύξεκα, θαηά 10 θνξέο ηνλ θίλδπλν 

γηα ζύλδξνκν Down[55.56]. Έρεη επίζεο ζπζρεηηζηεί κε ζπγγελείο θαξδηνπάζεηεο, 

ελδνκήηξηεο ινηκώμεηο θαη γελεηηθά ζύλδξνκα (π.ρ. Noonan). Απνηειεί ην κνλαδηθό 

ειάζζνλα δείθηε πνπ ρξήδεη πην ελδειερνύο ειέγρνπ θαη ίζσο ακληνπαξαθέληεζεο αθόκα 

θαη ζε κία θαηά ηα ινηπά θύεζε ρακεινύ θηλδύλνπ. 

 

 

ΔΗΚΟΝΑ 32.Οξηαθή πάρπλζε ηεο απρεληθήο 

πηπρήο.(6,64mm) (FMF « The 18-23 weeks scan») 
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ΤΠΔΡΖΥΟΓΔΝΔΗ΢ Δ΢ΣΗΔ΢ ΢ΣΖ ΚΑΡΓΗΑ 

Οη ππεξερνγελείο θαξδηαθέο εζηίεο (κία ή πεξηζζόηεξεο) είλαη κία ή πεξηζζόηεξεο αζξνίζεηο 

αζβεζηίνπ ζηνπο κύεο ησλ βαιβίδσλ (ζεινεηδείο κύεο) ηεο θαξδηάο ρσξίο λα επεξεάδνπλ ηε 

ιεηηνπξγία ηεο. Δκθαλίδεηαη ζην 4-5% ησλ εκβξύσλ 

θαη είλαη παξνδηθά επξήκαηα, ηα νπνία ζηε ζπλέρεηα απνξξνθνύληαη από ηνλ νξγαληζκό θαη 

εμαθαλίδνληαη, είηε κεηά ηε γέλλεζε είηε ζηε δηάξθεηα ηεο θύεζεο. Δληνπίδνληαη ζπλήζσο 

ζηελ αξηζηεξή κεξηά θαη ζαλ κεκνλσκέλα επξήκαηα δηπιαζηάδνπλ πεξίπνπ ην θίλδπλν γηα 

ζύλδξνκν Down ελώ ακθνηεξόπιεπξε απεηθόληζε ηνπο έρεη ζπζρεηηζηεί κε ην ζύλδξνκν 

Patau[56].  

Πξαθηηθά, επί παξνπζίαο ηνπο θαη απνπζίαο όισλ ησλ άιισλ δεηθηώλ,ε πηζαλόηεηα γηα 

ζύλδξνκν Down  παξακέλεη ε ίδηα όπσο είρε πξνθύςεη από ην ζπλδπαζηηθό έιεγρν ηνπ 

πξώηνπ ηξηκήλνπ. 

 

   

 

 

ΤΓΡΟΝΔΦΡΧ΢Ζ
 

Με ηνλ όξν ήπηα πδξνλέθξσζε ραξαθηεξίδνπκε ηε κηθξή δηάηαζε ηεο λεθξηθήο ππέινπ θαη 

είλαη ζπλήζσο παξνδηθή ή θπζηνινγηθή ρσξίο λα αληαλαθιά θάπνηα ππνθείκελε 

παζνινγία.[66] Αλ θαη ηα όξηα δηαθεξνπλ, γεληθά ρξεζηκνπνηνύκε θαηά ηελ πεξίνδν ηνπ 

αλαιπηηθνύ ππεξερνγξαθήκαηνο ην όξην από 5 σο 7 mm γηα ηελ πξνζζηνπίζζηα δηάκεηξν 

ηεο ππέινπ. ΢ην έλα ηξίην πεξίπνπ ησλ πεξηπηώζεσλ πδξνλέθξσζεο, θάπνηα αλσκαιία ηνπ 

νπξνπνηεηηθνύ αληρλεύεηαη θαηά ηε λενγληθή πεξίνδν κε ηηο πην ζπλεζηζκέλεο λα είλαη ε 

απόθξαμε ηεο νπξεηεξνππειηθήο ζπκβνιήο θαη ε θπζηεννπξεηεξηθή παιηλδξόκεζε. 

 

Ήπηα πδξνλέθξσζε εκθαλίδεηαη πεξίπνπ ζην 2% ησλ θπζηνινγηθώλ παηδηώλ θαη πεξίπνπ 

δηπιαζηάδεη ην θίλδπλν γηα ην ζύλδξνκν Down. Παξόκνηα κε ηηο ππεξερνγελείο θαξδηαθέο 

εζηίεο, ε αμία ηεο σο δείθηεο είλαη κηθξή θαη όηαλ δελ βξίζθεηαη θάπνηνο άιινο δείθηεο, ε 

πηζαλόηεηα γηα ζύλδξνκν Down παξακέλεη ζρεδόλ ε ίδηα όπσο είρε πξνθύςεη από ην 

ζπλδπαζηηθό έιεγρν ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ. 

 

 

ΔΗΚΟΝΑ 33. Παξνπζία ππεξερνγελνύο εζηίαο 

εληόο ηεο ΓΔ θνηιίαο ηεο θαξδηάο. (FMF « The 

18-23 weeks scan») 
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ΤΠΔΡΖΥΟΓΔΝΔ΢ ΔΝΣΔΡΟ 

Με ηνλ όξν ππεξερνγελέο έληεξν ραξαθηεξίδνπκε ην έληεξν πνπ θαηά ηελ ππεξερνγξαθηθή 

εμέηαζε θαίλεηαη ιεπθόηεξν από ην αλακελόκελν, κε ερνγέλεηα παξόκνηα κε εθείλε ησλ 

παξαθείκελσλ νζηώλ.  Σν εύξεκα απηό αλαγλσξίδεηαη ζην 0,5% ησλ εκβξύσλ, θαη θαηά 

θαλόλα απνηειεί αζών εύξεκα πνπ νθείιεηαη ζπλήζσο ζε αηκνξξαγίεο κέζα ζηελ ακληαθή 

θνηιόηεηα θαη θαηάπνζε αίκαηνο από έκβξπν. Χο κεκνλσκέλν εύξεκα ηo ππεξερνγελέο 

έληεξν απμάλεη ηελ πηζαλόηεηα γηα ζύλδξνκν Down θαηά 6 θνξέο θαη έρεη επίζεο 

ζπζρεηηζηεί κε απμεκέλε a-θεηνπξσηείλε (AFP- βι. επόκελν θεθάιαην), θπζηηθή ίλσζε θαη 

ελδνκήηξηεο ινηκώμεηο (θπξίσο CMV).  

   

 

 

 

ΔΙΑΣΑ΢Η 
ΠΤΕΛΟΚΑΛΤΚΙΚΟΤ 
΢Τ΢ΣΗΜΑΣΟ΢ 

2Ο ΣΡΙΜΗΝΟ 3Ο ΣΡΙΜΗΝΟ ΚΑΚΗ 
ΠΡΟΓΝΩ΢Η 
ΜΕΣΑ ΣΗ 
ΓΕΝΝΗ΢Η 

Ήπια 4 με <7mm 7 με <9mm 12% 

Μζτρια 7 με ≤10mm 9 με ≤15mm 45% 

Σοβαρή >10mm >15mm 88% 

ΔΗΚΟΝΑ 34. Παξνπζία ακθνηεξόπιεπξεο πδξνλέθξσζεο κε αύμεζε ηεο 

πξνζζηνπίζζηαο δηακέηξνπ ησλ λεθξηθώλ ππέισλ (Williams Obstetrics, 24
th

 

edition). 

ΠΗΝΑΚΑ΢ 15. ΢ηαδηνπνίεζε ηεο δηάηαζεο ηνπ ππεινθαιπθηθνύ ζπζηήκαηνο αλά 

ηξίκελν θαη ε πξόγλσζε ηνπο (Williams Obstetrics, 24
th

 edition). 

 

ΔΗΚΟΝΑ 35. Τπεξερνγελέο έληεξν. Παξαηεξείζηε ηελ ερνγέλεηα πνπ πξνζεγγίδεη απηή ησλ 

παξαθείκελσλ νζηώλ. (FMF « The 18-23 weeks scan») 
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ΒΡΑΥΔΑ ΑΚΡΑ 

Βξαρύ κεξηαίν ή βξαρύ βξαρηόλην νζηό πξνθύπηεη όηαλ νη κεηξήζεηο ηνπο βξίζθνληαη 

ρακειόηεξα από ηε 10
ε
 εθαηνζηηία ζέζε ησλ θπζηνινγηθώλ παηδηώλ.Σν βξαρύ βξαρηόλην 

εκθαλίδεηαη ζην 4% ησλ εκβξύσλ. Ζ παξνπζία ηνπ έρεη ζπζρεηηζηεί έληνλα κε ην ζύλδξνκν 

Down απμάλνληαο ην θίλδπλν θαηά 6 θνξέο πεξίπνπ. Χζηόζν, όπσο θαη νη ππόινηπνη δείθηεο 

κε εμαίξεζε ην απρεληθό νίδεκα, όηαλ δελ ζπλδπάδεηαη κε άιινπο δείθηεο, ε παξνπζία 

ηνπ πξαθηηθά εμνπδεηεξώλεηαη από ηελ απνπζία άιισλ δεηθηώλ.Από ηελ άιιε, ην βξαρύ 

κεξηαίν απαληάηαη ζπλήζσο ζε θπζηνινγηθά έκβξπα, θαη πηζαλόηαηα επεξεάδεηαη από ηελ 

εζληθόηεηα θαη ην ύςνο ησλ γνλέσλ. Χζηόζν, ζπαληόηεξα, θαη εηδηθά όηαλ ζπλδπάδεηαη θαη 

κε άιια επξήκαηα, ην βξαρύ κεξηαίν νζηό κπνξεί λα ζρεηίδεηαη κε ρξσκνζσκηθέο 

αλσκαιίεο, ζθειεηηθέο δπζπιαζίεο (π.ρ. αρνλδξνπιαζία) ή θαη εκθάληζε πξνεθιακςίαο ή 

ελδνκήηξηαο θαζπζηέξεζεο ηεο αλάπηπμεο αξγόηεξα ζηελ θύεζε.[109] 

 

ΓΗΑΣΑ΢Ζ ΠΛΑΓΗΧΝ ΚΟΗΛΗΧΝ ΔΓΚΔΦΑΛΟΤ (ΚΟΗΛΗΟΜΔΓΑΛΗΑ) 

Ζ δηάηαζε ησλ πιάγησλ θνηιηώλ (Δηθόλα 28) νξίδεηαη σο εύξνο ηεο κίαο ή θαη ησλ δύν 

πιάγησλ θνηιηώλ ηνπ εγθεθάινπ κεγαιύηεξν ησλ 10mm ζην ύςνο ηνπ νπηζζίνπ θέξαηνο. 

Θεσξείηαη ήπια όηαλ ην εύξνο είλαη κεηαμύ 10mm θαη 15mm θαη ζοβαπή όηαλ είλαη 

κεγαιύηεξν ησλ 15mm. Ζ ζπρλόηεηα ηεο βιάβεο ζηα έκβξπα ησλ 18-22 εβδνκάδσλ θύεζεο 

είλαη πεξίπνπ 1% ελώ ζηα λενγλά είλαη πεξίπνπ 1 ζηα 1000. ΢πλεπώο, ζηα πεξηζζόηεξα 

έκβξπα ε θνηιηνκεγαιία ππνρσξεί ζηελ πνξεία ηεο θύεζεο. Σα αίηηα πεξηιακβάλνπλ 

ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο, γελεηηθά ζύλδξνκα, ελδνκήηξηεο ινηκώμεηο, εγθεθαιηθή 

αηκνξξαγία αιιά ζπλήζσο ε δηάηαζε εκθαλίδεηαη ηδηνπαζώο. ΢ε γεληθέο γξακκέο, όζν 

κεγαιύηεξε ε δηάηαζε ηόζν ρεηξόηεξε ε πξόγλσζε.[67,68] Ζ θνηιηνκεγαιία πνιιέο θνξέο 

κπνξεί λα είλαη απνηέιεζκα άιισλ δηαηαξαρώλ, όπσο ην ζύκπιεγκα Dandy-Walker, ε 

δηζρηδήο ξάρε ή ε νινπξνζεγθεθαιία. Οη ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο είλαη ζπρλόηεξεο ζηα 

έκβξπα κε ήπηα δηάηαζε ησλ πιαγίσλ θνηιηώλ [69] θαη πξόθεηηαη θπξίσο γηα ηηο ηξηζσκίεο 

21,18,13 θαη ηε ηξηπινηδία. Ζ αλίρλεπζε θνηιηνκεγαιίαο ρξήδεη ειέγρνπ ηνπ εκβξπτθνύ 

θαξπόηππνπ. 

 

ΟΛΟΠΡΟ΢ΔΓΚΔΦΑΛΗΑ 

Ζ νινπξνζεγθεθαιία(Δηθόλεο 12,13,14,15), πνπ όπσο αλαιύζακε θαηά ηνλ έιεγρν ηνπ 

πξώηνπ ηξηκήλνπ νη ζύγρξνλεο ππεξερνγξαθηθέο ηερληθέο είλαη ζε ζέζε λα ηελ εληνπίζνπλ 

πξσηκόηεξα, παξνπζηάδεη ζπρλόηεηα πεξίπνπ 1 ζηα 10000-15000. Οη κειέηεο ησλ Orioli[70] 

θαη Solomon[63] έδεημαλ όηη ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο απαληώληαη ζην 30% πεξίπνπ ησλ 

εκβξύσλ κε νινπξνζεγθεθαιία θαη νη ζπρλόηεξεο είλαη νη ηξηζσκίεο 13 θαη 18. 

Αληηζηξόθσο, πεξίπνπ ηα 2/3 ησλ εκβξύσλ κε ηξηζσκία 13 έρνπλ νινπξνζεγθεθαιία. Ζ 

αλίρλεπζε νινπξνζεγθεθαιίαο ρξήδεη ειέγρνπ ηνπ εκβξπηθνύ θαξπόηππνπ. 
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΢ΤΜΠΛΔΓΜΑ ΣΤΠΟΤ DANDY-WALKER 

Σν ζύκπιεγκα Dandy-Walker πεξηιακβάλεη αλσκαιίεο ηνπ ζθώιεθα ηεο 

παξεγθεθαιίδαο κε θπζηηθή δηάηαζε ηεο 4
εο

 θνηιίαο θαη παξεπόκελε δηάηαζε 

ηεο λσηηαηνπαξεγθεθαιηδηθήο δεμακελήο (Cisterna Magna-CM) (Δηθόλεο 37) 

 ΢ην ζύκπιεγκα ηύπνπ Dandy-Walker θαηαηάζζνληαη: 

 Ζ δπζπιαζία Dandy-Walker κε πιήξε ή κεξηθή έιιεηςε ηνπ ζθώιεθα ηεο 

παξεγθεθαιίδαο θαη δηάηαζε ηεο παξεγθεθαιηδνλσηηαίαο δεμακελήο,  

 ε παξαιιαγή Dandy-Walker (Dandy-Walker variant) κε κεξηθή έιιεηςε ηνπ 

ζθώιεθα ηεο παξεγθεθαιίδαο ρσξίο δηάηαζε ηεο παξεγθεθαιηδνλσηηαίαο δεμακελήο 

θαη 

  ε κεκνλσκέλε δηάηαζε ηεο παξεγθεθαιηδνλσηηαίαο δεμακελήο κε φυςιολογικό 

ςκώληκα και 4η  κοιλία.  

 

Ζ ζπρλόηεηα εκθάληζεο είλαη πεξίπνπ 1 ζηα 12000 λενγλά [71]. Οη ζπλππάξρνπζεο 

αλσκαιίεο θαη ε ζπζρέηηζε κε αλεππινεηδίεο είλαη πνιύ ζπρλή. Έηζη, ζεηξέο αζζελώλ 

έρνπλ δείμεη όηη ζπλππάξρεη θνηιηνκεγαιία ζην 30-40%, άιιεο αλσκαιίεο ζην 50% 

θαη αλεππινεηδίεο ζην 40% (ζπλήζσο ηξηζσκία 18,ηξηζσκία 13 θαη 

ηξηπινηδία).[71,72]. Ζ αλίρλεπζε ζπκπιέγκαηνο ηύπνπ Dandy- Walker ρξήδεη 

ειέγρνπ ηνπ εκβξπηθνύ θαξπόηππνπ. 

ΔΗΚΟΝΑ 36. Δηθόλα νινπξνζεγθεθαιίαο θαηά ηελ ππεξερνγξαθηθή 

εμέηαζε ηνπ δεπηέξνπ ηξηκήλνπ κε αιινίσζε ηεο θπζηνινγηθήο εηθόλαο 

ηνπ εγθεθάινπ θαη αζαθέο εγθεθαιηθό παξέγρπκα (Aπό ην ειεθηξνληθό 

αξρείν ηνπ RSNA Radiographics). 
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 ΢ΥΗ΢ΣΗΔ΢ ΠΡΟ΢ΧΠΟΤ 

΢ρηζηίεο ηνπ πξνζώπνπ (ιαγόρεηιν ή/θαη ιπθόζηνκα) απαληώληαη ζε πεξίπνπ 1 ζηα 1000 

λενγλά[73,62]. ΢ηε κειέηε ηνπ ην 2001, ν Walker θαη νη ζπλεξγάηεο ηνπ αλέδεημαλ πσο 

ζπλνδεύνληαη από ρξσκνζσκηθή αλσκαιία (ζπλήζσο ηξηζσκία 18 θαη 13) ην 1% ησλ 

λενγλώλ κε εηεξόπιεπξε ζρηζηία ρείινπο, ην 5% κε εηεξόπιεξε ζρηζηία ρείινπο θαη ππεξώαο 

θαη ην 13% απηώλ κε ακθνηεξόπιεπξε ζρηζηία ρείινπο θαη ππεξώαο.[58] Αλ ην εύξεκα είλαη 

κεκνλσκέλν, ρσξίο λα ζπλνδεπεηαη από ρξσκνζσκηθή αλσκαιία, ππάξρεη έλα ξίζθν 

ππνηξνπήο 3-5% ζε επόκελε εγθπκνζύλε. 

 

 

 

ΔΗΚΟΝΑ 37. Γπζπιαζία ηύπνπ Dandy-Walker. 

Παξαηεξείηαη δηάηαζε ηεο λσηηαηνπαξεγθεθαιηδηθήο 

δεμακελήο θαη αγελεζία ηνπ ζθώιεθα ηεο παξεγθεθαιίδαο 

(Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA Radiographics). 

 

 

ΔΗΚΟΝΑ 38. (ΑΡ) ΢ρηζηία ηεο 

ζθιεξάο ππεξώαο. (ΓΔ) ΢ρηζηία 

ηνπ άλσ ρείινπο (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ 

Radiopaedia.org). 
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ΡΗΝΗΚΖ ΤΠΟΠΛΑ΢ΗΑ 

Τπεξερνγξαθηθέο κειέηεο ζηηο 15–24 εβδνκάδεο έδεημαλ όηη 65% πεξίπνπ ησλ 

εκβξύσλ κε ηξηζσκία 21 είραλ ππνπιαζία ηνπ ξηληθνύ νζηνύ, νξηδόκελε σο κε νξαηό 

ξηληθό νζηό ή κήθνο ξηληθνύ νζηνύ κηθξόηεξν από 2.5 mm.[74.75] ΢ηα ρξσκνζσκηθά 

πγηή έκβξπα ε επίπησζε ηεο ξηληθήο ππνπιαζίαο ζπλδέεηαη κε ηελ εζληθόηεηα ηεο 

κεηέξαο θαη είλαη κηθξόηεξε από 1% ζε άηνκα ηεο ιεπθήο θπιήο θαη πεξίπνπ 10% ζε 

άηνκα ηεο καύξεο θπιήο. 

 
 

 

΢ΤΓΓΔΝΔΗ΢ ΚΑΡΓΗΟΠΑΘΔΗΔ΢ 
Αλσκαιίεο ηεο θαξδηάο θαη ησλ κεγάισλ αγγείσλ αλεπξίζθνληαη ζε 4-7 αλά 1000 λενγλά θαη 

ζε 30 αλά 1000 ζλεζηγελή έκβξπα. Μέρξη θαη 90% ησλ ζπγγελώλ αλσκαιηώλ είλαη 

πνιππαξαγνληηθήο αηηηνινγίαο, 1-2% πεξίπνπ νθείινληαη ζε κνλνγνληδηαθά λνζήκαηα ή 

κηθξνειιεηπηηθά ζύλδξνκα θαη άιιν 1-2% νθείινληαη ζε έθζεζε ζε θάπνην ηνμηθό 

παξάγνληα (ηζνηξεηηλνίλε, κεηξηθόο δηαβήηεο). ΢ύκθσλα κε κειέηεο, 1 ζηα 8 έκβξπα, 

ζλεζηγελή θαη κε, κε θάπνηα ζπγγελή θαξδηνπάζεηα πάζρνπλ από κία ρξσκνζσκηθή 

αλσκαιία.[73,76] Ζ πην ζπρλή από ηηο ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο ζε πνζνζηό 50% είλαη ε 

ηξηζσκία 21 θαη αθνινπζείηαη από ηε ηξηζσκία 18, ην ζύλδξνκν Turner θαη ην ζύλδξνκν 

DiGeorge. Ζ αλίρλεπζε ζπγγελώλ θαξδηνπαζεηώλ ρξήδεη ειέγρνπ ηνπ εκβξπηθνύ 

θαξπόηππνπ. 

 

ΑΝΧΜΑΛΗΔ΢ ΣΟΤ ΟΤΡΟΠΟΗΖΣΗΚΟΤ ΢Τ΢ΣΖΜΑΣΟ΢ 

Μειέηεο ζε έκβξπα έρνπλ αλαδείμεη ηε ζπζρέηηζε ησλ αλσκαιηώλ ηνπ νπξνπνηεηηθνύ 

ζπζηήκαηνο κε ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο. Ζ πηζαλόηεηα ρξσκνζσκηθήο αλσκαιίαο 

είλαη ίδηα γηα έκβξπα κε εηεξόπιεπξε ή ακθνηεξόπιεπξε πξνζβνιή ησλ λεθξώλ, 

δηάθνξνπο ηύπνπο αλσκαιηώλ ησλ λεθξώλ, απόθξαμε ηεο νπξήζξαο ή ηνπ 

νπξεηήξα θαη νιηγάκλην ή θπζηνινγηθό ακληαθό πγξό. Χζηόζν ε πηζαλόηεηα 

ρξσκνζσκηθήο αλσκαιίαο είλαη δηπιάζηα ζηα ζήιεα ζε ζρέζε κε ηα άξξελα έκβξπα. 

Ο ηύπνο ηεο ρξσκνζσκηθήο αλσκαιίαο ζρεηίδεηαη κε ηνπο δηάθνξνπο ηύπνπο 

αλσκαιηώλ ηνπ νπξνπνηεηηθνύ. Έηζη ζηελ ήπηα πδξνλέθξσζε ε ζπρλόηεξε αλσκαιία 

ΔΗΚΟΝΑ 39. Απόλ ξηληθό νζηό ζηνλ έιεγρν ηνπ 

δεπηέξνπ ηξηκήλνπ. (FMF « The 18-23 weeks scan») 
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είλαη ε ηξηζσκία 21, ελώ ζηελ κέηξηα θαη ζνβαξή πδξνλέθξσζε, ηνπο πνιπθπζηηθνύο 

λεθξνύο θαη ηε λεθξηθή αγελεζία νη ζπρλόηεξεο ρξσκνζσκηθέο βιάβεο είλαη νη 

ηξηζσκίεο 18 θαη 13.[57,58,63] 

 

ΑΝΧΜΑΛΗΔ΢ ΣΧΝ ΑΚΡΧΝ 

Οη ηξηζσκίεο 21 θαη 18, ε ηξηπιντδία θαη ην ζύλδξνκν Σurner ζρεηίδνληαη κε ήπηα 

βξάρπλζε ησλ καθξώλ νζηώλ ζηηο κεηξήζεηο πνπ πξαγκαηνπνηνύληαη θαηά ην 

ππεξερνγξάθεκα ηνπ Β’ επηπέδνπ. Κάζε ρξσκνζσκηθή αλσκαιία ζπζρεηίδεηαη κε 

δηαθνξεηηθή ζθειεηηθή δπζπιαζία θαη ,έηζη, ε ζπλδαθηπιία είλαη ραξαθηεξηζηηθό 

ηεο ηξηπιντδίαο, ε θιηλνδαθηπιία θαη ην θελό ηύπνπ ζαλδαιηνύ ζηα δάθηπια ησλ 

πνδηώλ ραξαθηεξίδνπλ ην ζύλδξνκν Down, ε πνιπδαθηπιία ηελ ηξηζσκία 13 ελώ ε 

ξαηβντππνπνδία, ηα επηθαιππηόκελα δάθηπια (overlapping fingers) ζηα ρέξηα θαη ε 

αλσκαιία ζην άθξν πόδη ηύπνπ rocker bottom κε ηελ ηξηζσκία 18. 

 

 

iii.ΔΞΔΣΑΕΟΜΔΝΟΗ ΒΗΟΥΖΜΗΚΟΗ ΓΔΗΚΣΔ΢ 

 

Όπσο αλαθέξζεθε θαη ζε πξνεγνύκελν θεθάιαην(βι. θεθ. «Γηακόξθσζε Μνληέισλ 

Πιεζπζκηαθνύ Διέγρνπ») ,ππάξρεη ε δπλαηόηεηα αμηνπνίεζεο ζεηξάο νξκνληθώλ 

δεηθηώλ θαηά ην δεύηεξν ηξίκελν κε ζηόρν ηελ εθηίκεζε ηνπ θηλδύλνπ ηνζν γηα 

ρξσκνζσκηθέο όζν θαη γηα αλαηνκηθέο (δηζρηδήο ξάρε) αλσκαιίεο. Οη νξκόλεο πνπ 

ρξεζηκνπνηνύληαη ζην ζύγρξνλν ηεηξαπιό, πιεόλ, έιεγρν(«quadruple test»)[129] - 

κεηά θαη ηελ πξνζζήθε ηεο ηλρηκπίλεο Α -  ζην πξνεγνύκελν ηξηπιό έιεγρν («triple 

test»)[77,78] είλαη νη εμήο: 

 

  Aιθα-θεηνπξσηείλε(AFP), γιπθνπξσηείλε πνπ παξάγεηαη από ην yolk sac, ην 

εκβξπτθό γαζηξεληεξηθό ζύζηεκα θαη ην εκβξπτθό ήπαξ 

 Υνξηαθή Γνλαδνηξνπίλε (hCG), ππνκνλάδα ηεο νπνίαο ρξεζηκνπνηείηαη θαη θαηά 

ην βηνρεκηθό έιεγρν ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ (free b-hCG) 

 Αζύδεπθηε νηζηξηόιε (unconjugated estriol 3 – uE3) 

 Ηλρηκπίλε Α (inhibin alpha) 

Σν ζύλδξνκν Down παξνπζηάδεη έλα πνιύ ζπγθεθξηκέλν πξνθίι ζηηο ηηκέο (ΜνΜs)  

ησλ 4 νξκόλσλ πνπ ρξεζηκνπνηνύληαη (Πίλαθαο 16) θαη ραξαθηεξίδεηαη από: 

 
1. Μείσζε ησλ ηηκώλ ηεο AFP- πεξίπνπ 0,7MoM 

2. Απμεζε ησλ ηηκώλ ηεο hCG – πεξίπνπ 2.0 MoM 

3. Μείσζε ησλ ηηκώλ ηεο uE3 – πεξίπνπ 0,8 MoM  

4. Αύμεζε ησλ ηηκώλ ηεο inhibin A- πεξίπνπ 1,8MoM 

Ο ηεηξαπιόο έιεγρνο παξνπζηάδεη έλα πνζνζηό αλίρλεπζεο ηνπ ζπλδξόκνπ Down ζην 

80% γηα 5% ςεπδώο ζεηηθώλ απνηειεζκάησλ ελώ ν έιεγρνο γηα ηηο άιιεο 2 

ηξηζσκίεο παξνπζηάδεη επαηζζεζία πεξίπνπ ζην 70% γηα 0,5%, όκσο, ςεπδώο 

ζεηηθώλ απνηειεζκάησλ[79]. 

 

Σν πξνθίι ησλ ηηκώλ ησλ νξκνληθώλ δεηθηώλ γηα ηηο άιιεο δύν ηξηζσκίεο (Σξηζσκίεο 

13,18) απεηθνλίδεηαη ζην Πίλαθα 16. 
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H ζύζηαζε γηα ην ηεηξαπιό έιεγρν, ζηηο κέξεο καο, ελδείθλπηαη θαηά βάζε γηα ηηο 

γπλαίθεο εθείλεο πνπ δελ πξαγκαηνπνίεζαλ ην ζπλδπαζηηθό έιεγρν ηνπ πξώηνπ 

ηξηκήλνπ θαη πξνζέξρνληαη γηα έιεγρν γηα πξώηε θνξά θαηά ην δεύηεξν ηξίκελν. 

 

Δθηόο, όκσο, από ηε ζπζρέηηζε κε ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο, ε άιθα-θεηνπξσηείλε 

θαίλεηαη λα ζπζρεηίδεηαη θαη κε αλαηνκηθέο αλσκαιίεο όπσο ε δηζρηδήο ξάρε θαη 

ειιείκκαηα ηνπ θνηιηαθνύ ηνηρώκαηνο. Έρεη θαλεί ήδε από κειέηεο πνπ 

πξαγκαηνπνηήζεθαλ πεξηζζόηεξα από 40 ρξόληα πξηλ όηη νη ζπγθεληξώζεηο ηεο AFP 

ζην αίκα ηεο κεηέξαο ππεξβαίλνπλ ηα 2,5MoMs ζε κεγάιν πνζνζηό ησλ εγθύσλ πνπ 

θπνθνξνύλ έκβξπν κε αλεγθεθαιία ή δηζρηδή ξάρε[80]. Όπσο ήδε αλαθέξακε, από 

ηα κέζα πεξίπνπ ηεο δεθαεηίαο ηνπ 1980 ν δείθηεο ρξεζηκνπνηνύληαλ ζπζηεκαηηθά 

ζηα πιαίζηα πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ γηα βιάβεο ηνπ λσηηαίνπ ζσιήλα (neural tube 

defects - NTB). Ζ αμηνπνίεζε ηνπ γίλεηαη θαηά θύξην ιόγν ζηηο ΖΠΑ, κεηξάηαη ζηηο 

15-20 εβδνκάδεο θαη ε επαηζζεζία ηεο κεζόδνπ είλαη πεξίπνπ 90% γηα ηελ 

αλεγθεθαιία θαη 80% γηα ηε δηζρηδή ξάρε, όηαλ ην αλώηεξν θπζηνινγηθό όξην 

νξηζηεί ζηα 2,5MoMs (Γηάγξακκα 9)[81].   

Μηα ζεηξά από παξάγνληεο επεξεάδνπλ ηηο ηηκέο ηελ AFP ζην αίκα ηεο κεηέξαο νη 

νπνίνη ιακβάλνληαη ππ’όςελ όηαλ γίλεηαη ν ηειηθόο ππνινγηζκόο ησλ MoMs: 

 

 Hιηθία θύεζεο - νη ηηκέο ηεο AFP απμάλνπλ θαηά πεξίπνπ 15% αλά εβδνκάδα 

θύεζεο θαηά ην δεύηεξν ηξίκελν ηεο εγθπκνζύλεο[82] 

 Βάξνο ηεο κεηέξαο 

 Δζληθόηεηα/θπιή – νη Αθξνακεξηθαλέο γπλαίθεο παξνπζηάδνπλ ηνπιάρηζηνλ 10% 

απμεκέλεο ηηκέο ζε ζρέζε κε ηηο ιεπθέο αιιά έρνπλ κηθξόηεξν θίλδπλν γηα βιάβεο 

ηνπ λσηηαίνπ ζσιήλα 

 ΢αθραξώδεο Γηαβήηεο – νη ηηκέο κπνξεί λα είλαη 10-20% ρακειόηεξεο ζε γπλαίθεο 

κε ηλζνπιηλνζεξαπεπόκελν δηαβήηε, κνινλόηη ν θίλδπλνο γηα βιάβεο ηνπ λσηηαίνπ 

ζσιήλα είλαη 3-4 θνξέο απμεκέλνο 

 

ΠΗΝΑΚΑ΢ 16. Σν πξνθίι ησλ νξκνλώλ ηνπ ηεηξαπινύ ειέγρνπ γηα επηκέξνπο 

ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο (Williams Obstetrics, 24
th

 edition). 
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ΓΗΑΓΡΑΜΜΑ 9. Ζ απόθιηζε ησλ ηηκώλ ηεο ΑFP από ηε θπζηνινγηθή δηάκεζε 

ηηκή ηεο (ΜνΜs) σο δείθηεο αλίρλεπζεο ηνπ ζπλδξόκνπ Down, ηεο δηζρηδνύο 

ξάρεο θαη ηεο αλεγθεθαιίαο (Williams Obstetrics, 24
th

 edition). 
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4. Πξνγελλεηηθόο Έιεγρνο Γνκηθώλ Αλσκαιηώλ – β’ Σξίκελν 

 
Ο ππεξερνγξαθηθόο έιεγρνο δεπηέξνπ ηξηκήλνπ ή Β’ επηπέδνπ θαηεπζύλεηαη ,θαηά 

θύξην ιόγν, ζηνλ αλαηνκηθό έιεγρν ηνπ εκβξύνπ, εκκέζσο ζηελ αμηνιόγεζε ηνπ 

θηλδύλνπ γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο (βι. πξνεγνύκελν θεθάιαην), ζηελ 

εθηίκεζε ηεο πηζαλόηεηαο γηα πξόσξν ηνθεηό κέζσ ηεο κέηξεζεο ηνπ κήθνπο ηνπ 

ηξαρήινπ ηεο κήηξαο[93] θαη ηεο πηζαλόηεηαο γηα ππνιεηπόκελε αλάπηπμε ηνπ 

εκβξύνπ θαη εθδήισζε πξνεθιακςίαο ζηε κεηέξα[94,95]. 

΢ην θεθάιαην απηό, ζα ζηαζνύκε ζηηο ζεκαληηθόηεξεο δνκηθέο αλσκαιίεο πνπ 

κπνξνύλ λα απεηθνληζηνύλ θαηά ηνλ ππεξερνγξαθηθό έιεγρν ηνπ δεπηέξνπ ηξηκήλνπ 

ζε θάζε έλα από ηα βαζηθά ζπζηήκαηα ηνπ εκβξύνπ (θξαλίν/εγθέθαινο/πξόζσπν-

θαξδηά/ζώξαθαο/πλεύκνλεο-γαζηξεληεξηθό ζύζηεκα/θνηιηαθό ηνίρσκα-νπξνπνηεηηθό 

ζύζηεκα-ζθειεηηθή δηάπιαζε), αλσκαιίεο πνπ δελ έρνπλ αλαιπζεί ζε άιια θεθάιαηα 

ηεο παξνύζαο δηπισκαηηθήο εξγαζίαο. 

 

 

i.ΑΝΧΜΑΛΗΔ΢ ΚΡΑΝΗΟΤ,ΔΓΚΔΦΑΛΟΤ,ΠΡΟ΢ΧΠΟΤ 

 

ΓΗ΢ΥΗΓΖ΢ ΡΑΥΖ 

 

Όπσο έρνπκε ήδε αλαθέξεη ζε πξνεγνύκελν θεθάιαην (βι. θεθ. «Πξνγελλεηηθόο 

Έιεγρνο Γνκηθώλ Αλσκαιηώλ – α’ Σξίκελν») ζηε δηζρηδή ξάρε[26,27,28] ππάξρεη 

απνηπρία ζύγθιεηζεο ηνπ νπίζζηνπ ηκήκαηνο ελόο ή πεξηζζνηέξσλ ζπνλδύισλ 

θαηά ηελ εκβξπηθή αλάπηπμε κε ζπλνδέο βιάβεο ζηελ αλάπηπμε ηνπ λσηηαίνπ 

ζσιήλα θαη ησλ κελίγγσλ. Ζ δηζρηδήο ξάρε απνηειεί, καδί κε ηελ αλεγθεθαιία, ηε 

ζπλεζέζηεξε κνξθή βιάβεο ηνπ λσηηαίνπ ζσιήλα (neural tube defects -NTB). Ζ 

επίπησζε ηεο αλέξρεηαη ζε 1 πεξηζηαηηθό αλά 2000 γελλήζεηο, εκθαλίδνληαη θπξίσο 

ζηελ νζθπντεξή ρώξα (75%) θαη δηαθξίλνληαη 3 ηύπνη: ε ιαλζάλνπζα, ε 

κεληγγνθήιε θαη ε κπεινκεληγγνθήιε κε βάζε ην πεξηέρνκελν ηνπ κεληγγηθνύ 

ζάθνπ. 

Πεξηζζόηεξν από ην 90% ησλ λενγλώλ πνπ γελληνύληαη κε θάπνηα βιάβε ηνπ 

λσηηαίνπ ζσιήλα πξνέξρνληαη από κεηέξα ρσξίο πξνεγεζέλ ηζηνξηθό θύεζεο 

εκβξύνπ ή γέλλεζεο λενγλνύ κε παξόκνηα θαηάζηαζε. Πξηλ ηε ζπζηεκαηηθή ρξήζε 

θπιιηθνύ νμένο, κηα γπλαίθα πνπ είρε  έλα παηδί ή κία πξνεγεζείζα θύεζε κε θάπνηα 

βιαβε ηνπ λσηηαίνπ ζσιήλα, παξνπζίαδε θίλδπλνο ππνηξνπήο ζε επόκελε 

εγθπκνζύλε πεξίπνπ 1 ζηα 20. Αλ είραλ πξνεγεζεί δύν παζνινγηθέο εγθπκνζύλεο ην 

πνζνζηό απηό αλεξρόηαλ ζην 1 ζηα 10. Μειέηεο αλέδεημαλ όηη ε ρξήζε θπιιηθνύ 

νμένο ήδε πξηλ από ηε ζύιιεςε κεηώλεη ηε πηζαλόηεηα εκθάληζεο βιάβεο ηνπ 

λσηηαίνπ ζσιήλα θαηά 50% θαη γηα ην ιόγν απηό ζπζηήλεηαη ε έλαξμε ηνπ πξηλ ηηο 

πξνζπάζεηεο ζύιιεςεο, θαζεκεξηλά θαη πεξίπνπ κέρξη ηε 12
ε
 εβδνκάδα θύεζεο. 

Δλώ ε δηάγσζε ηεο αλεγθεθαιίαο είλαη δπλαηή θαηά ην πξώην ηξίκελν, γηα απηή ηεο 

δηζρηδνύο ξάρεο ρξεζηκνπνηνύληαη κόλν έκκεζνη δείθηεο  (βι. θεθ. «Πξνγελλεηηθόο 

Έιεγρνο Γνκηθώλ Αλσκαιηώλ – α’ Σξίκελν»). Χζηόζν, ε δηάγλσζε ηεο (αθνξά ηηο 

πεξηπηώζεηο κεληγγνθήιεο θαη κπεινκεληγγνθήιεο θαη όρη απηέο ηηο ιαλζάλνπζαο 

κνξθήο πνπ είλαη δύζθνιν λα δηαγλσζηεί) είλαη δπλαηή θαηά ηνλ ππεξερνγξαθηθό 

έιεγρν ηνπ δεπηέξνπ ηξηκήλνπ (20
ε
 κε 24

ε
  εβδνκάδα θύεζεο) αμηνπνηώληαο κηα 

ζεηξά από ζεκεία πνπ εκθαλίδνληαη ζηνλ έιεγρν ηνπ θξαλίνπ, ηνπ εγθεθάινπ θαη ηεο 

ζπνλδπιηθήο ζηήιεο. 
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Πεξηζζόηεξα από 30 ρξόληα πξηλ, νη Νηθνιαίδεο θαη ζπλ.[96] πεξηέγξαςαλ ηε 

παξακόξθσζε ησλ κεησπηαίσλ νζηώλ πνπ έδηλαλ ζην θξαλίν ηελ εηθόλα ιεκνληνύ 

(«lemon sign») (Δηθόλα 40) θαζώο θαη ηε πξόζζηα θιηζε ησλ ζθειώλ ηεο 

παξεγθεθαιίδαο-κε παξάιιειε κεξηθή ή πιήξε εμάιεηςε ηεο 

λσηηαηνπαξεγθεθαιηδηθήο δεμακελήο- δίλνληαο ηεο ηελ εηθόλα ηεο κπαλάλαο 

(«banana sign»)(Δηθόλα 40). Απηέο νη εηθόλεο νθείινληαη ζηε πξνο ηα θάησ 

κεηαηόπηζε ηεο παξεγθεθαιίδαο. 

 

 
 

 

 

 

 

 

Οη Watson θαη ζπλ. ην 1991[97] αλέδεημαλ όηη ην 99% ησλ εκβξύσλ κε δηζρηδή ξάρε 

είραλ έλα ή πεξηζζόηεξα από ηα παξαπάλσ ζεκεία. 

΢ε ζπλδπαζκό κε ηα ζεκεία από ηελ εμέηαζε θξαλίνπ θαη εγθεθάινπ, 

ρξεζηκνπνηνύληαη θαη ηνκέο (εγθάξζηεο,νβειηαίεο θαη ζηεθαληαίεο) (Δηθόλα 41) από 

ηνλ ππεξερνγξαθηθό έιεγρν ηεο ζπνλδπιηθήο ζηήιεο, κε ηα πνζνζηά αλίρλεπζεο λα 

αλέξρνληαη πεξίπνπ ζην 100%[98]. 

 

 

 
 

ΔΗΚΟΝΑ 40. (ΑΡ) Παξακόξθσζε θξαλίνπ δίθελ ιεκνληνύ (« lemon sign»). (ΓΔ) 

Πξόζζηα θύξησζε ησλ ζθειώλ ηεο παξεγθεθαιίδαο θαη εμάιεηςε ηεο 

λσηηαηνπαξεγθεθαιηδηθήο δεμακελήο. («banana sign») (FMF « The 18-23 weeks scan»). 

 

ΔΗΚΟΝΑ 41. Μεληγγνθήιε νζθπντεξήο 

κνίξαο ζπνλδπιηθήο ζηήιεο. (ΑΡ) 

Δγθάξζηα ηνκή κε πξνθαλή αιινίσζε ηεο 

θπζηνινγηθήο κνξθνινγίαο ησλ 3 

νζηενπνηεηηθώλ θέληξσλ ηνπ παζνινγηθνύ 

ζπνλδύινπ. (Μέζε θαη Κάησ) Οβειηαία 

ηνκή κε πξόπησζε πγξνύ θπξίσο ζηνηρείνπ 

πνπ παξαπέκπεη ζε κεληγγνθήιε (ΓΔ) 

΢ηεθαληαία ηνκή κε εκθαλέο έιιεηκκα 

νζηηθνύ ζηνηρείνπ ζηε πεξηνρή ηεο βιάβεο. 

(FMF « The 18-23 weeks scan») 
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ΑΓΔΝΔ΢ΗΑ ΜΔ΢ΟΛΟΒΗΟΤ 

 

Σν κεζνιόβην είλαη ν κεγαιύηεξνο ζύλδεζκνο ησλ δύν εγθεθαιηθώλ εκηζθαηξίσλ θαη 

απνηειείηαη από πεξηζζόηεξεο από 200 εθαηνκκύξηα λεπξηθέο ίλεο. Ζ δηάπιαζε ηνπ 

αξρίδεη ηε 10
ε
 εβδνκάδα ηεο θύεζεο θαη ζπλερίδεηαη κέρξη θαη ηα πξώηα ρξόληα ηεο 

ελήιηθεο δσήο. H απεηθόληζε ηνπ γίλεηαη κέζσ κέζεο νβειηαίαο ηνκήο. 

Ζ αγελεζία ηνπ κεζνινβίνπ είλαη κία από ηηο πην ζπλεζηζκέλεο δπζπιαζίεο ηνπ 

εγθεθάινπ πνπ αλεπξίζθνληαη ζηα παηδηά κε επίπησζε πεξίπνπ 5 πεξηζηαηηθά αλά 

1000 γελλήζεηο. ΢ε κεκνλσκέλεο πεξηπηώζεηο, ε αγελεζία κεζνινβίνπ πξνγελλεηηθά 

κπνξεί λα ζπλνδεπηεί από θπζηνινγηθή αλάπηπμε ηνπ κεηά ηε γέλλεζε. 

Τπεξερνγξαθηθά, ε ππνςία ηεο αγελεζίαο ηνπ κεζνινβίνπ πξέπεη λα ηεζεί επί: 

 αδπλακίαο απεηθόληζεο ηνπ δηαθαλνύο δηαθξάγκαηνο 

 δηάηαζεο ησλ νπηζζίσλ θεξάησλ ησλ πιάγησλ θνηιηώλ  

 θαη κεηαηόπηζεο ησλ πξόζζησλ θεξάησλ ησλ πιάγησλ θνηιηώλ επί ηα εθηόο(« teardrop 

ventricles») 

 
 

 

 

 

 

 
 

Ζ καγλεηηθή ηνκνγξαθία εγθεθάινπ είλαη ρξήζηκε ζηελ επηβεβαίσζε ηεο δηάγλσζεο 

θαη ,ζύκθσλα κε πξόζθαηε έξεπλα, ζην 20% ησλ πεξηπηώζεσλ αληρλεύεη 

ΔΗΚΟΝΑ 43. (ΑΡ) Δγθάξζηα ηνκή εγθεθάινπ, κε 

απνπζία ηνπ δηαθαλνύο δηαθξάγκαηνο θαη 

ραξαθηεξηζηηθή παξακόξθσζε ηεο πιάγηαο 

θνηιίαο.(«teardrop ventricles») (ΓΔ)Μέζε νβειηαία 

ηνκή, κε ραξαθηεξηζηηθή απνπζία ηνπ κεζνιόβηνπ 

θαη ηνπ δηαθαλνύο δηαθξάγκαηνο (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA Radiographics). 

 

 

ΔΗΚΟΝΑ 42.  Μέζε νβειηαία ηνκή εκβξπτθνύ εγθεθάινπ ζηηο 22 εβδνκάδεο θύεζεο κε 

θπζηνινγηθή απεηθόληζε ηνπ κεζνινβίνπ (corpus callosu), CSP-δηαθαλέο δηάθξαγκα, 3v – 

3
ε
 θνηιία εγθεθάινπ (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA Radiographics). 
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επηπξόζζεηεο αλσκαιίεο ηνπ εγθεθάινπ πνπ είραλ δηαιάζεη ηνπ ππεξερνγξαθηθνύ 

ειέγρνπ[99]. 

Ζ αγελεζία ηνπ κεζνινβίνπ έρεη ζπζρεηηζηεί κε πιήζνο αλσκαιηώλ ηνπ θεληξηθνύ 

λεπξηθνύ ζπζηήκαηνο, κε αλεππινεηδίεο (θπξίσο ηξηζσκία 8,13,18) θαζώο θαη κε 

πεξηζζόηεξα από 200 γελεηηθά ζύλδξνκα θαζηζηώληαο απαηηεηηθή ηε ζπκβνπιεπηηθή 

πνπ ζπλνδεύεη ηελ αλίρλεπζε ηνπ. 

 

ΚΤ΢ΣΔΗ΢ ΥΟΡΗΟΔΗΓΧΝ ΠΛΔΓΜΑΣΧΝ 

 

 Σα ρνξηνεηδή πιέγκαηα ζρεκαηίδνληαη από αγγεηώδεηο πηπρέο ηεο ρνξηνεηδνύο 

κήληγγαο, πξνβάιινπλ κέζα ζηηο θνηιίεο ηνπ εγθεθάινπ θαη παξάγνπλ ην 

εγθεθαινλσηηαίν πγξό. Δληνπίδνληαη εληόο όισλ ησλ θνηιηώλ ηνπ εγθεθάινπ αιιά 

ππεξερνγξαθηθά κπνξνύλ λα απεηθνληζηνύλ κόλν ζηηο πιάγηεο θνηιίεο ζαλ 

νκνηνγελή,ππεξερνγελή κνξθώκαηα κέζα ζε θάζε έλα από ηα νπίζζηα θέξαηα 

ηνπο(Δηθόλα 44). 

 
 

 

 

 

 

Οη θύζηεηο ησλ ρνξηνεηδώλ πιεγκάησλ είλαη ππνερνγελείο, θπζηηθνί ζρεκαηηζκνί 

εληόο ησλ ρνξηνεηδώλ πιεγκάησλ. ΢πλήζσο είλαη κηθξέο ζε κέγεζνο (κηθξόηεξεο 

από 5mm), εηεξόπιεπξεο ή ακθνηεξόπιεπξεο (Δηθόλα 25). 

Ζ παξνπζία ηνπο δελ πξνθαιεί θάπνην ιεηηνπξγηθό πξόβιεκα ζην αλαπηπζζόκελν 

έκβξπν αιιά έρεη αλαθεξζεί ζηε ζύγρξνλε βηβιηνγξαθία ζπζρέηηζε κε ηε ηξηζσκία 

18[54] .Απηή ε ζπζρέηηζε είλαη ζρεηηθά αζζελήο ζε πιεζπζκνύο ρακεινύ θηλδύλνπ 

γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο θαη όηαλ ε αλίρλεπζε ηνπο απνηειεί κεκνλσκέλν 

εύξεκα. Ζ θπζηθή ηνπο πνξεία είλαη ε ππνρώξεζε ηνπο ζηηο 24-26 εβδνκάδεο ηεο 

θύεζεο θαη ζπλεπώο, είλαη εμαηξεηηθά ζπάλην λα απεηθνληζηνύλ ζην ηξίην ηξίκελν. Ζ 

ζύγρξνλε θαηεπζπληήξηα νδεγία κεηά ηελ αλίρλεπζε θύζηεο/θύζηεσλ ρνξηνεηδώλ 

πιεγκάησλ ρσξίο άιια επξήκαηα θαη ζε αζζελή πνπ γλσξίδνπκε όηη είλαη ρακεινύ 

θηλδύλνπ γηα ηξηζσκία 18, είλαη λα ζεσξεζνύλ θπζηνινγηθή αλαηνκηθή παξαιιαγή. 

 

ΑΡΑΥΝΟΔΗΓΖ΢ ΚΤ΢ΣΖ 

 

Ο αλζξώπηλνο εγθέθαινο επελδύεηαη από 3 κεκβξάλεο, ηηο κήληγγεο νη νπνίεο από 

έμσ πξνο ηα κέζα  είλαη ε ζθιεξά,ε αξαρλνεηδήο θαη ε ρνξηνεηδήο, κε ηε ζθιεξά λα 

επελδύεη εζσηεξηθά ην θξαλίν θαη ηε ρνξηνεηδή λα επελδύεη εμσηεξηθά ηνλ εγθέθαιν. 

Ο ρώξνο κεηαμύ αξαρλνεηδνύο θαη ρνξηνεηδνύο κήληγγαο θαιείηαη ππαξαρλνεηδήο 

ρώξνο θαη ε αξαρλνεηδήο θύζηε πξόθεηηαη γηα θπζηηθό ζρεκαηηζκό εληόο ηνπ 

ΔΗΚΟΝΑ 44. Φπζηνινγηθή απεηθόληζε ηνπ ρνξηνεηδνύο 

πιέγκαηνο εληόο ηνπ νπηζζίνπ θέξαηνο ηεο πιάγηαο θνηιίαο 

ηνπ εγθεθάινπ. (FMF « The 18-23 weeks scan») 
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ππαξαρλνεηδνύο ρώξνπ. Μπνξεί λα εληνπηζηνύλ νπνπδήπνηε εληόο ηνπ θεληξηθνύ 

λεπξηθνύ ζπζηήκαηνο αιιά ζπλήζσο αλεπξίζθνληαη ζηελ επηθάλεηα ησλ εγθεθαιηθώλ 

εκηζθαηξίσλ(Δηθόλα 45). Μπνξεί λα πνηθίιινπλ ζε κέγεζνο αιιάλα αλαπηπρζνύλ 

ηαρύηαηα, κεηαηνπίδνληαο ηνλ εγθεθαιηθό ηζηό πνπ ηηο πεξηβάιιεη θαη λα νδεγήζεη 

ζηελ αλάπηπμε θνηιηνκεγαιίαο ή πδξνθεθαιίαο. 

 
 

 

 

ΓΤ΢ΠΛΑ΢ΗE΢ ARNOLD CHIARI 

 

Οη δπζπιαζίεο Arnold Chiari είλαη κηα νκάδα από ζρεηηδόκελεο αλσκαιίεο ηνπ 

εγθεθάινπ πνπ ραξαθηεξίδνληαη θαηά βάζε από ηε πξνο ηα θάησ κεηαηόπηζε ησλ 

παξεγθεθαιηδηθώλ ακπγδαιώλ πξνο ην ηληαθό ηξήκα. Έρνπλ πεξηγξαθεί 4 

θαηεγνξίεο ηνπ ζπλδξόκνπ, κε ηε πξώηε (I) λα παξνπζηάδεηαη επηόηεξε, πνιιέο 

θνξέο θαη αζπκπησκαηηθή κέρξη ηελ ελήιηθν δσή (Πίλαθαο 17). Οη άιιεο 3 κνξθέο 

ηνπ ζπλδξόκνπ είλαη ζπαληόηεξεο θαη ζνβαξόηεξεο. 

 
 

Ζ θαηεγνξία ΗΗ είλαη ε θαηεγνξία εθείλε πνπ ζπλαληάηαη ζπρλόηεξα ιόγσ θαη ηεο 

ζπζρέηηζήο ηεο κε ηε δηζρηδή ξάρε. Παξνπζηάδεη ππεξερνγξαθηθά ζην 2
ν
 ηξίκελν ηα 

ζεκεία ηεο δηζρηδνύο ξάρεο («lemon sign» θαη «banana sign»), δεδνκέλνπ όηη απηά 

ζεσξείηαη όηη νθείινληαη ζηε πξνο ηα θάησ κεηαηόπηζε ηνπ εγθεθαιηθνύ ζηειέρνπο. 

 

 

 

ΚΑΣΖΓΟΡΗΑ ARNOLD CHIARI ΥΑΡΑΚΣΖΡΗ΢ΣΗΚΑ 

I Ήπηα πξνο ηα θάησ κεηαηόπηζε ησλ παξεγθεθαιηδηθώλ 

ακπγδαιώλ πξνο ην ηληαθό ηξήκα. ΢πλήζσο 

αζπκπησκαηηθή θαηά ηε παηδηθή ειηθία. 

II ΢νβαξή πξνο ηα θάησ κεηαηόπηζε ησλ 

παξεγθεθαιηδηθώλ ακπγδαιώλ, ηνπ ζθώιεθα θαη ηνπ 

πξνκήθνπο κπεινύ πξνο ην ηληαθό ηξήκα. ΢πζρεηίδεηαη 

ζπλήζσο κε νζθπηθή ή νζθπντεξή κπεινκεληγγνθήιε. 

III Mεηαηόπηζε ηεο παξεγθεθαιίδαο πξνο ην ηληαθό ηξήκα 

ζε ζπλδπαζκό κε ηληαθή εγθεθαινθήιε 

IV Αλάινγε εηθόλα κε ηε πξσηνγελή παξεγθεθαιηδηθή 

αγελεζία 

ΔΗΚΟΝΑ 45.Αξαρλνεηδείο θύζηεηο. 

(FMF « The 18-23 weeks scan») 

ΔΗΚΟΝΑ 46. Παζνθπζηαινγία δπζπιαζηώλ Arnold Chiari. Πξνο ηα 

θάησ κεηαηόπηζε ησλ παξεγθεθαιηδηθώλ ακπγδαιώλ πξνο ην ηληαθό 

ηξήκα (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA Radiographics). 

 

ΠΗΝΑΚΑ΢ 17. ΢ηαδηνπνίεζε ησλ δπζπιαζηώλ Arnold Chiari (Williams Obstetrics, 24
th

 edition). 

 



74 

 

ΚΤ΢ΣΗΚΟ ΤΓΡΧΜΑ 

 

Σν θπζηηθό ύγξσκα απνηειεί κηα δπζπιαζία ησλ ιεκθαγγείσλ πνπ νδεγεί ζε 

αλεπαξθή επηθνηλσλία κεηαμύ ιεκθηθνύ θαη θιεβηθνύ ζπζηήκαηνο. ΢πλέπεηα απηνύ 

είλαη ε άζξνηζε πγξνύ ζηνλ απρέλα ηνπ εκβξύνπ,ζπλήζσο κε παξνπζία ελόο ή 

πεξηζζνηέξσλ δηαθξαγκαηίσλ πνπ κπνξνύλ λα εθηείλνληαη από ηε απρεληθή κνίξα 

ηεο ζπνλδπιηθήο ζηήιεο έσο θαη ην δέξκα ηνπ εκβξύνπ. Ζ επίπησζε ηνπ θπζηηθνύ 

πγξώκαηνο είλαη πεξίπνπ 1 πεξηζηαηηθό ζηηο 5000 γελλήζεηο, αιιά δεδνκέλεο ηεο 

πςειήο ελδνκήηξηαο ζλεηόηεηαο ηεο λόζνπ, ε επίπησζε θαίλεηαη λα είλαη 

κεγαιύηεξε[62] . 

΢ην 70% ησλ πεξηπηώζεσλ, ην θπζηηθό ύγξσκα ζπζρεηίδεηαη κε αλεππινεηδίεο. Όηαλ 

ε δηάγλσζε ηίζεηαη ζην δεύηεξν ηξίκελν, πεξίπνπ ην 75% απηώλ ησλ πεξηπηώζεσλ 

πξόθεηηαη γηα ζύλδξνκν Turner(45XO)[100,101]. Από ηελ άιιε, όηαλ ε δηάγλσζε 

ηίζεηαη ζην πξώην ηξίκελν, ην ζύλδξνκν Down θαη ην ζύλδξνκν Turner παξπζηάδνπλ 

αλάινγε ζπρλόηεηα εκθάληζεο[102,103]. Σα έκβξπα, κάιηζηα, κε θπζηηθό ύγξσκα 

έρνπλ 5 θνξέο πεξηζζόηεξεο πηζαλόηεηεο λα είλαη αλεππινεηδηθά από εθείλα κε 

απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα. 

Δπί απνπζίαο ρξσκνζσκηθήο αλσκαιίαο, ηα έκβξπα κε θπζηηθό ύγξσκα 

παξνπζηάδνπλ απμεκέλν θηλδπλν γηα άιιεο αλσκαιίεο, θπξίσο θαξδηαγγεηαθέο, όπσο 

ε ππνπιαζηηθή αξηζηεξή θαξδηά θαη ε ζηέλσζε ηνπ ηζζκνύ ηεο ανξηήο. Δπίζεο, ην 

θπζηηθό ύγξσκα κπνξεί λα απνηειεί κέξνο ελόο γελεηηθνύ ζπλδξόκνπ, όπσο ην 

ζύλδξνκν Noonan πνπ πεξηιακβάλεη αξθεηά θνηλά ζηνηρεία κε ην ζύλδξνκν Turner, 

κε θνληό αλάζηεκα, ιεκθνίδεκα θαη ζηέλσζε ηεο πλεπκνληθήο βαιβίδαο. 

Σα κεγάια θπζηηθά πγξώκαηα ζπλήζσο αλεπξίζθνληαη ζηνλ εκβξπηθό ύδξσπα, 

ζπάληα ππνρσξνύλ θαη παξνπζηάδνπλ θαθή πξόγλσζε. Σα κηθξά θπζηηθά πγξώκαηα 

κπνξεί λα ππνρσξήζνπλ θαη, επί απνπζίαο ρξσκνζσκηθώλ ή θαξδηαγγεηαθώλ 

αλσκαιηώλ, ε πξόγλσζε κπνξεί λα είλαη θαιή. 

 

ΔΗΚΟΝΑ 47. Δηθόλα θπζηηθνύ πγξώκαηνο ζε 

έκβξπν κε ζύλδξνκν Down κε παξνπζία 

δηαθξάγκαηνο ζην εζσηεξηθό ηνπ. (FMF « 

The 18-23 weeks scan») 
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ΑΝΔΤΡΤ΢ΜΑ ΣΖ΢ ΦΛΔΒΑ΢ ΣΟΤ ΓΑΛΖΝΟΤ 

 

Πξόθεηηαη γηα αλεπξπζκαηηθή δηάηαζε ηεο θιέβαο ηνπ Γαιελνύ (κέζεο 

πξνζεγθεθαιηθήο θιέβαο) σο ζπλέπεηα αλάπηπμεο αξηεξηνθιεβώδνπο ζπξηγγίνπ. 

Απηνύ ηνπ είδνπο ε αιινίσζε απνηειεί ιηγόηεξν από 2% ησλ ελδνθξαληαθώλ 

αγγεηνδπζπιαζηώλ αιιά είλαη ππεύζπλε γηα ην 30% απηώλ πνπ εκθαλίδνληαη ζην 

παηδηαηξηθό πιεζπζκό. 

Ζ πξνγελλεηηθή αλίρλεπζε ηνπ αλεπξύζκαηνο ηεο θιέβαο ηνπ Γαιελνύ είλαη δπλαηή 

ζηηο κέξεο καο, αιιά ζπλήζσο αληρλεύεηαη αξγά ζηελ εγθπκνζύλε (3
ν
 ηξίκελν). 

Τπεξερνγξαθηθά, ε αλεπξπζκαηηθή δηάηαζε ηεο κέζεο πξνζεγθεθαιηθήο θιέβαο 

απεηθνλίδεηαη σο ελα ππνερνγελέο κόξθσκα ζηε κέζε γξακκή ύπεξζελ ηνπ ζθεληδίνπ 

ηεο παξεγθεθαιίδαο κε έληνλε αξηεξηνθιεβώδε ξνή θαηά ηελ εμέηαζε κε Doppler. 

(Δηθόλα 49). Μπνξεί λα ζπλππάξρνπλ ελδείμεηο πξννδεπηηθήο ππεξδπλακηθήο 

θπθινθνξίαο θαη θαξδηαθήο αλεπάξθεηαο. 

 

 
 

 

 

 

 

 

ΤΠΟΣΔΛΟΡΗ΢ΜΟ΢/ΤΠΔΡΣΔΛΟΡΗ΢ΜΟ΢ 

Ο ππνηεινξηζκόο πξόθεηηαη γηα ηε κεησκέλε δηαθνγρηθή δηάκεηξν όπσο απηή 

ππνινγίδεηαη θαηά ηελ εγθάξζηα ηνκή ζην επίπεδν ησλ θαθώλ ησλ καηηώλ. 

Αλεπξίζθεηαη ζρεδόλ πάληα ζε ζπλδπαζκό κε ζνβαξέο αλσκαιίεο όπσο ε 

νινξπνζεγθεθαιία, ε κηθξνθεθαιία,ην ζύλδξνκν Meckel θαη αλεππινεηδίεο. Ζ 

πξόγλσζε ,πνπ ζπλήζσο εμαξηάηαη από ηελ ππνθείκελε αλσκαιία, είλαη θησρή. 

ΔΗΚΟΝΑ 48. Δηθόλα εθζεζεκαζκέλνπ 

θπζηηθνύ πγξώκαηνο ζε έκβξπν κε ζύλδξνκν 

Turner (Williams Obstetrics, 24
th

 edition). 

 

ΔΗΚΟΝΑ 49. (ΑΡ) Δγθάξζηα ηνκή εγθεθάινπ, κε αλάδεημε ππoερνγελνύο κνξθώκαηνο 

ζηε κέζε γξακκή πνπ κεηά ηε ρξήζε Doppler (ΓΔ) παξνπζηάδεη έληνλε 

αξηεξηνθιεβώδε ξνή, εηθόλα πνπ παξαπέκπεη ζε αλεύξπζκα ηεο θιέβαο ηνπ Γαιελνύ. 

(FMF « The 18-23 weeks scan») 
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Ο ππεξηεινξηζκόο πξόθεηηαη γηα ηελ απμεκέλε δηαθνγρηθή δηάκεηξν όπσο απηή 

ππνινγίδεηαη θαηά ηελ εγθάξζηα ηνκή ζην επίπεδν ησλ θαθώλ ησλ καηηώλ θαη κπνξεί 

λα απνηειεί είηε κεκνλσκέλν εύξεκα (ζε αληίζεζε κε ηνλ ππνηεινξηζκό) είηε λα 

αληρλεύεηαη ζηα πιαίζηα θάπνηνπ ζπλδξόκνπ ή θάπνηαο άιιεο δπζκνξθίαο. Σα πην 

ζπλεζηζκέλα ζύλδξνκα θαη δπζκνξθίεο κε ππεξηεινξηζκό είλαη νη 

θξαληνζπλνζηεώζεηο, ε αγελεζία ηνπ κεζνινβίνπ θαη νη κεησπηαίεο εγθεθαινθήιεο. 

O ππεξηεινξηζκόο ζαλ κεκνλσκέλε βιάβε νδεγεί ζε αηζζεηηθά/θνζκεηηθά 

πξνβιήκαηα θαη πηζαλόλ δηαηαξαρή ηεο ζηεξενζθνπηθήο όξαζεο. 

 
 

 

 ii.ΑΝΧΜΑΛΗΔ΢ ΚΑΡΓΗΑ΢, ΘΧΡΑΚΑ, ΠΝΔΤΜΟΝΧΝ 

 

Οη αλσκαιίεο ηεο θαξδηάο απνηεινύλ ηηο ζπρλόηεξεο ζπγγελείο αλσκαιίεο, κε 

ζπλνιηθή επίπησζε 4-7 πεξηζηαηηθά αλά 1000 γελλήζεηο[62]. Πεξίπνπ ην 90% απηώλ 

εηλαη πνιππαξαγνληηθήο ή πνιπγνληδηαθήο αηηηνινγίαο, 1-2% είλαη απνηέιεζκα 

κνλνγνληδηαθνύ λνζήκαηνο θαη άιιν 1-2% είλαη απνηέιεζκα έθζεζεο ζε θάπνην 

ηεξαηνγόλν παξάγνληα, όπσο ε ηζνηξεηηλνίλε θαη ν κεηξηθόο ζαθραξώδεο δηαβήηεο. 

Με βάζε δεδνκέλα πιεζπζκηαθώλ θαηαγξαθώλ, πεξίπνπ 1 ζηα 8 πγηή ή ζλεζηγελή 

λενγλά κε ζπγγελή αλσκαιία ηεο θαξδηάο έρνπλ θάπνηα ρξσκνζσκηθή βιάβε[76]. Ζ 

πην ζπρλή εμ απηώλ είλαη ε ηξηζσκία 21 ,πνπ ζπλνδεύεη ηηο κηζέο πεξίπνπ 

πεξηπηώζεηο, θαη αθνινπζείηαη από ηε ηξηζσκία 18, ηε κηθξνέιιεηςε 22q11.2 

(ζύλδξνκν DiGeorge), ηε ηξηζσκία 13 θαη ην ζύλδξνκν Turner[76].  Πεξίπνπ ην 50-

70% ησλ αλεππινεηδηθώλ εκβξύσλ έρνπλ εμσθαξδηαθέο βιάβεο πνπ αλαγλσξίδνληαη 

ππεξερνγξαθηθά. Ζ ζσζηή θαη ελδειερήο κειέηε ηεο θαξδηάο απαηηεί κηα 

ζπζηεκαηηθή πξνζέγγηζε πνπ πεξηιακβάλεη,ηνπιάρηζηνλ, ηηο αθόινπζεο 6 ηνκέο: 

 Θέζε ηεο θαξδηάο (situs) 

 Σνκή 4 θνηινηήησλ (4 chamber view) 

 Θέζε εμόδνπ ηεο αξηζηεξήο θνηιίαο 

 Θέζε εμόδνπ ηεο δεμηάο θνηιίαο 

 Σνκή 3 αγγείσλ(three vessel view-3vv) 

 Σνκή 3 αγγείσλ θαη ηξαρείαο(three vessel trachea view-3vt) 

Όζνλ αθνξά ηνλ ππόινηπν ζώξαθα, νη πλεύκνλεο απεηθνλίδνληαη ζαλ νκνηνγελή 

κνξθώκαηα πνπ πεξηβάιινπλ ηε θαξδηά. ΢ηε ηνκή ησλ 4 θνηινηήησλ ηεο θαξδηάο, 

απνηεινύλ πεξίπνπ ηα 2/3 ηεο εηθόλαο ηνπ ζώξαθα κε ηε θαξδηά λα θαηαιακβάλεη ην 

ππόινηπν 1/3. 

 

ΔΗΚΟΝΑ 50. (ΑΡ) Φπζηνινγηθή 

απεηθόληζε ηεο δηαθνγρηθήο 

δηακέηξνπ (Μέζε) Δηθόλα 

ππνηεινξηζκνύ (ΓΔ)Δηθόλα 

ππεξηεινξηζκνύ. (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA 

Radiographics). 
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΢ΤΓΓΔΝΖ΢ ΓΗΑΦΡΑΓΜΑΣΟΚΖΛΖ 

 

Όπσο αλαθέξζεθε ζην θεθάιαην «Πξνγελλεηηθόο Έιεγρνο Γνκηθώλ Αλσκαιηώλ – α’ 

Σξίκελν», ε δηάγλσζε ηεο ζπγγελνύο δηαθξαγκαηνθήιεο κπνξεί λα ηεζεί από ην 

πξώην ηξίκελν. Οθείιεηαη ζηε παξνπζία ελόο ειιείκκαηνο ζην δηάθξαγκα κε 

απνηέιεζκα ηκήκα ελδνθνηιηαθώλ νξγάλσλ λα πξνπίπηεη εληόο ηνπ ζώξαθα. ΢ην 

75% ησλ πεξηπηώζεσλ ε δηαθξαγκαηνθήιε εληνπίδεηαη αξηζηεξά, ζην 20% δεμηά θαη 

είλαη ακθνηεξόπιεπξε ζην 5%[130]. H επίπησζε είλαη πεξίπνπ 1 ζηηο 3000-4000 

γελλήζεηο [130,62] θαη ππεξερνγξαθηθά, ην ζπρλόηεξν εύξεκα ζε δηαθξαγκαηνθήιε 

αξηζηεξά είλαη ε κεηαηόπηζε ηεο θαξδηάο πξνο ηε κέζε γξακκή ή θαη πξνο ην δεμί 

εκηζσξάθην (Δηθόλα 52). Έηζη, ν άμνλαο ηεο θαξδηάο παύεη λα θαηεπζύλεηαη πξνο ηα 

αξηζηεξά θαη πιένλ ζηξέθεηαη πξνο ηε κέζε γξακκή. ΢πλνδά επξήκαηα απνηεινύλ ε 

αλεύξεζε ηεο θπζαιίδαο ηνπ ζηνκάρνπ ζην ζώξαθα. Ζ παξνπζία ήπαηνο ζην ζώξαθα 

επηπιέθεη ηνπιάρηζηνλ ην 50% ησλ πεξηπηώζεσλ θαη ζρεηίδεηαη κε 30% κείσζε ηεο 

επηβίσζεο[131]. Tα ηειεπηαία ρξόληα δηελεξγνύληαη πξνζπάζεηεο εθηίκεζεο ηεο 

πξόγλσζεο, αμηνπνηώληαο ηόζν ππεερνγξαθηθνύο δείθηεο (lung to head ratio) όζν θαη 

ινηπνύο απεηθνληζηηθνύο (εθηίκεζε ηνπ πλεπκνληθνύ όγθνπ κέζσ καγλεηηθήο 

ηνκνγξαθίαο)[132,133,134]. 

ΔΗΚΟΝΑ 51. Δπηκέξνπο ηνκέο θαηά ηελ αμηνιόγεζε ηεο 

θαξδηάο ηνπ εκβξύνπ. 1. Σνκή 4 θνηινηήησλ, 2. Υώξνο εμόδνπ 

ηεο ΑΡ θνηιίαο, 3. Υώξνο εμόδνπ ηεο ΓΔ θνηιίαο, 4. Σνκή 3 

αγγείσλ θαη ηξαρείαο. (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA 

Radiographics). 
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 Ζ ζπγγελήο δηαθξαγκαηνθήιε ζπλνδεύεηαη από άιιεο αλαηνκηθέο θαη ρξσκνζσκηθέο 

αλσκαιίεο ζην 40% ησλ πεξηπηώζεσλ [130] θαη έηζη, επί παξνπζηάο ηεο, είλαη 

απαξαίηεηνο ν ελδειερήο ππεξερνγξαθηθόο έιεγρνο θαη ε κειέηε ηνπ εκβξπτθνύ 

θαξπνηύπνπ. Μειέηεο αλέδεημαλ πσο ε παξνπζία κηαο επηπξόζζεηεο αλσκαιίαο 

ειαηηώλεη ην πνζνζηό επηβίσζεο ζηα έκβξπα κε ζπγγελή δηαθξαγκαηνθήιε από 50% 

ζε 20%. Δπί απνπζίαο άιισλ αλσκαιηώλ, νη ζεκαληηθόηεξεο αηηίεο ζλεζηκόηεηαο 

είλαη ε πλεπκνληθή ππνπιαζία θαη ε πλεπκνληθή ππέξηαζε.[130,61] 

 

 

΢ΤΓΓΔΝΖ΢ ΚΤ΢ΣΗΚΖ ΑΓΔΝΧΜΑΣΧΓΖ΢ ΓΤ΢ΠΛΑ΢ΗΑ ΣΟΤ ΠΝΔΤΜΟΝΑ 

 

Οη ζπγγελείο θπζηηθέο αδελσκαηώδεηο δπζπιαζίεο ηνπ πλεύκνλα (congenital cystic 

adenomatoid malformations: cCAM) απνηεινύλ εμαηξεηηθά αζπλήζεηο εκβξπτθέο 

αλσκαιίεο δηάπιαζεο. Θεσξνύληαη θαινήζεηο ακαξησκαηώδεηο ή δπζπιαζηηθνί 

όγθνη ηνπ πλεύκνλα θαη ραξαθηεξίδνληαη από ππέξκεηξε αλάπηπμε ησλ ηειηθώλ 

αλαπλεπζηηθώλ βξνγρηνιίσλ, κε ζρεκαηηζκό θπζηηθώλ βιαβώλ. Πξόζθαηα 

επαλαηαμηλνκήζεθαλ θαη ηώξα ραξαθηεξίδνληαη σο ζπγγελείο πλεπκνληθέο 

δπζπιαζίεο ηνπ αεξαγσγνύ (congenital pulmonary airway malformation - cPAM) 

ιόγσ ηεο γλώζεο,πιένλ, όηη όινη νη ηζηνινγηθνί ηύπνη δελ είλαη είηε θπζηηθνί είηε 

αδελσκαηώδεηο[135]. Ζ επίπησζε είλαη πεξίπνπ 1 πεξηζηαηηθό ζηηο 6000-8000 

γελλήζεηο θαη ε επηπησζε απηή θαίλεηαη λα απμάλεηαη σο απνηέιεζκα ηεο 

ππεξερνγξαθηθήο αλίρλεπζεο όιν θαη κηθξόηεξσλ βιαβώλ, ζπλέπεηα ηεο βειηίσζεο 

ηεο ηερλνινγίαο ησλ ππεξήρσλ[136]. 

Τπεξερνγξαθηθά, νη ζπγγελείο απηέο δπζπιαζίεο απεηθνλίδνληαη σο θαιώο 

πεξηγεγξακκέλα ζσξαθηθά κνξθώκαηα πνπ κπνξεί λα θαίλνληαη ακηγώο ζπκπαγή θαη 

ππεξερνγελή ζηε ζύζηαζε ηνπο ή λα πεξηέρνπλ κία ή πεξηζζόηεξεο θύζηεηο πνηθίιινπ 

κεγέζνπο. ΢πλήζσο, αθνξνύλ έλα ινβό θαη αηκαηώλνληαη από ηε πλεπκνληθή 

αξηεξία. Με βάζε ην κέγεζνο ησλ θύζηεσλ δηαθξίλνληαη 3 ηύπνη: 

 Σύπνο Η (καθξνθπζηηθόο) – πεξηιακβάλεη κηθξό αξηζκό θύζηεσλ κεγαιπηέξσλ ησλ 

10mm ζε δηάκεηξν (Δηθόλα 53) 

 Tύπνο ΗΗ (κεηθηόο) – πεξηιακβάλεη κεγάιν αξηζκό κηθξόηεξσλ θύζηεσλ, ζπλήζσο 

κηθξόηεξσλ ησλ 10mm ζε δηάκεηξν 

 Σύπνο ΗΗΗ (κηθξνθπζηηθόο) – πεξηιακβάλεη πνιπάξηζκεο θύζηεηο πνπ δελ κπνξνύλ 

λα απεηθνληζηνύλ ζαλ κεκνλσκέλεο θύζηεηο ππεξερνγξαθηθά, δίλνληαο ηελ εηθόλα 

ελόο ζπλνιηθά ππεξερνγελνύο πξνζβεβιεκέλνπ πλεπκνληθνύ ηζηνύ. 

Οη κεγάιεο βιάβεο κπνξεί λα νδεγήζνπλ ζηελ αλάπηπμε ύδξσπα θαη πλεπκνληθήο 

ππνπιαζίαο. ΢ε κηα κεηααλάιπζε 645 πεξηζηαηηθώλ κε cCAM ρσξίο ύδξσπα, ε 

ΔΗΚΟΝΑ 52. Δηθόλα δηαθξαγκαηνθήιεο κε πξόπησζε εληόο ηεο 

ζσξαθηθήο θνηιόηεηαο εληέξνπ (bowel), ήπαηνο (liver) θαη ζηνκάρνπ 

(ππνερνγελέο κόξθσκα παξά ηε θαξδηά), κε κεηαηόπηζε ηεο θαξδηάο 

πξνο ηα δεμηά. (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA Radiographics). 
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ζπλνιηθή επηβίσζε ήηαλ πάλσ από 95% θαη, κάιηζηα, έλα 30% ησλ πεξηζηαηηθώλ 

παξνπζίαζαλ πξνγελλεηηθή ππνρώξεζε ηεο βιάβεο. ΢ην 5% πνπ είρε επηπιαθεί κε 

θπζηηθό ύδξσπα, ηππηθά ππήξραλ κεγάιεο βιάβεο κε κεηαηόπηζε ηνπ κεζνζσξαθίνπ, 

θαη ε πξόγλσζε ήηαλ πησρή ρσξίο ελδνκήηξηα ζεξαπεία[137]. 

 

 
 

 

 

 

 

ΔΛΛΔΗΜΜΑ ΜΔ΢ΟΚΟΗΛΗΑΚΟΤ ΓΗΑΦΡΑΓΜΑΣΟ΢ (Ventricular Septal 

Defect - VSD) 

 

Απνηειεί ηε ζπρλόηεξε ζπγγελή αλσκαιία ηεο θαξδηάο κε επίπησζε 1 ζηηο 300 

γελλήζεηο[62]. Αθόκα θαη κεηά από ηθαλνπνηεηηθή απεηθόληζε ηεο θαξδηάο, ηα 

πνζνζηά αλίρλεπζεο ηεο βιάβεο είλαη ρακειά. Σν έιιεηκκα κπνξεί λα απεηθνληζηεί 

είηε ζην κεκβξαλώδεο είηε ζην κπηθό ηκήκα ηνπ κεζνθνηιηαθνύ δηαθξάγκαηνο 

ζηε ηνκή ησλ 4 θνηινηήησλ (Δηθόλα 54) θαη ε ρξήζε Doppler ζα αλαδείμεη ξνή 

δηακέζνπ απηνύ. Δπίζεο, ε απεηθόληζε ηνπ ρώξνπ εμόδνπ ηεο αξηζηεξήο θνηιίαο 

κπνξεί λα αλαδείμεη αζπλέρεηα ηνπ κεζνθνηιηαθνύ δηαθξάγκαηνο θαζώο απηό γίλεηαη 

ηνίρσκα ηεο ανξηήο. 

To έιιεηκκα κεζνθνηιηαθνύ δηαθξάγκαηνο έρεη ζπζρεηηζηεί κε ρξσκνζσκηθέο 

αλσκαιίεο, εηδηθά επί ζπλύπαξμεο θαη άιισλ ζπγγελώλ αλσκαιηώλ, θαη, ζπλεπώο, ζα 

πξέπεη λα ζπζηήλεηαη έιεγρνο ηνπ εκβξπτθνύ θαξπνηύπνπ επί αλάδεημήο ηνπ.  Αλ 

απνηειεί κεκνλσκέλν εύξεκα, ε πξόγλσζε είλαη θαιή κε πεξηζζόηεξεο από ην 1/3 

ησλ πεξηπηώζεσλ  λα ππνρσξνύλ ελδνκήηξηα θαη άιιν 1/3 απηώλ λα θιείλνπλ ρσξίο 

παξέκβαζε ην πξώην ρξόλν ηεο δσήο[138]. 

 

ΔΗΚΟΝΑ 53. ΢πγγελή θπζηηθή αδελσκαηώδεο δπζπιαζία ηνπ πλεύκνλα. (ΑΡ) 

Μαθξνθπζηηθόο ηύπνο. (Μέζε) Μεηθηόο ηύπνο. (ΓΔ) Μηθξνθπζηηθόο ηύπνο. 

(FMF « The 18-23 weeks scan») 

ΔΗΚΟΝΑ 54. Παξνπζία 

ειιείκκαηνο κεζνθνηιηαθνύ 

δηαθξάγκαηνο.(νπίζζην, 

κπώδεο,πεξηκεκβξαλώδεο) (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ 

Radiopaedia.org). 
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ΚΟΗΝΟ ΚΟΛΠΟΚΟΗΛΗΑΚΟ ΚΑΝΑΛΗ (Atrioventricular Septal Defect -AVSD) 

 

Πξόθεηηαη γηα απνηπρία δηάπιαζεο ηνπ θνιπνθνηιηαθνύ δαθηπιίνπ, πνπ 

πεξηιακβάλεη ηε ηξηγιώρηλα θαη ηε κηηξνεηδή βαιβίδα κε ηε πιήξε κνξθή ηεο βιάβεο 

λα ραξαθηεξίδεηαη από ειιείκκαηα ηνπ κεζνθνηιηαθνύ θαη κεζνθνιπηθνύ 

δηαθξάγκαηνο πιεζίνλ ηνπ θνιπνθνηιηαθνύ δαθηπιίνπ θαη ηε ηξηγιώρηλα θαη 

κηηξνεηδή βαιβίδα ζπγρσλεπκέλεο ζε κηα κεγάιε θνιπνθνηιηαθή βαιβίδα. Ζ θνηλή 

απηή βαιβίδα ζπρλά είλαη αλεπαξθήο κε απνηέιεζκα ηελ παιηλδξόκεζε αίκαηνο πξνο 

ηνπο θόιπνπο(Δηθόλα 56).  Παξνπζηάδεη επίπησζε 1 ζηηο 2500 γελλήζεηο θαη 

ζπζρεηίδεηαη κε ην ζύλδξνκν Down ζηηο κηζέο πεξηπηώζεηο[62]. Δθηόο από ην 

ζύλδξνκν Down θαη άιιεο αλεππινεηδίεο, ε βιάβε θαίλεηαη κεξηθέο θνξέο λα νδεγεί 

ζε ζύλδξνκν εηεξνηαμίαο θαηά ην νπνίν ε θαξδηά θαη/ή ηα ελδνθνηιηαθά όξγαλα δελ 

εληνπίδνληαη ζηε ζσζηή ηνπο ζέζε. Τπεξερνγξαθηθά, αλαδεηθλύεηαη κε θπζηνινγηθή 

απεηθόληζε ηνπ θέληξνπ ηεο θαξδηάο (crux of the heart) θαη ζπλππάξρνπλ 

κεζνθνηιηαθό θαη κεζνθνιπηθό έιιεηκκα(Δηθόλα 56). 

ΔΗΚΟΝΑ 55. Παξνπζία ειιείκκαηνο κεζνθνηιηαθνύ δηαθξάγκαηνο. Ρνή 

αίκαηνο δηακέζνπ ηνπ ειιείκκαηνο κε ηε ρξήζε Doppler (Aπό ην ειεθηξνληθό 

αξρείν ηνπ Radiopaedia.org). 
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΢ΤΝΓΡΟΜΟ ΤΠΟΠΛΑ΢ΣΗΚΖ ΑΡΗ΢ΣΔΡΖ΢ ΚΑΡΓΗΑ΢ 

 

Πξόθεηηαη γηα ζπάληα ζπγγελή αλσκαιία ηεο θαξδηάο, κε επίπησζε πεξίπνπ 1 ζηηο 

4000 γελλήζεηο [62], θαηά ηελ νπνία ην αξηζηεξό ηκήκα ηεο θαξδηάο (θπξίσο ε 

αξηζηεξή θνηιία) παξνπζηάδεη έληνλε ππνπιαζία(Δηθόλα 57).  Μνινλόηη 

παιαηόηεξα ζεσξνύηαλ ζαλαηεθόξνο, πιένλ, πεξίπνπ ην 70% ησλ βξεθώλ ζα 

επηβηώζνπλ σο ηελ ελήιηθν δσή[139] .H λνζεξόηεηα , σζηόζν, παξακέλεη πςειή θαη 

νη θαζπζηεξήζεηο ζηελ αλάπηπμε ησλ παηδηώλ είλαη ζπρλέο. Τπεξερνγξαθηθά, ην 

αξηζηεξό ηκήκα ηεο θαξδηάο κπνξεί λα απεηθνλίδεηαη ηόζν κηθξό πνπ λα είλαη 

δύζθνιν λα δηαθξίλεη ηε θνηιόηεηα ηεο αξηζηεξήο θνηιίαο. Μπνξεί λα κελ ππάξρεη, 

επίζεο, νξαηή ξνή αίκαηνο ή θαη λα απεηθνλίδεηαη αλάζηξνθε ξνή ζην βνηάιεην 

πόξo(Δηθόκα 57). 

ΔΗΚΟΝΑ 56. (ΠΑΝΧ) (ΑΡ) 

Φπζηνινγηθή απεηθόληζε ηεο 

θαξδηάο.(ΓΔ) Κνηλό θνιπνθνηιηαθό 

θαλάιη κε παξνπζία κεζνθνιπηθνύ 

θαη κεζνθνηιηαθνύ ειιείκκαηνο θαη 

αηειή δηάπιαζε ησλ 

θνιπνθνηιηαθώλ βαιβίδσλ (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ University 

of Florida Health). 

(ΚΑΣΧ)Κνηλό θνιπνθνηιηαθό 

θαλάιη κε θιεηζηή (ΑΡ) θαη αλνηρηή 

(ΓΔ) ηε θνηλή θνιπνθνηιηαθή 

βαιβίδα. Παξαηεξείζηε ην 

κεζνθνιπηθό θαη κεζνθνηιηαθό 

έιιεηκκα. (Aπό ην ειεθηξνληθό 

αξρείν ηνπ Radiopaedia.org). 
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ΚΟΗΝΟ΢ ΑΡΣΖΡΗΑΚΟ΢ ΚΟΡΜΟ΢ (Truncus Arteriosus) 

 

Ο θνηλόο αξηεξηαθόο θνξκόο ραξαθηεξίδεηαη από έλα κνλαδηθό κεγάιν αγγείν πνπ 

ηξνθνδνηεί ηε ζπζηεκαηηθή, ηελ πλεπκνληθή θαη ηε ζηεθαληαία θπθινθνξία 
(Δηθόλα 58). Ο αξηεξηαθόο θνξκόο είλαη κεγαιύηεξνο από ηε θπζηνινγηθή ανξηηθή 

ξίδα θαη ζπλδέεηαη θπξίσο κε ηελ αξηζηεξή θνηιία ζην 40% πεξίπνπ ησλ 

πεξηπηώζεσλ, κε ηελ δεμηά θνηιία ζην 20% ελώ «κνηξάδεηαη» ζηηο δύν ζην 40% ησλ 

πεξηπηώζεσλ. Ζ βαιβίδα ηνπ κεγάινπ αγγείνπ κπνξεί λα έρεη κία, δύν ή ηξεηο 

γισρίλεο θαη ζπάληα είλαη θπζηνινγηθή. Βαζηθό ζηνηρείν ηεο αλσκαιίαο είλαη ην 

κεζνθνηιηαθό έιιεηκκα, ζηελ πεξηνρή ηνπ νπνίνπ μεθηλά ν θνηλόο αξηεξηαθόο 

θνξκόο. Ζ ζπρλόηεηα εκθάληζεο ηεο αλσκαιίαο είλαη 1 ζηηο 10000 γελλήζεηο θαη ζην 

30% ησλ πεξηπηώζεσλ ζπλππάξρνπλ θαη άιιεο θαξδηαθέο βιάβεο[62]. 

Τπεξερνγξαθηθά, αλαδεηθλύεηαη κνλήξεο αγγείν πνπ εθπνξεύεηαη ηόζν απν ηελ 

αξηζηεξή όζν θαη δεμηά θνηιία, εθθηλώληαο από ην έιιεηκκα ηνπ κεζνθνηιηαθνύ 

δηαθξάγκαηνο(Δηθόλα 58). Πξόθεηηα γηα ζνβαξή αλσκαιία ηεο θαξδηάο, κε βηώζηκε, 

ρσξίο ρεηξνπξγηθή ζεξαπεία, γηα πεξηζζόηεξνπο από κεξηθνύο κήλεο. 

ΔΗΚΟΝΑ 57. (ΑΡ) ΢ρεκαηηθή 

απεηθόληζε ππνπιαζηηθή αξηζηεξήο 

θαξδηάο. (ΓΔ) Τπεξερνγξαθηθή 

αλάδεημε ηεο ππνπιαζηηθήο 

αξηζηεξήο θαξδηάο από δηάθνξεο 

ηνκέο. (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν 

ηνπ University of Florida Health). 
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ΣΔΣΡΑΛΟΓΗΑ FALLOT 

 

H ηεηξαινγία Fallot ραξαθηεξίδεηαη από κία ζεηξά ηεζζάξσλ αλσκαιηώλ ηεο 

θαξδηαθήο δηάπιαζεο: 

 

 ΢ηέλσζε ηεο πλεπκνληθήο αξηεξίαο 

 Τπεξηξνθία ηεο δεμηάο θνηιίαο ηεο θαξδηάο – πνπ δελ είλαη αληρλεύζηκε 

πξνγελλεηηθά 

 Έιιεηκκα κεζνθνηιηαθνύ δηαθξάγκαηνο 

 Δθηππένπζα ανξηή επί ηνπ κεζνθνηιηαθνύ ειιείκκαηνο (Δηθόλα 58) 

H επίπησζε ηεο αλσκαιίαο είλαη πεξίπνπ 1 πεξηζηαηηθό ζηηο 3500 

γελλήζεηο[62].Τπεξερνγξαθηθά, ε αλίρλεπζε ηεο βιάβεο βαζίδεηαη ζηελ απεηθόληζε 

ηεο ανξηήο πνπ εθηππεύεη επί ακθόηεξσλ ησλ θνηιηώλ, σο απνηέιεζκα ηεο παξνπζίαο 

ηνπ κεζνθνηιηαθνύ ειιείκκαηνο(Δηθόλα 59). 

Ζ πξόγλσζε κεηά ηε ρεηξνπξγηθή απνθαηάζηαζε είλαη ζπλήζσο εμαηξεηηθή, κε ηα 

πνζνζηά 20εηνύο επηβίσζεο λα μεπεξλνύλ ην 95%[33]. 

ΔΗΚΟΝΑ 58. (ΑΡ) ΢ρεκαηηθή 

απεηθόληζε θνηλνύ αξηεξηαθνύ 

θνξκνύ.. (ΓΔ) Τπεξερνγξαθηθή 

αλάδεημε ηνπ θνηλνύ αξηεξηαθνύ 

θνξκνύ (CT) πνπ εθπνξεύεηαη θαη 

από ηηο δύν θνηιίεο (RV,LV) 

δίλνληαο επηκέξνπο θιάδνπο, όπσο 

ε αξηζηεξή πλεπκνληθή αξηεξία 

(LPA). S- εκβξπτθή ζπνλδπιηθή 

ζηήιε. (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν 

ηνπ University of Florida Health). 
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ΜΔΣΑΘΔ΢Ζ ΣΧΝ ΜΔΓΑΛΧΝ ΑΓΓΔΗΧΝ (Transposition of the Great 

Arteries- TGA) 

 

Ζ αλσκαιία απηή ραξαθηεξίδεηαη από αληίζεηε ηνπ θπζηνινγηθνύ έθθπζε ησλ 

κεγάισλ αξηεξηώλ. ΢πγθεθξηκέλα, ε ανξηή βγαίλεη από ηελ δεμηά θνηιία θαη ε 

πλεπκνληθή αξηεξία από ηελ αξηζηεξή θνηιία (Δηθόλα 59). Ζ επηθνηλσλία κεηαμύ 

θόιπσλ θαη θνηιηώλ είλαη θπζηνινγηθή. Τπεξερνγξαθηθά, αλαδεηθλύεηαη λα 

εμνξκνύληαη από ηελ αξηζηεξή θνηιία αγγείν πνπ δηράδεηαη ζε 2 θιάδνπο (πλεπκνληθή 

αξηεξία) θαη από ηελ δεμηά θνηιία αγγείν πνπ δελ δηράδεηαη (ανξηή) (Δηθόλα 60) κε 

παξάιιειε δηεπζέηεζε ηνπο ,αληίζεηα απν ην θπζηνινγηθό ρηαζκό ηνπο. Δπίζεο, ε 

ηνκή 3 αγγείσλ (3vv) αλαδεηθλύεη ηε παξνπζία κόλν δύν αγγείσλ, ηεο ανξηήο θαη ηεο 

άλσ θνίιεο θιέβαο, δεδνκέλνπ όηη ζηε κεηάζεζε ησλ κεγάισλ αγγείσλ ε πλεπκνληθή 

αξηεξία ππάξρεη κελ αιιά δελ απεηθνλίδεηαη ζηε ηνκή απηή (Δηθόλα 61). 

H πξνγελλεηηθή δηάγλσζε ηεο αλσκαιίαο είλαη εμαηξεηηθά ζεκαληηθή δεδνκέλνπ όηη 

έξεπλεο έρνπλ αλαδείμεη όηη ε πξόγλσζε κεηά ηε γέλλεζε εμαξηάηαη ζε κεγάιν βαζκό 

ΔΗΚΟΝΑ 59. (ΑΡ) ΢ρεκαηηθή απεηθόληζε ηεο 

ηεηξαινγίαο Fallot. (Κάησ) Τπεξερνγξαθηθή 

αλάδεημε ηεο εθηππένπζαο ανξηήο (A/AO) επί 

ηνπ κεζνθνηιηαθνύ ειιείκκαηνο (VSD), RV- 

δεμηά θνηιία, LV- αξηζηεξή θνηιία (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ University of Florida 

Health). 
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από ηε πξνγελλεηηθή γλώζε  ηεο βιάβεο θαη ηελ έγθαηξε παξέκβαζε κεηά ηε 

γέλλεζε[34]. 

 
 

  
 

 

 

 

 

 

 
 

 

 

 

ΔΗΚΟΝΑ 60. (Πάλσ) ΢ρεκαηηθή απεηθόληζε ηεο κεηάζεζεο ησλ κεγάισλ αγγείσλ. (Κάησ) 

Τπεξερνγξαθηθή αλάδεημε ηεο έθθπζεο ηεο πλεπκνληθήο αξηεξίαο (PA) από ηε κνξθνινγηθά 

αξηζηεξή θνηιία (LV) θαη ηεο ανξηήο (ΑΟ) από ηε κνξθνινγηθή δεμηά θνηιία. (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ Radiopaedia.org). 

 

ΔΗΚΟΝΑ 61. Απνπζία ηεο 

πλεπκνληθήο αξηεξίαο από ηε ηνκή 

ησλ 3 αγγείσλ ζε πεξηζηαηηθό κε 

κεηάζεζε κεγάισλ αγγείσλ. (Aπό 

ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ 

Radiopaedia.org). 
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ΓΗΠΛΖ΢ ΔΞΟΓΟΤ ΓΔΞΗΑ ΚΟΗΛΗΑ (Double Outlet Right Ventricle) 

 

΢ε απηή ηελ θαηάζηαζε, θαη νη δύν κεγάιεο αξηεξίεο πξνθύπηνπλ πιήξσο ή θπξίσο 

από ηε κνξθνινγηθά δεμηά θνηιία θαη ζπλήζσο ζπλππάξρεη έλα έιιεηκκα 

κεζνθνηιηαθνύ δηαθξάγκαηνο (Δηθόλα 62).Ζ επίπησζε ηεο βιάβεο είλαη πεξίπνπ 1 

πεξηζηαηηθό ζηηο 10.000 γελλήζεηο[62] .Τπεξερνγξαθηθά, κπνξεί λα αλαδεηρζεί ε 

έμνδνο θαη ησλ 2 κεγάισλ αγγείσλ απν ηε δεμηα θνηιία, κε παξάιιειε δηεπζέηεζε 

ηνπο θαη ρσξίο λα κπνξεί λα απεηθνληζηεί ν ρηαζκόο ηνπο (Δηθόλα 62). 

 

 
 

 

 

 

 

H βιάβε έρεη ζπζρεηηζηεί κε ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο, θπξίσο ηξηζσκίεο 21 θαη 18 

θαη κηθξνέιιεηςε 22q11.2 νη νπνίεο αλεπξίζθνληαη ζε πεξίπνπ 10-20% ησλ εκβξύσλ. 

΢ε ηέηνηεο πεξηπηώζεηο , σζηόζν, ζπλήζσο ππάξρνπλ θαη άιιεο δνκηθέο αλσκαιίεο ή 

δείθηεο αλεππινεηδίαο[76]. 

 

 

iii.ΑΝΧΜΑΛΗΔ΢ ΓΑ΢ΣΡΔΝΣΔΡΗΚΟΤ ΢Τ΢ΣΖΜΑΣΟ΢ – ΚΟΗΛΗΑΚΟΤ 

ΣΟΗΥΧΜΑΣΟ΢ 

 

Σν ζηνκάρη είλαη δπλαηόλ λα απεηθνληζηεί ππεξερνγξαθηθά ζρεδόλ ζε όια ηα έκβξπα 

κεηά ηηο 14 εβδνκάδεο θύεζεο. Σν ήπαξ, ν ζπιήλαο, ε ρνιεδόρνο θύζηε θαη ην 

έληεξν είλαη επίζεο απεηθνλίζηκα θαηά ηνλ έιεγρν ηνπ δεπηέξνπ θαη ηξίηνπ ηξηκήλνπ. 

Ζ κε απεηθόληζε ηνπ ζηνκάρνπ κπνξεί λα είλαη απνηέιεζκα δηαηαξαρήο ηεο 

θαηάπνζεο ελώ άιιεο ππνθείκελεο αηηίεο κπνξεί λα είλαη ε αηξεζία ηνπ 

γαζηξεληεξηθνύ, κηα θξαληνπξνζσπηθή δπζκνξθία ή βιάβεο ηνπ θεληξηθνπ λεπξηθνύ 

ή ηνπ κπνζθειεηηθνύ ζπζηήκαηνο. 
 

ΑΣΡΖ΢ΗΑ ΟΗ΢ΟΦΑΓΟΤ  

Ζ ζπρλόηεηα εκθάληζεο ηεο αηξεζίαο νηζνθάγνπ είλαη πεξίπνπ 1 ζηα 4000[62, 128]. Ζ 

ππνςία κπνξεί λα ηεζεί όηαλ ην ζηνκάρη δελ απεηθνλίδεηαη θαη ζπλππάξρεη πδξάκλην. 

Χζηόζν,ζην 90% ησλ πεξηπηώζεσλ ζπλππάξρεη ηξαρεηννηζνθαγηθό ζπξίγγην πνπ επηηξέπεη 

ΔΗΚΟΝΑ 62. (ΑΡ) Τπεξερνγξαθηθή αλάδεημε ησλ δύν κεγάισλ αγγείσλ(ΑΟ-ανξηή, ΡΑ-

πλεπκνληθή αξηεξία) λα εμνξκώληαη από ηε δεμηά θνηιία (RV) (ΓΔ) ΢ρεκαηηθή απεηθόληζε ηεο 

δηπιήο εμόδνπ δεμηάο θνηιίαο. (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ University of Florida Health). 
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ηελ είζνδν πγξνύ ζην ζηνκάρη θαζηζηώληαο ην ζηνκάρη νξαηό θαη ηε πξνγελλεηηθή δηάγλσζε 

απαηηεηηθή. Πεξηζζόηεξεο από ηηο κηζέο πεξηπηώζεηο έρνπλ ζπλππάξρνπζεο αλσκαιίεο θαη 

ζπζρέηηζε κε γελεηηθά ζύλδξνκα[75].Πην ζπγθεθξηκέλα, πνιιαπιέο ζπλππάξρνπζεο 

αλσκαιίεο εκθαλίδνληαη ζην 30% ησλ πεξηπηώζεσλ θαη αλεππινεηδίεο (θπξίσο ηξηζσκία 18 

θαη 13) ζην 10%[128]. 

 

 

ΑΣΡΖ΢ΗΑ ΓΧΓΔΚΑΓΑΚΣΤΛΟΤ 

Ζ ζπρλόηεηα εκθάληζεο αηξεζίαο ή ζηέλσζεο ηνπ δσδεθαδαθηύινπ είλαη πεξίπνπ 1 ζηηο 

10000 γελλήζεηο [73,59] Υαξαθηεξηζηηθό ππεξερνγξαθηθό εύξεκα είλαη απηό ηεο «δηπιήο 

θπζαιιίδαο» («double bubble sign» ) (Δηθόλα 64), πνπ αληηπξνζσπεύεη ηε δηάηαζε ηνπ 

ζηνκάρνπ θαη ηεο πξώηεο κνίξαο ηνπ δσδεθαδαθηύινπ. Χζηόζν, ην εύξεκα απηό ζπλήζσο 

δελ είλαη εκθαλέο ζηηο 22-24 εβδνκάδεο ηεο θύεζεο. Πεξίπνπ ην 30% ησλ εκβξύσλ κε 

αηξεζία δσδεθαδαθηύινπ έρεη θάπνηα ρξσκνζσκηθή αλσκαιία ή γελεηηθό ζύλδξνκν, θαηά 

θύξην ιόγν ηξηζσκία 21. Δπί παξνπζίαο θπζηνινγηθνύ θαξπόηππνπ, ην 30% απηώλ ησλ 

εκβξύσλ έρνπλ άιιεο αλσκαιίεο, όπσο θαξδηαγγεηαθέο ή άιιεο γαζηξεληεξηθέο βιαβέο. 

 

 

 

 

 

ΔΗΚΟΝΑ 63.  Παξνπζία κηθξνύ ζε κέγεζνο ζηνκάρνπ, 

κε κόιηο νξαηή ηε γαζηξηθή θπζαιίδα, θαη ζπλππάξρνλ 

πδξάκλην, ελδεηθηηθά αηξεζίαο νηζνθάγνπ. (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ Radiopaedia.org). 

 

ΔΗΚΟΝΑ 64 Δηθόλα δηπιήο θπζαιίδαο («double 

bubble sign») σο απνηέιεζκα δηάηαζεο ηνπ 

ζηνκάρνπ (S) θαη ηεο πξώηεο κνίξαο ηνπ 

δσδεθαδαθηύινπ (D)(FMF « The 18-23 weeks 

scan») 
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ΜΟΝΖΡΖ΢ ΟΜΦΑΛΗΚΖ ΑΡΣΖΡΗΑ 

 

Ο θπζηνινγηθόο νκθάιηνο ιώξνο πεξηιακβάλεη ζπλνιηθά 3 αγγεία, κηα θεληξηθή 

νκθαιηθή θιέβα θαη δύν νκθαιηθέο αξηεξίεο γύξσ από απηήλ. Ζ νκθαιηθή θιέβα 

κεηαθέξεη νμπγνλσκέλν αίκα από ην πιαθνύληα ζην έκβξπν ηε ζηηγκή πνπ νη δύν 

αξηεξίεο απνκαθξύλνπλ ην απννμπγνλσκέλν αίκα από ην έκβξπν κε θαηεύζπλζε 

πξνο ην πιαθνύληα. Ο νκθάιηνο ιώξνο εηζέξρεηαη ζηε θνηιηά ηνπ εκβξύνπ ζε έλα 

επίπεδν ειαθξώο πςειόηεξα ηεο εκβξπηθήο νπξνδόρνπ θύζηεο. Οη νκθαιηθέο 

αξηεξίεο, πξηλ εμέιζνπλ δηακέζνπ ηνπ νκθαιίνπ ιώξνπ πξνο ηνλ πιαθνύληα, 

δηαηξέρνπλ εθαηέξσζελ ηα πιάγηα ηνηρώκαηα ηεο νπξνδόρνπ θύζηεο, ζε επίπεδν 

ινηπόλ ρακειόηεξν ηνπ ζεκείνπ εηζόδνπ ηνπ νκθαιίνπ ιώξνπ ζηε θνηιηά ηνπ 

εκβξύνπ. Ζ απεηθόληζε ινηπόλ ηνπ αξηζκνύ ησλ αγγείσλ ηνπ νκθαιίνπ ιώξνπ κπνξεί 

λα γίλεη κε δύν ηξόπνπο: 

 εγθάξζηα ηνκή ηνπ νκθαιίνπ ιώξνπ (Δηθόλα 65), όπνπ δηαθξίλεηαη ε κεγαιύηεξεο 

δηακέηξνπ νκθαιηθή θιέβα πεξηζηνηρηδόκελε από ηηο δύν νκθαιηθέο αξηεξίεο 

(«Mickey mouse» sign) 

 εγθάξζηα ηνκή κε Doppler ζην επίπεδν ηεο εκβξπηθήο νπξνδόρνπ θύζηεο (Δηθόλα 65) 

  
 

 

 

 

 

 

Ζ κνλήξεο νκθαιηθή αξηεξία (παξνπζία κόλν νκθαιηθήο θιέβαο θαη κηαο 

νκθαιηθήο αξηεξίαο εληνο ηνπ ιώξνπ) είλαη κηα ζπρλή θαηάζηαζε θαη απαληάηαη 

ζε πεξίπνπ 1% ησλ γελλήζεσλ. Μπνξεί λα απνηειεί κεκνλσκέλν εύξεκα ή λα 

αληρλεύεηαη ζε ζπλδπαζκό κε άιιεο αλαηνκηθέο (θπξίσο από ην θαξδηαγγεηαθό ή 

νπξνπνηεηηθό ζύζηεκα) ή ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο [104] θαζώο θαη κε απμεκέλν 

θίλδπλν ππνιεηπόκελεο αλάπηπμεο ηνπ εκβξύνπ[105]. Όζνλ αθνξά ηηο ρξσκνζσκηθέο 

αλσκαιίεο, θαίλεηαη πσο επί ρακεινύ ζπλνιηθνύ θηλδύλνπ γηα ηξηζσκίεο, ε κνλήξεο 

νκθαιηθή αξηεξία ζαλ κεκνλσκέλν εύξεκα κπνξεί λα ζεσξεζεί θπζηνινγηθή 

αλαηνκηθή παξαιιαγή ρσξίο λα απμήζεη ην θίλδπλν. 

 

ΔΗΚΟΝΑ 65. (ΑΡ) Δγθάξζηα  νκθαιίνπ ιώξνπ κε αλάδεημε ηεο κεγαιύηεξεο ζε δηάκεηξν 

νκθαιηθήο θιέβαο θαη ησλ δύν κηθξόηεξσλ νκθαιηθώλ αξηεξηώλ. (ΓΔ) Δγθάξζηα ηνκή ζην 

επίπεδν ηεο εκβξπτθήο νπξνδόρνπ θύζηεο κε αλάδεημε ησλ νκθαιηθώλ αξηεξηώλ εθαηέξσζελ 

ησλ ηνηρσκάησλ ηεο (FMF « The 18-23 weeks scan»). 
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iv.ΑΝΧΜΑΛΗΔ΢ ΟΤΡΟΠΟΗΖΣΗΚΟΤ ΢Τ΢ΣΖΜΑΣΟ΢ 

 

Οη εκβξπτθνί λεθξνί είλαη νξαηνί ζπρλά ήδε από ην πξώην ηξίκελν ηεο θύεζεο (βι. 

θεθ. «Πξνγελλεηηθόο Έιεγρνο Γνκηθώλ Αλσκαιηώλ – α’ Σξίκελν»)  αιιά ζπλήζσο 

απεηθνλίδνληαη πεξίπνπ ζηηο 18 εβδνκάδεο ηεο θύεζεο. Σν κήθνο ηνπο είλαη πεξίπνπ 

20mm ζηηο 20 εβδνκάδεο ηεο θύεζεο, απμαλόκελνη θαηά πεξίπνπ 1,1mm αλά 

εβδνκάδα από εθεί θαη κεηά [106]. O πιαθνύληαο θαη νη εκβξπηθέο κεκβξάλεο είλαη νη 

βαζηθέο πεγέο ακληαθνύ πγξνύ λσξίο ζηελ εγθπκνζύλε. Χζηόζν, κεηά ηηο 18 

εβδνκάδεο, ην κεγαιύηεξν κέξνο ηνπ ακληαθνύ πγξνύ παξάγεηαη από ηνπο λεθξνύο, 

ζε ζεκείν πνπ θπζηνινγηθή πνζόηεηα ακληαθνύ πγξνύ ζην δεύηεξν ήκηζπ ηεο 

εγθπκνζύλεο λα ππνδειώλεη δηαβαηή νπξνπνηεηηθή όδν θαη ηνπιάρηζηνλ έλαλ 

ιεηηνπξγηθό λεθξό. 

  

 

ΔΗΚΟΝΑ 66. Δηθόλα κνλήξνπο νκθαιηθήο αξηεξίαο ζε εγθάξζηα ηνκή 

ηεο εκβξπτθήο νπξνδόρνπ θύζηεο (ΑΡ) θαη ζε εγθάξζηα ηνκή ηνπ 

νκθάιηνπ ιώξνπ (ΓΔ) (FMF « The 18-23 weeks scan») 

ΔΗΚΟΝΑ 67. Φπζηνινγηθή απεηθόληζε λεθξώλ ζε 

εγθάξζηα (ΑΡ  Πάλσ), ζηεθαληαία (ΓΔ Πάλσ) θαη 

νβειηαία (ΑΡ) ηνκή (Williams Obstetrics, 24
th

 

edition). 
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ΑΠΟΦΡΑΞΖ ΟΤΡΖΣΖΡΟΠΤΔΛΗΚΖ΢ ΢ΤΜΒΟΛΖ΢ 

 

Όπσο αλαθέξακε ζην πξνεγνύκελν θεθάιαην, ε απόθξαμε ηεο νπξεηεξνππειηθήο 

ζπκβνιήο απνηειεί έλα από ηα δύν ζπλεζέζηεξα αίηηα πδξνλέθξσζεο θαηά ηελ 

εκβξπτθή δσή. Ζ επίπησζε ηεο είλαη πεξίπνπ 1 πεξηζηαηηθό αλά 1000-2000 γελλήζεηο 

θαη ηα άξξελα έκβξπα επεξεάδνληαη ηξεηο θνξέο ζπρλόηεξα από ηα ζήιεα[107]. H 

απόθξαμε είλαη ζπλήζσο ιεηηνπξγηθή θαη όρη αλαηνκηθή θαη είλαη ακθνηεξόπιεπξε 

πεξίπνπ ζην 25% ησλ πεξηπηώζεσλ. Ζ πηζαλόηεηα απόθξαμεο ηεο νπξεηεξνππειηθήο 

ζπκβνιήο απμάλεη από 5% -όηαλ ππάξρεη ήπηα πδξνλέθξσζε- ζε πεξηζζόηεξν από 

50% όηαλ ππάξρεη ζνβαξή δηάηαζε[108]. 

 

  
 

 

ΓΗΠΛΟ ΠΤΔΛΟΚΑΛΤΚΗΚΟ ΢Τ΢ΣΖΜΑ 

 

Απνηειεί θαηάζηαζε θαηά ηελ νπνία νη δύν πόινη ηνπ ελόο λεθξνύ, ν άλσ θαη ν 

θάησ, παξνρεηεύνληαη ν θάζε έλαο από δηαθνξεηηθό νπξεηήξα. Γελ πξόθεηηαη γηα 

δύν μερσξηζηνύο λεθξνύο αιιά γηα έλαλ, ρσξηζκέλν ζε δύν ιεηηνπξγηθά 

δηακεξίζκαηα. Ζ θαηάζηαζε απηή είλαη ζπρλόηεξε ζηα ζήιεα θαη παξνπζηάδεηαη 

ακθνηεξόπιεπξε ζην 15-20% ησλ πεξηπηώζεσλ[110]. Παξνπζηάδεη επίπησζε 

πεξίπνπ 1 ζηηο 4000 θπήζεηο [111]. Τπεξερνγξαθηθά, αλαδεηθλύεηαη θπζηνινγηθόο 

λεθξηθόο ηζηόο κεηαμύ ησλ δύν πόισλ (Δηθόλα 69). Σν δηπιό ππεινθαιπθηθό 

ζύζηεκα απνηειεί ηππηθό παξάγνληα θηλδύλνπ γηα πδξνλέθξσζε ή/θαη δηάηαζε ηνπ 

νπξεηήξα, σο απνηέιεζκα αλώκαιεο εκθύηεπζεο ηνπ ελόο ή θαη ησλ δύν νπξεηήξσλ 

ζηελ νπξνδόρν θύζηε (θαλόλαο Weigert- Meyer). Ο άλσ λεθξηθόο πόινο ζπλήζσο 

αλαπηύζζεη απόθξαμε σο ζπλέπεηα νπξεηεξνθήιεο ηε ζηηγκή πνπ ν θάησ λεθξηθόο 

πόινο είλαη επηξξεπήο ζε θπζηεννπξεηεξηθή παιηλδξόκεζε ιόγσ ηνπ κηθξνύ κήθνπο 

ηνπ ελδνθπζηηθνύ ηκήκαηνο ηνπ νπξεηήξα. ΢πλεπώο, ακθόηεξνη νη λεθξηθνί πόινη 

κπνξεί λα δηαηαζνύλ ,από δηαθνξεηηθέο αηηηνινγίεο, θαη λα νδεγεζνύλ ζε απώιεηα 

ηεο ιεηηνπξγηθόηεηάο ηνπο. 

ΔΗΚΟΝΑ 68. Γηαηαξαρή ηνπ θπζηνινγηθνύ 

πεξηγξάκκαηνο ησλ λεθξηθώλ θαιύθσλ ιόγσ 

απόθξαμεο ηεο νπξεηεξνππειηθήο ζπκβνιήο 

(Williams Obstetrics, 24
th

 edition). 
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ΑΓΔΝΔ΢ΗΑ ΝΔΦΡΟΤ 

 

Ζ λεθξηθή αγελεζία πεξηγξάθεη ηε θαηάζηαζε εθείλε θαηά ηελ νπνία ν έλαο ή θαη νη 

δύν λεθξνί απνπζηάδνπλ, καδί κε ην ζύζηνηρν νπξεηήξα θαη ηε ζύζηνηρε λεθξηθή 

αξηεξία (Δηθόλα 70). Ζ επίπησζε ηεο ακθνηεξόπιεπξεο λεθξηθήο αγελεζίαο είλαη 1 

ζηα 8000 ελώ ηεο εηεξόπιεπξεο 1 ζηα 1000[62,112] . Όηαλ έλαο λεθξόο απνπζηάδεη, 

ην ζύζηνηρν επηλεθξίδην ζπλήζσο απμάλεηαη ζε κέγεζνο θαη πνιιέο θνξέο ζεσξείηαη 

ιαλζαζκέλα λεθξόο.  

 

 
 

Αλ ε λεθξηθή αγελεζία είλαη ακθνηεξόπιεπξε, δε παξάγνληαη νύξα. Σν επαθόινπζν 

αλπδξάκλην ζα νδεγήζεη ζε πλεπκνληθή ππνπιαζία, αλσκαιίεο ησλ άθξσλ θαη 

ραξαθηεξηζηηθό πξνζσπείν. Όηαλ ν ζπλδπαζκόο απηόο αλσκαιηώλ νθείιεηαη ζε 

λεξηθή αγελεζία, θαιείηαη ζύλδξνκν Potter. Όηαλ ε αηηηνινγία είλαη δηαθνξεηηθή (πρ. 

πνιπθπζηηθνί λεθξνί), θαιείηαη αθνινπζία Potter (Potter sequence). Ζ πξόγλσζε ζε 

θάζε πεξίπησζε είλαη εμαηξεηηθά πησρή. 

 

 

΢ΤΝΓΡΟΜΟ ΠΟΛΤΚΤ΢ΣΗΚΧΝ ΝΔΦΡΧΝ ΒΡΔΦΗΚΟΤ ΣΤΠΟΤ 

 

Από ηηο θιεξνλνκνύκελεο πνιπθπζηηθέο λόζνπο, κόλν ην ζύλδξνκν πνιπθπζηηθώλ 

λεθξώλ βξεθηθνύ ηύπνπ κπνξεί λα δηαγλσζηεί πξνγελλεηηθά κε αμηνπηζηία. 

Πξόθεηηαη γηα έλα ζπάλην απηνζσκηθά ππνιεηπόκελν ζύλδξνκν κε επίπησζε 1 ζηα 

20000[113].  Μπνξεί λα επεξεάζεη ηόζν ηα λεθξά όζν θαη ην ήπαξ πξνθαιώληαο 

ΔΗΚΟΝΑ 69. Αλάδεημε δηπινύ ππεινθαιπθηθνύ 

ζπζηήκαηνο. Παξαηεξείζηε ηε παξνπζία δύν 

λεθξηθώλ ππέισλ θαη θπζηνινγηθνύ λεθξηθνύ ηζηνύ 

κεηαμύ ηνπο. (FMF « The 18-23 weeks scan») 

ΔΗΚΟΝΑ 70. (ΑΡ) Παξαηεξείηαη 

απνπζία ηνπ ΑΡ λεθξνύ θαη ηεο 

ζύζηνηρεο λεθξηθήο αξηεξίαο. 

(ΓΔ) Παξαηεξείηαη 

ακθνηεξόπιεπξε λεθξηθή 

αγελεζία θαη απνπζία ακθόηεξσλ 

ησλ λεθξηθώλ αξηεξηώλ (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA 

Radiographics). 
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θπζηηθή δηάηαζε ησλ λεθξηθώλ αζξνηζηηθώλ ζσιελαξίσλ θαη ζπγγελή επαηηθή 

ίλσζε[114]. Μέζσ ηεο αμηνπνίεζεο ηνπ κνξηαθνύ θαξπνηύπνπ, είλαη δπλαηή πιένλ ε 

πξνγελλεηηθή δηάγλσζε, δεδνκέλνπ πσο είλαη γλσζηό πιένλ πσο ην ππεύζπλν γνλίδην 

εληνπίδεηαη ζην ρξσκόζσκα 6. To ζύλδξνκν παξνπζηάδεη κεγάιε θαηλνηππηθή 

δηαθύκαλζε - από ζλεζηγελή πλεπκνληθή ππνπιαζία ζηε γέλλεζε κέρξη έλαξμε ηεο 

ζπκπησκαηνινγίαο ζηε παηδηθή ή θαη ζηελ ελήιηθν δσή κε, θαηά βάζε, επαηηθέο 

βιάβεο.  

Τπεξερνγξαθηθά, αλαδεηθλύνληαη κεγάινη ζε κέγεζνο λεθξνί πνπ δηαηείλνπλ ηελ 

εκβξπτθή θνηιηά, έρνληαο απμεκέλε ερνγέλεηα θαη εηθόλα ζνιήο πάινπ (Δηθόλα 71). 

Ζ ζπλύπαξμε νιηγάκληνπ απνηειεί θαθό πξνγλσζηηθό δείθηε. 

Ζ ειηθία θύεζεο ζηελ νπνία κπνξνύλ λα απεηθνληζηνύλ απηά ηα επξήκαηα πνηθίιιεη 

θαη ζπλεπώο δελ είλαη απαξαίηεην όηη ε δηάγλσζε ζα ηεζεί θαηά ηνλ έιεγρν ηνπ 

δεπηέξνπ ηξηκήλνπ.  

 

 
 

 

 

 

 

 

 ΠΛΔΗΟΚΤ΢ΣΗΚΖ ΓΤ΢ΠΛΑ΢ΣΗΚΖ ΝΟ΢Ο΢ ΝΔΦΡΧΝ 

 

Πξόθεηηαη γηα ζνβαξή κνξθή λεθξηθήο δπζπιαζίαο πνπ νδεγεί ζε κε 

ιεηηνπξγηθόηεηα ηνπ λεθξνύ. Ζ λόζνο ζεσξείηαη όηη πξνθύπηεη σο ζπλέπεηα πξώτκεο 

απόθξαμεο ηνπ νπξεηήξα ή ηεο θύζηεο ή ζαλ απνηέιεζκα αλσκαιίαο ηεο δηάπιαζεο 

λεθξώλσλ θαη ησλ αζξνηζηηθώλ ζσιελαξίσλ[115]. Μπνξεί λα είλαη εηεξόπιεπξε, 

ακθνηεξόπιεπξε ή ηκεκαηηθή (επεξεάδνληαο κόλν έλα ηκήκα ηνπ πάζρνληνο 

λεθξνύ) κε ηελ παξνπζία ή όρη ηνπ ζύζηνηρνπ νπξεηήξα θαη ηεο ζύζηνηρεο 

λεθξηθήο αξηεξίαο λα πνηθίιιεη. 

Τπεξερνγξαθηθά, ν λεθξηθόο ηζηόο αληηθαζίζηαηαη από κεγάιν αξηζκό θύζηεσλ 

πνηθίιινπ κεγέζνπο, πνπ δελ επηθνηλσλνύλ κε ηε λεθξηθή πύειν θαη πεξηβάιινληαη 

από ππεξερνγελή λεθξηθό θινηό (Δηθόλα 72). 

ΔΗΚΟΝΑ 71. Πνιπθπζηηθνί λεθξνί βξεθηθνύ ηύπνπ. Παξαηεξείζηε ην 

απμεκέλν κέγεζόο ηνπο θαζώο επίζεο θαη ηελ απμεκέλε ερνγέλεηά ηνπο. 

(FMF « The 18-23 weeks scan») 
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Ζ εηεξόπιεπξε λόζνο παξνπζηάδεη επίπησζε πεξίπνπ 1 ζηηο 4000 γελλήζεηο. 

΢πζρεηίδεηαη κε αληίπιεπξεο λεθξηθέο αλσκαιίεο ζην 30-40% ησλ πεξηπηώζεσλ, 

θπξίσο θπζηεννπξεηεξηθή παιηλδξόκεζε ή απόθξαμε ηεο ππειννπξεηεξηθήο 

ζπκβνιήο[116]. Δμσλεθξηθέο αιινηώζεηο παξαηεξνύληαη ζην 25% ησλ πεξηπηώζεσλ 

θαη ,επίζεο,  ε πιεηνθπζηηθή δπζπιαζία κπνξεί λα απνηειεί κέξνο γελεηηθνύ 

ζπλδξόκνπ[116]. Αλ, σζηόζν, παξνπζηάδεηαη κεκνλσκέλε θαη εηεξόπιεπξε ε 

πξόγλσζε ζπλήζσο είλαη θαιή.  

Ζ ακθνηεξόπιεπξε πιεηνθπζηηθή δπζπιαζία ησλ λεθξώλ εκθαλίδεηαη κε ζπρλόηεηα 

πεξίπνπ 1 ζηηο 12000 γελλήζεηο θαη πξνθαιεί κεγάιε κείσζε ηνπ ακληαθνύ πγξνύ 

από λσξίο ζηελ εγθπκνζύλε, πξνθαιώληαο κεγάιε βιάβε ζηνπο εκβξπτθνύο 

πλεύκνλεο (αθνινπζία Potter)[117]. 

 

 

ΑΠΟΦΡΑΞΖ ΣΟΤ ΥΧΡΟΤ ΔΞΟΓΟΤ ΣΖ΢ ΟΤΡΟΓΟΥΟΤ ΚΤ΢ΣΖ΢ 

 

Ζ άπσ απόθξαμε ηεο νπξνπνηεηηθήο νδνύ είλαη ζπρλόηεξε ζε άξξελα έκβξπα θαη ην 

πιένλ ζύλεζεο αίηην είλαη νη βαιβίδεο ηεο νπίζζηαο νπξήζξαο. Πξόθεηηαη γηα 

αλαδηπιώζεηο ηνπ βιελλνγόλνπ ηνπ απρέλα ηεο νπξνδόρνπ θύζηεο πνπ ιεηηνπξγνύλ 

ζαλ βαιβίδεο κνλήο θαηεύζπλζεο, κε επηηξέπνληαο ηελ έμνδν ησλ νύξσλ από ηελ 

θύζηε .Υαξαθηεξηζηηθά, ππάξρεη δηάηαζε ηεο νπξνδόρνπ θύζηεο θαη ηεο εγγύο 

νπξήζξαο (ζεκείν ηεο θιεηδαξόηξππαο – «keyhole» sign) κε παξάιιειε πάρπλζε ηνπ 

ηνηρώκαηνο ηεο θύζηεο(Δηθόλα 73). Ζ λεθξηθή ιεηηνπξγία δηαηεξείηαη αξρηθά, 

αθνινπζνύκελε έπεηηα από πξννδεπηηθή πδξνλέθξσζε θαη λεθξηθή δπζπιαζία. Δίλαη 

δύζθνιν λα εθηηκεζεί ν βαζκόο ηεο δπζπιαζίαο αλ θαη ε απμεκέλε ερνγέλεηα ηνπ 

λεθξηθνύ θινηνύ ιακβάλεηαη ζαλ δείθηεο από νξηζκέλνπο ζπγγξαθείο[118]. H 

παξνπζία νιηγάκληνπ ελέρεη απμεκέλν θίλδπλν θαθήο πξόγλσζεο ιόγσ ηεο 

ελδερόκελεο πλεπκνληθήο ππνπιαζίαο. 

Οη βαιβίδεο ηεο νπίζζηαο νπξήζξαο κπνξεί λα ζπζρεηίδνληαη θαη κε άιιεο αλαηνκηθέο 

αλσκαιίεο, όπσο ε αηξεζία ηνπ εληέξνπ, ζε πνζνζηό πεξίπνπ 40% θαζώο θαη κε 

αλεππινεηδίεο ζε πνζνζηό 5-8%[119,120]. 

ΔΗΚΟΝΑ 72.  Πιεηνθπζηηθή δπζπιαζηηθή λόζνο ησλ λεθξώλ. Απεηθνλίδεηαη ε 

παξνπζία πνιπάξηζκσλ θύζηεσλ πνηθίιινπ κεγέζνπο εληόο ηνπ λεθξηθνύ 

παξεγρύκαηνο (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA Radiographics). 
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v.ΑΝΧΜΑΛΗΔ΢ ΢ΚΔΛΔΣΗΚΖ΢ ΓΗΑΠΛΑ΢Ζ΢ 

 

Ζ αλαζεώξεζε ηεο «Ννζνινγίαο θαη Σαμηλόκεζεο ησλ Γελεηηθώλ ΢θειεηηθώλ 

Αλσκαιηώλ» ηνπ 2010  πεξηιακβάλεη 456 ζθειεηηθέο αλσκαιίεο θαηεγνξηνπνηεκέλεο 

ζε 40 επηκέξνπο νκάδεο κε βάζε κνξηαθά, βηνρεκηθά θαη/ή αθηηλνινγηθά 

ραξαθηεξηζηηθά[121]. Τπάξρνπλ δύν ηύπνη ζθειεηηθώλ δπζπιαζηώλ:  

 νη νζηενρνλδξνδπζπιαζίεο-γεληθεπκέλε αλώκαιε αλάπηπμε ηνπ νζηνύ ή/θαη ηνπ 

ρόλδξνπ,  

 νη δπζνζηώζεηο- αλσκαιίεο κεκνλσκέλσλ νζηώλ. 

 Δθηόο από ηηο νζηηθέο δπζκνξθίεο, νη ζθειεηηθέο αλσκαιίεο πεξηιακβάλνπλ θαη ηηο 

παξακνξθώζεηο, όπσο είλαη ε ξαηβντππνπνδία. 

 

 

΢ΚΔΛΔΣΗΚΔ΢ ΓΤ΢ΠΛΑ΢ΗΔ΢ ΣΧΝ ΑΚΡΧΝ 

(Ο΢ΣΔΟΥΟΝΓΡΟΓΤ΢ΠΛΑ΢ΗΔ΢ ΚΑΗ ΓΤ΢Ο΢ΣΧ΢ΔΗ΢) 

 

Ζ επίπησζε ησλ ζθειεηηθώλ δπζπιαζηώλ είλαη πεξίπνπ 3 πεξηζηαηηθά ζηηο 10000 

γελλήζεηο. Γύν κεγάιεο θαηεγνξίεο δπζπιαζηώλ αληηπξνζσπεύνπλ πεξίπνπ ηα κηζά 

από απηά ηα πεξηζηαηηθά: 

 νη ρνλδξνδπζπιαζίεο πνπ νθείινληαη ζηνλ απμεηηθό παξάγνληα 3 ησλ 

ηλνβιαζηώλ(Fibroblast Growth Factor 3- FGFR3) ,θαη 

 ε αηειήο νζηενγέλεζε (osteogenesis imperfecta)  

Κάζε θαηεγνξία λνζεκάησλ παξνπζηάδεη επίπησζε πεξίπνπ 0,8 πεξηζηαηηθά αλά 

10000 γελλήζεηο[122] . 

ΔΗΚΟΝΑ 73. «KEYHOLE 

SIGN» - Παξαηεξείηαη δηάηαζε 

ηεο νπξνδόρνπ θύζηεο θαη ηνπ 

εγγύο ηκήκαηνο ηεο νπξήζξαο σο 

ζπλέπεηα παξνπζίαο βαιβίδσλ 

ηεο νπίζζηαο νπξήζξαο. (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA 

Radiographics). 
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Ζ αμηνιόγεζε κηα εγθπκνζύλεο κε ππνςία θάπνηαο ζθειεηηθήο δπζπιαζίαο 

πεξηιακβάλεη ηνλ αλαιπηηθό έιεγρν θάζε καθξνύ νζηνύ, ησλ άθξσλ ρεηξώλ θαη 

πνδώλ, ηνπ κεγέζνπο θαη ηνπ ζρήκαηνο ηνπ θξαλίνπ, ησλ θιεηδώλ, ηεο σκνπιάηεο, 

ηνπ ζώξαθα θαη ηεο ζπνλδπιηθήο ζηήιεο. Όηαλ ε δπζπιαζία αθνξά όια ηα καθξά 

νζηά θαιείηαη κηθξνκειία, όηαλ αθνξά θπξίσο ην εγγύο ηκήκα ηνπ καθξνύ νζηνύ 

θαιείηαη ξηδνκειία, όηαλ αθνξά ην κεζαίν ηνπ ηκήκα κεζνκειία θαη όηαλ αθνξά ην 

άπσ ηκήκα ηνπ αθξνκειία. Δπηπιένλ, πξέπεη λα ειέγρεηαη ν βαζκόο αζβέζησζεο ησλ 

νζηώλ θαη ελδερόκελε θάκςε ή θάηαγκα ηνπο. Σα δεδνκέλα πνπ ζα πξνθύςνπλ από 

απηόλ ηνλ έιεγρν, ζα επηηξέςνπλ ηε δηαθνξηθή δηάγλσζε ηεο κνξθήο ηεο ζθειεηηθήο 

δπζπιαζίαο, δεδνκέλνπ όηη , πιένλ, νη πεξηζζόηεξεο ζθειεηηθέο δπζπιαζίεο έρνπλ 

έλα γελεηηθό ππόβαζξν γλσζηό θαη αλαγλσξίζηκν κε ηηο ζύγρξνλεο ηερληθέο 

κνξηαθνύ ειέγρνπ[121]. 

Οη FGFR3 ρνλδξνδπζπιαζίεο πεξηιακβάλνπλ ηελ αρνλδξνπιαζία θαη ηε 

ζαλαηεθόξν δπζπιαζία. 

Ζ αρνλδξνπιαζία πξόθεηηαη γηα ηε ζπρλόηεξε κε ζλεζηγελή ζθειεηηθή δπζπιαζία. 

Κιεξνλνκείηαη κε απηνζσκηθό επηθξαηή ηξόπν, κε ην 98% ηεο λόζνπ λα νθείιεηαη ζε 

κεηάιιαμε ζην FGFR3 γνλίδην. Υαξαθηεξηζηηθά ηεο είλαη ε γεληθεπκέλε βξάρπλζε 

ησλ καθξώλ νζηώλ, θπξίσο ξηδνκειηθνύ ηύπνπ, απμεκέλε πεξίκεηξνο θεθαιήο κε 

εκθαλέο κέησπν (frontal bossing),πεπιαηπζκέλε ξηληθή γέθπξα, ιόξδσζε θαη θνληά 

δάθηπια άθξσλ ρεηξώλ θαη πνδώλ(Δηθόλεο 74,75). 

Τπεξερνγξαθηθά, παξαηεξείηαη βξάρπλζε ηνπ κεξηαίνπ θαη ηνπ βξαρηόληνπ νζηνύ 

θάησ από ηε 5
ε
 εθ. Θέζε πεξίπνπ ζηηο αξρέο ηνπ ηξίηνπ ηξηκήλνπ ηεο θύεζεο κε 

απνηέιεζκα ε δηάγλσζε λα αξγεί λα ηεζεί. Οη νκνδπγώηεο ηεο αρνλδξνπιαζίαο 

ραξαθηεξίδνληαη από πνιύ ζνβαξόηεξε βξάρπλζε ησλ καθξώλ νζηώλ, θαηάζηαζε 

πνπ κπνξεί λα απνβεί ζαλαηεθόξνο. 

 

 

 

ΔΗΚΟΝΑ 74. Βξάρπλζε ηνπ 

κεξηαίνπ νζηνύ ζε αζζελή κε 

αρνλδξνπιαζία (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ 

Radiopaedia.org). 

 

ΔΗΚΟΝΑ 75. Πξνβάιινλ κέησπν (frontal 

bossing) ζε έκβξπν κε αρνλδξνπιαζία 

(Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ 

Radiopaedia.org ). 
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Ζ ζαλαηεθόξνο δπζπιαζία είλαη ε ζπρλόηεξε ζλεζηγελήο ζθειεηηθή δπζπιαζία, κε 

επίπησζε 1 ζηηο 30000 θαη ραξαθηεξίδεηαη από ζνβαξή κηθξνκειία,κηθξό ζώξαθα 

θαη πξνβάιινλ κέησπν κε ηα πξνζβεβιεκέλα έκβξπα ζπρλά λα αλαπηύζζνπλ 

θξαληνζπλνζηέσζε θαη , θαη’επέθηαζε, ραξαθηεξηζηηθό ζρήκα θξαλίνπ (Δηθόλεο 

76,77). 

 

 
 

 
 

 

 

 

 

Ζ αηειήο νζηενγέλεζε είλαη κηα νκάδα ζθειεηηθώλ δπζπιαζηώλ πνπ 

ραξαθηεξίδνληαη από ηελ ειαηησκαηηθή ζύλζεζε θνιιαγόλνπ ηύπνπ Η, απαξαίηεηεο 

δνκηθήο πξσηείλεο ζηε ζύλζεζε ηνπ ζπλδεηηθνύ ηζηνύ θαη ησλ νζηώλ. ΢πλέπεηα 

απηνύ είλαη ηα απηόκαηα ή παζνινγηθά θαηάγκαηα, ε αηειήο νδνληηλνγέλεζε θαη 

,ζηνπο ελήιηθεο, ε απώιεηα ηεο αθνήο. Τπάξρνπλ 4 ηύπνη αηεινύο νζηενγέλεζεο κε 

ην ηύπν I λα είλαη ν ζπρλόηεξνο θαη ν επηόηεξνο θαη ηνλ ηύπν ΗΗ(θαιείηαη θαη 

πεξηγελλεηηθόο ηύπνο) λα είλαη ζαλαηεθόξνο. Ο ηύπνο απηόο θιεξνλνκείηαη κε 

απηνζσκηθά επηθαηή ηξόπν, έηζη ώζηε νη κεηαιιάμεηο λα είλαη de novo ή λα 

νθείινληαη ζε γνλετθό κσζαηθηζκό, θαη  ραξαθηεξίδεηαη από αλεπαξθή επαζβέζησζε 

ηνπ θξαλίνπ ζε ηέηνην βαζκό πνπ ε απεηθόληζε ηνπ εγθεθάινπ λα είλαη εμαηξεηηθά 

ΔΗΚΟΝΑ 76. Ζ θξαληνζπλνζηέσζε πξνθύπηεη από ηε 

πξώηκε ζύγθιεηζε ησλ θξαληαθώλ ξαθώλ θαη ζπλεπάγεηαη 

ραξαθηεξηζηηθό ζρήκα θεθαιήο, ην νπνίν κνηάδεη κε 

ηξηθύιιη (cloverleaf  skull) (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν 

ηνπ RSNA Radiographics). 

 

ΔΗΚΟΝΑ 77. Πεξίπησζε θξαληνζπλνζηέσζεο κε πξόσξε ζύγθιεηζε ηεο επηκήθνπο ξαθήο πνπ νδήγεζε 

ζην ραξαθηεξηζηηθό ζρήκα ηεο θεθαιήο (δνιηρνθεθαιία – επηκήθεο θεθαιή ηνπ εκβξύνπ) (Aπό ην 

ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ RSNA Radiographics). 
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επθξηλήο θαη αθόκα θαη ε ήπηα πίεζε ηεο θνηιηάο ηεο κεηέξαο λα νδεγεί ζε νξαηή 

,ππεξερνγξαθηθά, παξακόξθσζε ηνπ θξαλίνπ(Δηθόλα 78). Σέινο, παξαηεξνύληαη 

ζπρλά πνιιαπιά θαηάγκαηα πνπ πξνθύπηνπλ ελδνκήηξηα. 

  
 

 

 

 

 

 

ΡΑΗΒΟΨΠΠΟΠΟΓΗΑ 

 

Ζ ξαηβντππνπνδία πξόθεηηαη γηα ζπγγελή παξακόξθσζε ηεο πνδνθλεκηθήο 

άξζξσζεο θαη ηνπ αρηιιείνπ ηέλνληα κε ζπλέπεηα ηελ έζσ ζηξνθή ηεο άξζξσζεο 

θαη ηελ πξνζαγσγή ηνπ πέικαηνο. (Δηθόλα 79) H αηηηνινγία ζεσξείηαη 

πνιππαξαγνληηθή ελώ παξάιιεια κειέηεο έρνπλ αλαδείμεη όηη ε εθηέιεζε 

ακληνπαξαθέληεζεο πξηλ ηηο 15 εβδνκάδεο απμάλεη ηε πηζαλόηεηα εκθάληζεο ηεο 

θαηά 1,6%. (βι. θεθ. «Δπεκβαηηθόο Πξνγελλεηηθόο Έιεγρνο»)  

 

 
 

Ζ επίπησζε ηεο ξαηβνηππνπνδίαο είλαη πεξίπνπ 1 πεξηζηαηηθό ζηηο 1000 γελλήζεηο κε 

δηπιάζηα εκθάληζε ζηα άξξελα έκβξπα[123,124]. Ζ δπζκνξθία είλαη 

ακθνηεξόπιεπξε πεξίπνπ ζην 50% ησλ πεξηπηώζεσλ θαη επίζεο ζηηο κηζέο 

ΔΗΚΟΝΑ 78. (ΑΡ) Παξακόξθσζε ηνπ θξαλίνπ κεηά από ήπηα πίεζε ηνπ 

ππεξερνγξαθηθνύ probe ζηε θνηιηά ηεο κεηέξαο ζε έκβξπν κε αηειή 

νζηενγέλεζε. (ΓΔ) Δλδνκήηξηα θαηάγκαηα βξαρηνλίνπ θαη θεξθίδαο ζε έκβξπν 

κε αηειή νζηενγέλεζε (Aπό ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ Radiopaedia.org ). 

ΔΗΚΟΝΑ 79. Ραηβντππνπνδία. 

(FMF « The 18-23 weeks scan») 
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πεξηπηώζεηο ζπλππάξρνπλ θαη άιιεο αλσκαιίεο, όπσο βιάβεο ηνπ λσηηαίνπ ζσιήλα, 

κπνηνληθή δπζηξνθία θαη άιια γελεηηθά ζύλδξνκα[125,126]. Αλεππινεηδίεο 

αλεπξίζθνληαη πεξίπνπ ζην 30% ησλ εκβξύσλ κε ξαηβντππνπνδία(θπξίσο ηξηζσκίεο 

13 θαη 18 θαη ηξηπινεηδίεο) αιιά, όηαλ απηή πξόθεηηαη γηα κεκνλσκέλν εύξεκα, ην 

πνζνζηό απηό ρακειώλεη ζε ιηγόηεξν από 4%[126,127]. 

 

 

ΑΝΧΜΑΛΗΔ΢ ΑΚΡΧΝ ΥΔΗΡΧΝ ΚΑΗ ΠΟΓΧΝ 

 

Οη αλσκαιίεο άθξσλ ρεηξώλ θαη πνδώλ παξνπζηάδνπλ απμεκέλε ζπζρέηηζε ,θαηά 

θύξην ιόγν, κε αλεππινεηδίεο. 

 

Ζ κόληκε θάκςε ησλ άθξσλ ρεηξώλ πξνο ηα έζσ είλαη παζνινγηθή, είλαη ζπλήζσο 

ακθνηεξόπιεπξε θαη ζρεηίδεηαη κε ηε ηξηζσκία 18(Δηθόλα 80). 

 

H πνιπδαθηπιία - ε παξνπζία δειαδή πεξηζζνηέξσλ από 5 δαθηύισλ, ζπλήζσο ελόο 

επηπιένλ σιέληα ηνπ κηθξνύ δαθηύινπ - είλαη δύζθνιε λα δηαγλσζηεί θαη απνηειεί 

ραξαθηεξηζηηθό ζεκείν ηεο ηξηζσκίαο 13. 

 

Ζ ζπλδαθηπιία πξόθεηηαη γηα νζηεηλε ζπλέλσζε παξαθείκελσλ δαθηύισλ πνπ είλαη 

δύζθνιν λα αλαγλσξηζηεί παξά κόλν όηαλ ην έκβξπν δηαηεξεί ηηο παιάκεο ηνπ 

αλνηθηέο. Αλεπξίζθεηαη ζπρλά ζε έκβξπα κε ηξηπινεηδία. 

 

Ζ θιηλνδαθηπιία πξόθεηηαη γηα κόληκε απόθιηζε ελόο ή πεξηζζνηέξσλ δαθηύισλ. Ζ 

ακθνηεξόπιεπξε  ππνπιαζία ηεο κέζεο θάιαγγαο ησλ κηθξώλ δαθηύισλ θαη ε 

παξεπόκελε θιηλνδαθηπιία ηνπο έρεη ζπζρεηηζηεί κε ην ζύλδξνκν Down (Δηθόλα 81). 

 

΢ε κηα θπζηνινγηθή θιεηζηή γξνζηά ηα 4 δάθηπια παξνπζηάδνπλ κηα παξάιιειε 

δηεπζέηεζε. Σα επηθαιππηνύκελα δάθηπια, πνπ πεξηγξάθνπλ ηε θαηάζηαζε εθείλε 

θαηά ηελ νπνία έλα ή πεξηζζόηεξα δάθηπια επηθαιύπηνπλ έλα ή πεξηζζόηεξα άιια, 

δελ επηηξέπνπλ ζην έκβξπν λα αλνίμεη θπζηνινγηθά ηε γξνζηά ηνπ (Δηθόλα 82). Ζ 

θαηάζηαζε απηή έρεη ζπζρεηηζηεί κε ηε ηξηζσκία 18. 

 

  
 

 
ΔΗΚΟΝΑ 80. Κάκςε ηνπ θαξπνύ πξνο ηα 

έζσ, σο ζπλέπεηα θεξθηδηθήο ππνπιαζίαο, 

ζε έκβξπν κε ηξηζσκία 18. (FMF « The 

18-23 weeks scan») 

ΔΗΚΟΝΑ 81. Κιηλνδαθηπιία ζε έκβξπν 

κε ζύλδξνκν Down. (FMF « The 18-23 

weeks scan») 
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Σν θελό ηύπνπ ζαλδαιηνύ, πνπ πξόθεηηαη γηα απμεκέλε απόζηαζε κεηαμύ ηνπ 

κεγάινπ δαθηύινπ ηνπ πνδηνύ θαη ηνπ παξαθείκελνπ ηνπ (Δηθόλεο  83,23), 

αμηνινγείηαη ππνθεηκεληθά από ηνλ ηαηξό θαη έρεη ζπζρεηηζηεί κε ηε ηξηζσκία 21 θαη 

ηε ηξηπινεηδία. 

Ζ βιάβε ηνπ άθξνπ πνδόο κε πξνεμέρνπζεο πηέξλεο («rocker bottom» foot) κπνξεί λα 

ζπλδπάδεηαη θαη κε έζσ ζηξνθή ηνπ πέικαηνο θαη έρεη ζπζρεηηζηεί αζζελώο κε ηε 

ηξηζσκία 18 (Δηθόλα 84). 

  
 

 

 

 

 

 
 

 

 

 

ΔΗΚΟΝΑ 82. Αιιεινεπηθαιππηόκελα 

δάθηπια. Γελ παξαηεξείηαη ε αλακελόκελε 

παξάιιεια δηεπζέηεζε ησλ δαθηύισλ. (Aπό 

ην ειεθηξνληθό αξρείν ηνπ Radiopaedia.org ). 

ΔΗΚΟΝΑ 83. Sandal Gap-παξαηεξείζηε ηελ απόζηαζε 

κεηαμύ ηνπ κεγάινπ δαθηύινπ ηνπ πνδηνύ θαη ηνπ 

παξαθείκελνύ ηνπ δαθηύινπ (FMF « The 18-23 weeks 

scan»). 

ΔΗΚΟΝΑ 84. Rocker bottom foot – πξνεμέρνπζα πηέξλα ΓΔ 

άθξνπ πνδόο ζε έκβξπν κε ηξηζσκία 18(Aπό ην ειεθηξνληθό 

αξρείν ηνπ Radiopaedia.org ). 
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5.ΔΛΔΤΘΔΡΟ ΔΜΒΡΤΗΚΟ DNA - cell free fetal DNA (cffDNA) 

 
Ζ αλαθάιπςε ησλ εκβξπτθώλ θπηηάξσλ θαη ηνπ ειεύζεξνπ εκβξπτθνύ DNA ζηε 

κεηξηθή θπθινθνξία απνηέιεζε ην έλαπζκα γηα καηεπηήξεο-γπλαηθνιόγνπο θαη 

γελεηηζηέο κε ζηόρν ηελ αλάπηπμε κηαο κε επεκβαηηθήο, αμηόπηζηεο θαη αζθαινύο 

κεζόδνπ πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ (Non Invasive Prenatal Testing - NIPT). 

Ηζηνξηθά, ε πξώηε ππνςία ύπαξμεο εκβξπτθώλ θπηηάξσλ ζηε κεηξηθή θπθινθνξία 

ηέζεθε ην 1893 όηαλ ν Γεξκαλόο παζνινγναλαηόκνο Georg Schmorl παξαηήξεζε 

πνιππύξελα γηγαληνθύηηαξα ζπγθπηηαθήο πιαθνπληηαθήο πξνέιεπζεο ζην πλεύκνλα 

γπλαίθαο πνπ πέζαλε από πξνεθιακςία. Αθνινύζσο, ην 1990 ν Dennis Lo ζηε 

δεκνζηεύζε ηνπ ζην πεξηνδηθό Lancet πεξηέγξαςε γηα πξώηε θνξά ηελ απνκόλσζε 

εκβξπτθώλ θπηηάξσλ ζην κεηξηθό αίκα κεηά ην δηαρσξηζκό ηνπο από ηα κεηξηθά 

θύηηαξα, πηζηνπνηώληαο έηζη ηε παξνπζία ηνπο ζηε κεηξηθή θπθινθνξία ελώ ην 1997 

ν ίδηνο πέηπρε ηελ αλαγλώξηζε ειεύζεξνπ εκβξπηθνύ DNA ζηε κεηξηθή 

θπθινθνξία[84]. 

Σν ειεύζεξν εκβξπτθό DNA πξνέξρεηαη από ηα απνπησηηθά θύηηαξα ηνπ πιαθνύληα 

ηα νπνία δηέξρνληαη κέζσ ηεο κεηξνπιαθνπληηαθήο κνλάδαο ζηε κεηξηθή 

θπθινθνξία[83]. Ζ αμηνπνίεζε ηνπ ζηεξίδεηαη ζηε πνζνηηθή κέηξεζε γελεηηθνύ 

πιηθνύ από ζπγθεθξηκέλεο πεξηνρέο (δείθηεο) ηνπ εκβξπτθνύ DNA. Δαλ ππάξρεη 

ρξσκνζσκηθή αλσκαιία παξαηεξείηαη πεξίζζεηα (π.ρ Σ21) ή έιιεηκκα (ζύλδξνκν 

Turner) ζηα επίπεδα ηνπ δείθηε γηα ην αληίζηνηρν ρξσκόζσκα.  

Οη κειέηεο έρνπλ δείμεη πσο είλαη αληρλεύζηκν ήδε από ηε 5
ε
 εβδνκάδα ηεο 

θύεζεο[83], απνηειεί ην 3-10% ηνπ νιηθνύ ειεπζεξνπ DNA πνπ ππάξρεη ζην κεηξηθό 

αίκα θαη πσο απνκαθξύλεηαη από ηε κεηξηθή θπθινθνξία εληόο 30 ιεπηώλ από ηνλ 

ηνθεηό[85]. 

Ζ ρξήζε ηνπ ειεύζεξνπ εκβξπτθνύ DNA ,ζηηο κέξεο καο, έρεη επεθηαζεί θαη 

πεξηιακβάλεη: 

 Πιεζπζκηαθό έιεγρν γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο 

 Γηάγλσζε κνλνγνληδηαθώλ λνζεκάησλ κέζσ ηεο αλίρλεπζεο παηξηθά 

θιεξνλνκνύκελσλ αιιειίσλ, επί ηζηνξηθνύ γελεηηθώλ λνζεκάησλ (θπζηηθή ίλσζε, 

δξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία, β- ζαιαζζαηκία) 

 Πξώηκε αλαγλώξηζε θύινπ ζηα πιαίζηα δηεξεύλεζεο ηεο πηζαλόηεηαο γηα 

θπινζύλδεηα λνζήκαηα 

 Αλαγλώξηζε ηεο θαηάζηαζεο Rh ηνπ εκβξύνπ, γεγνλόο πνπ επηηξέπεη ηε πξόιεςε ή 

ηε πξώηκε αλαγλώξηζε θαη αληηκεηώπηζε ηεο ηζναλνζνπνίεζεο Rh αξλεηηθώλ 

εγθύσλ 

 Έιεγρν παηξόηεηαο 

 Πξόβιεςε επηπινθώλ ηεο θύεζεο (πξνεθιακςία) – H κειέηε ησλ Lo θαη ζπλ. ην 

1999[86] έδεημε πσο ηα επίπεδα ηνπ cffDNA είλαη 5 θνξέο κεγαιύηεξα ζην κεηξηθό 

αίκα ζε εγθπκνζύλεο πνπ επεπιάθεζαλ κε πξνεθιακςία ζε ζρέζε κε θπζηνινγηθέο 

θπήζεηο, γεγνλόο πνπ επηβεβαηώζεθε θαη από κειέηεο πνπ αθνινύζεζαλ θαη 

απνδόζεθε ζηελ ειιαησκαηηθή ιεηηνπξγία ηεο κεηξνπιαθνπληηαθήο κνλάδαο σο 

θξαγκνύ κεηαμύ ησλ 2 θπθινθνξηώλ.  

΢ηε ζύγρξνλε βηβιηνγξαθία έρεη δνζεί κεγάιν βάξνο ζηελ αμηνπνίεζε ηνπ εκβξπτθνύ 

DNA σο κηα κε επεκβαηηθή κέζνδνο ειέγρνπ γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο 

(NIPT)[87,88]. Οη πνιπάξηζκεο θιηληθέο κειέηεο πνπ πξαγκαηνπνηήζεθαλ κε απηό ην 
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ζηόρν (Πίλαθαο 18) παξνπζίαζαλ εμαηξεηηθά πνζνζηά επαηζζεζίαο θαη εηδηθόηεηαο, 

θπξίσο γηα ην ζύλδξνκν Down. Σα πνζνζηά αλίρλεπζεο ηνπ cffDNA γηα ην ζύλδξνκν 

Down μεπεξλνύλ ην 99% γηα ΦΘ απνηειέζκαηα κηθξόηεξα ηνπ 1%, ελώ γηα ηηο άιιεο 

δύν ηξηζσκίεο είλαη ιίγν ρακειόηεξα (πεξίπνπ 97% γηα ηε Σ18 θαη 83,3-92% γηα 

Σ13).  

 

 

 

 

 

 

 

Χζηόζν, πξέπεη λα έρνπκε γλώζε ησλ εμήο πεξηνξηζκώλ[89,90]: 

 Οη κειέηεο απηέο βαζίζηεθαλ ζε ζεηξά αζζελώλ πςεινύ θηλδύλνπ γηα ζύλδξνκν 

Down, όπσο απηό ηεθκεξηώζεθε απν έιεγρν πνπ είρε πξνεγεζεί θαη πεξηειάκβαλε 

ζπλδπαζκό κεηξηθήο ειηθίαο θαη βηνρεκηθώλ δεηθηώλ κε ή ρσξίο ππεξερνγξαθηθνύο 

δείθηεο. 

 Σα πνζνζηά απηά αλακέλνληαη λα αιιάμνπλ, δεδνκέλνπ όηη ην cffDNA πιένλ 

ρξεζηκνπνηείηαη θαη από αζζελείο ρακεινύ θηλδύλνπ. Οη Morain θαη ζπλ. ην 2013 

[91] παξαηήξεζαλ κε ηε ρξήζε ελόο ζηαηηζηηθνύ κνληέινπ όηη ε ζεηηθή πξνγλσζηηθή 

αμία ηεο κεζόδνπ είλαη πεξίπνπ ζην 97,94% όηαλ ρξεζηκνπνηείηαη ζε έλα πιεζπζκό 

κε θίλδπλν γηα ζύλδξνκν Down 1:8, αιιά ρακειώλεη πεξίπνπ ζην 30% όηαλ ε 

κέζνδνο ρξεζηκνπνηείηαη ζε πιεζπζκό κε θίλδπλν 1:800. 

 Σν cffDNA δελ έρεη κειεηεζεί ηθαλνπνηεηηθά ζε πιεζπζκνύο ρακεινύ θηλδύλνπ θαη 

γηα ην ιόγν απηό δελ έρεη μεθαζαξίζεη αθόκα αλ ε κέζνδνο είλαη εθαξκόζηκε ζην 

γεληθό πιεζπζκό. 

 Σν θόζηνο ηεο κεζόδνπ ζηηο κέξεο καο είλαη εμαηξεηηθά πςειόηεξν ζε ζρέζε κε ηηο 

ζπκβαηηθέο κεζόδνπο πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ. 

 Γελ πξόθεηηαη γηα δηαγλσζηηθή κέζνδν θαη ζπλεπώο όηαλ ην απνηέιεζκα αμηνινγεί 

ην έκβξπν σο πςεινύ θηλδύλνπ, πξέπεη λα αθνινπζεί επεκβαηηθόο πξνγελλεηηθόο 

έιεγρνο πνπ ζα πηζηνπνηήζεη ην απνηέιεζκα. 

ΜΔΛΔΣΖ ΑΠΟΣΔΛΔ΢ΜΑΣΑ ΔΤΑΗ΢ΘΖ΢ΗΑ ΔΗΓΗΚΟΣΖΣΑ 

 TP FN TN FP Total   

Chiu et al., 86 0 143 3 232 100.0% 97.9% 

Ehrlich et al., 39 0 409 1 449 100.0% 99.8% 

Palomaki et al., 209 3 1468 3 1683 98.6% 99.8% 

Bianchi et al., 89 0 404 0 493 100.0% 100.0% 

Ashoor et al., 50 0 297 0 347 100.0% 100.0% 

Norton et al., 81 0 2887 1 2969 100.0% 100.0% 

Dan et al., 139 0 2819 1 2959 100.0% 100.0% 

Nicolaides et al., 8 0 1939 0 1947 100.0% 100.0% 

Sparks et al., 39 0 252 0 291 100.0% 100.0% 

Sparks et al., 36 0 123 0 159 100.0% 100.0% 

Futch et al., 154 2 5515 1 5672 98.7% 100.0% 

Zimmerman et al., 11 0 126 0 137 100.0% 100.0% 

Nicolaides et al., 25 0 197 0 222 100.0% 100.0 % 

΢ΤΝΟΛΟ 894 5 16462 7 17368 99.4% 99.96 % 

ΠΗΝΑΚΑ΢ 18. Μειέηεο πνπ δηεξεύλεζαλ ηελ δηαγλσζηηθή 

αθξίβεηα ηνπ cffDNA γηα ην ζύλδξνκν Down. 
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 Ο επεκβαηηθόο πξνγελλεηηθόο έιεγρνο είλαη ζε ζέζε λα δώζεη αμηόπηζηα 

απνηειέζκαηα, πέξαλ ησλ αλεππιενδηώλ, θαη γηα θιηληθά ζεκαληηθά ζύλδξνκα πνπ 

ραξαθηεξίδνληαη από κηθξνειιείςεηο ή κηθξνδηπιαζηαζκνύο, ηα νπνία ζα δηέιαζαλ 

αλ ν έιεγρνο βαζηδόηαλ κόλν ζηε κειέηε ηνπ cffDNA. 

 Σα ςεπδώο αξλεηηθά απνηειέζκαηα ηεο κεζόδνπ θπκαίλνληαη από 0-1,4%, ηα 

ςεπδώο ζεηηθά παξνπζηάδνληαη ηδηαίηεξα απμεκέλα ζηηο πεξηπηώζεηο ησλ ηξηζσκηώλ 

13 θαη 18 ελώ νη πεξηπηώζεηο πνπ ε κέζνδνο δελ ζα δώζεη απνηέιεζκα είλαη 0,7-

3,8%. 

 Οη κηζέο πεξίπνπ από ηηο πεξηπηώζεηο ησλ αλεππινεηδηώλ ζηα θπιεηηθά 

ρξσκνζώκαηα(47ΥΥΥ,47ΥΥΤ,47ΥΤΤ) ραξαθηεξίδνληαη από κσζαηθηζκό θαη 

θαη’επέθηαζε απαηηείηαη ε κειέηε θαξπόηππνπ θαη άξα κεζόδσλ επεκβαηηθνύ 

πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ. 

Σν επίηεπγκα ηεο απνκόλσζεο εκβξπτθώλ θπηηάξσλ ζηε κεηξηθή θπθινθνξία 

νδήγεζε πνιινύο επηζηήκνλεο θαη κειεηεηέο ζε πξνζπάζεηεο δηεξεύλεζεο ηεο 

δπλαηόηεηαο αληηθαηάζηαζεο ησλ παξαδνζηαθώλ κεζόδσλ screening. Χζηόζν, ην 

ζύγρξνλν ππεξερνγξάθεκα ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ, εθηόο από ηνλ ππνινγηζκό ηνπ 

θηλδύλνπ γηα αλεππινεηδίεο, παξνπζηάδεη κηα ζεηξά από πιενλεθηήκαηα (πνιιά από 

ηα νπνία έρνπκε ήδε αλαθέξεη) πνπ θαζηζηνύλ ηε ζέζε ηνπ ζην ζπγρξνλν 

πξνγελλεηηθό έιεγρν αδηαπξαγκάηεπηε: 

 Τπνινγηζκόο ηεο ειηθίαο θύεζεο 

 Δλδειερήο έιεγρνο ηεο αλαηνκίαο ηνπ εκβξύνπ 

 Μέηξεζε ηνπ κήθνπο ηνπ ηξαρήινπ ηεο κήηξαο, δείθηε εθηίκεζεο ηνπ θηλδύλνπ γηα 

πξόσξν ηνθεηό 

 Μέηξεζε ηεο αληίζηαζεο ηεο ξνήο ζηηο κεηξηαίεο αξηεξίεο, δείθηε εθηίκεζεο ηνπ 

θηλδύλνπ γηα καηεπηηθά ζπκβάκαηα όπσο ε πξνεθιακςία, ε ππνιεηπόκελε αλάπηπμε 

ηνπ εκβξύνπ θαη ν πξόσξνο ηνθεηόο. 

΢πλεπώο, ην cffDNA,πξνο ην παξόλ, παξά ηα πιενλεθηήκαηα, δελ θαίλεηαη λα είλαη 

ζε ζέζε λα αληηθαηαζηήζεη ην παξαδνζηαθό έιεγρν ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ, κε ηηο 

κειέηεο λα δείρλνπλ πσο ε θαιύηεξε ρξήζε ηνπ έγθεηηαη ζηνλ επηθνπξηθό ηνπ ξόιν 

ζηα πιαίζηα δηεξεύλεζεο θπήζεσλ πςεινύ θηλδύλνπ γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο 

[142].  
 

 

 

 

 

 

 



103 

 

ΔΠΔΜΒΑΣΗΚΟ΢ ΠΡΟΓΔΝΝΖΣΗΚΟ΢ 

ΔΛΔΓΥΟ΢ 

 
1.ΓΔΝΗΚΔ΢ ΑΡΥΔ΢-ΣΔΥΝΗΚΖ 

 

Ζ ηερληθή ησλ επεκβάζεσλ πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ είλαη θνηλή γηα όιεο ηηο 

επεκβάζεηο (ιήςε ηξνθνβιάζηεο-CVS, ακληνπαξαθέληεζε- AMNIO, ιήςε 

εκβξπηθνύ αίκαηνο-FBS) θαη βαζίδεηαη ζηελ εηζαγσγή ηεο βειόλεο ππό 

ππεξερνγξαθηθή θαζνδήγεζε. Σν ζεκείν εηζαγσγήο ηεο βειόλεο: 

 

 ζηε πεξίπησζε ηεο ακληνπαξαθέληεζεο είλαη ε ακληαθή θνηιόηεηα  

 ζηε πεξίπησζε ηεο βηνςίαο ηξνθνβιάζηεο νη ρνξηαθέο ιάρλεο  

 ζηε πεξίπησζε ιήςεο εκβξπηθνύ αίκαηνο ην ζεκείν έθθπζεο ηνπ νκθάιηνπ ιώξνπ 

από ην πιαθνύληα. 

Πξίλ από ηελ είζνδν ηεο βειόλεο, πξέπεη λα πξνεγεζεί ππεξερνγξάθεκα γηα ηνλ 

πξνζδηνξηζκό ηεο ειηθίαο θύεζεο, ηνπ αξηζκνύ ησλ εκβξύσλ, ηεο ρνξηνληθόηεηαο, 

ηνλ έιεγρν ηεο βησζηκόηεηαο, ηελ αλαγλώξηζε ησλ νξίσλ ηνπ πιαθνύληα θαη ηπρόλ 

παζνινγία ηεο κήηξαο. Δπίζεο, θξίλεηαη απαξαίηεηε ε ιήςε ιεπηνκεξνύο αηνκηθνύ, 

νηθνγελεηαθνύ θαη καηεπηηθνύ ηζηνξηθνύ, πηζηνπνίεζε ηνπ Rh θαη εμαθξίβσζε ηπρόλ 

παζνινγίαο θαηά ηε παξνύζα θύεζε. 

Σν δέξκα θαζαξίδεηαη επηκειώο κε αληηζεπηηθό δηάιπκα ζην ζεκείν εηζόδνπ ηεο 

βειόλεο. Γεληθόο θαλόλαο ζε όιεο ηηο επεκβάζεηο πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ είλαη πσο 

όηαλ απνηύρεη κηα πξνζπάζεηα λα αθνινπζεί κία δεύηεξε ηελ ίδηα κέξα, ζην ίδην, 

θαηά βάζε, ή άιιν ζεκείν. ΢ε πεξίπησζε απνηπρίαο,  ε επέκβαζε επαλαιακβάλεηαη 

3-4 κέξεο κεηά. 

Ζ ειηθία θύεζεο πνπ επηηξέπεηαη λα εθηειεζηεί θάζε κία από ηηο επεκβαηηθέο 

κεζόδνπο πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ δηαθέξεη θαη έρεη σο εμήο: 

 

 Ζ ακληνπαξαθέληεζε εθηειείηαη κεηά ηε 15
ε
 εβδνκάδα ηεο θύεζεο[42]. 

 Ζ ιήςε ηξνθνβιάζηεο εθηειείηαη κεηά ηελ 11
ε
 εβδνκάδα ηεο θύεζεο κε αλώηεξν 

όξην ηελ 13
ε
 – 14

ε
 εβδνκάδα [37,38]. 

 Ζ ιήςε εκβξπηθνύ αίκαηνο εθηειείηαη κεηά ηελ 18
ε
 εβδνκάδα ηεο θύεζεο θαη επί 

ζπγθεθξηκέλσλ ελδείμεσλ είλαη δπλαηόλ λα γίλεη θαη ζην 3
ν
 ηξίκελν. 

΢ηηο Rh αξλεηηθέο εγθύνπο κεηά από νπνηαδήπνηε από ηηο παξαπάλσ επεκβαηηθέο 

κεζόδνπο  ρνξεγνύληαη 300κg αληη-D Rh αλνζνζθαηξίλεο πξνο απνθπγή ηεο 

ηζναλνζνπνίεζεο ηεο κεηέξαο από Rh ζεηηθό εκβξπηθό αίκα πνπ κπνξεί λα δηαθύγεη 

ζηε θπθινθνξία ηεο. 
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2.ΑΜΝΗΟΠΑΡΑΚΔΝΣΖ΢Ζ 

 

Όπσο ήδε αλαθέξακε, ε ακληνπαξαθέληεζε έρεη θαζηεξσζεί από ηε δεθαεηία ηνπ 

1970 σο ε πιένλ αλαγλσξηζκέλε θαη πξνζθηιήο κέζνδνο επεκβαηηθνύ πξνγελλεηηθνύ 

ειέγρνπ. Σν ακληαθό πγξό πεξηέρεη θύηηαξα πνπ πξνέξρνληαη από δηάθνξνπο ηζηνύο, 

όπσο ην δέξκα θαη ην νπξνπνηεηηθό, ησλ νπνίσλ ε θαιιηέξγεηα επηηξέπεη ,εθηόο από 

ηνλ έιεγρν ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ θαη άιισλ θιεξνλνκνύκελσλ λνζεκάησλ, ηελ 

αλίρλεπζε ηνπ DNA δηαθόξσλ ηώλ θαη ηε πξνγελλεηηθή δηάγλσζε ησλ ζπγγελώλ 

ινηκώμεσλ. 

 

i.ΔΝΓΔΗΞΔΗ΢-ΑΝΣΔΝΓΔΗΞΔΗ΢ 

 

Οη θπξηόηεξεο ελδείμεηο γηα ακληνπαξαθέληεζε είλαη νη αθόινπζεο: 
 Έιεγρνο ηνπ θαξπνηύπνπ ηνπ εκβξύνπ 

 Πξνγελλεηηθή δηάγλσζε θιεξνλνκνύκελσλ λνζεκάησλ 

 Πξνγελλεηηθή δηάγλσζε ζπγγελώλ ινηκώμεσλ 

 Πξνγελλεηηθόο έιεγρνο κεηαβνιηθώλ λνζεκάησλ 

΢ρεηηθέο αληελδείμεηο γηα ηελ εθηέιεζε ακληνπαξαθέληεζεο ζεσξνύληαη: 
 Ηνγελείο ινηκώμεηο κεηαδηδόκελεο αηκαηνγελώο 

 Υακεινύ θηλδύλνπ εγθπκνζύλε γηα αλσκαιίεο θαη απμεκέλνπ θηλδύλνπ γηα 

απνβνιή/ελδνκήηξην ζάλαην 

 Ζιηθία θύεζεο κηθξόηεξε ησλ 15 εβδνκάδσλ[42] 

Ζ εθηέιεζε ηεο ακληνπαξαθέληεζεο είλαη δπλαηή θαη ζηηο 10-14 εβδνκάδεο θύεζεο, 

σζηόζν, ηπραηνπνηεκέλεο κειέηεο έρνπλ δείμεη όηη ην πνζνζηό ηεο εκβξπτθήο 

απώιεηαο είλαη 2% πςειόηεξν θαη ε επίπησζε ξαηβντππνπνδίαο 1,6% κεγαιύηεξε ζε 

ζρέζε κε ηε βηνςία ρνξηαθώλ ιαρλώλ ζηηο ίδηεο εβδνκάδεο ή ηελ ακληνπαξαθέληεζε 

κεηά ηηο 15 εβδνκάδεο. Γηα ην ιόγν απηό έρεη θαζηεξσζεί ε ρξήζε ηεο κεηά ηηο 15 

εβδνκάδεο θύεζεο. 

 

 

ii.ΓΗΑΓΝΧ΢ΣΗΚΖ ΑΚΡΗΒΔΗΑ 

 

Ο θαξπόηππνο ηνπ εκβξύνπ ειέγρεηαη θιαζζηθά από ηα θύηηαξα ηνπ ακληαθνύ πγξνύ 

ζηε θάζε ηεο κεηάθαζεο. Οη θιαζζηθέο ηερληθέο θαιιηέξγεηαο απαηηνύλ 2-3 

εβδνκάδεο, σζηόζν, λεόηεξεο ηερληθέο, όπσο ε PCR (Polymerase Chain Reaction) θαη 

ΔΗΚΟΝΑ 85 . Δθηέιεζε ακληνπαξαθέληεζεο ππό 

ππεξερνγξαθηθό έιεγρν (Williams Obstetrics, 24
th

 edition). 
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ε FISH (Fluorescence In Situ Hybridization) δίλνπλ ην απνηέιεζκα εληνο 48 σξώλ 

όζνλ αθνξά ηελ ύπαξμε ππεξάξηζκνπ ρξσκνζώκαηνο 13,18 θαη 21. Παξά ην γεγνλόο 

όηη ε δηάγλσζε είλαη έγθπξε ζην 90% ησλ πεξηπηώζεσλ, πξέπεη πάληνηε λα 

αλακέλεηαη ην απoηέιεζκα ηεο θαιιηέξγεηαο ην νπνίν κε λεόηεξεο κεζόδνπο είλαη 

εθηθηό ζε 7-10 κέξεο. Απνηπρία θαιιηέξγεηαο παξαηεξείηαη ζε πνζνζηό 0,5%, 

κσζαηθηζκόο (θαξπνηππηθή αλσκαιία ζε όιεο ηηο θπηηαξηθέο ζεηξέο) ζην 0,25% θαη 

ςεπδνκσζαηθηζκόο (θαξπνηππηθή αλσκαιία ζε κία κόλν θπηηαξηθή ζεηξά) ζην 0,4%. 

Σέινο, είλαη απμεκέλε ε δηαγλσζηηθή ηθαλόηεηα αλαγλώξηζεο ζπγγελώλ ινηκώμεσλ 

(ΣΟRCH, Parvovirus) κεζα από ηελ αλάιπζε ηνπ ακληαθνύ πγξνύ. 

 

 

iii.ΚΗΝΓΤΝΟΗ-ΔΠΗΠΛΟΚΔ΢ 

 

Οη θπξηόηεξεο επηπινθέο ηεο ακληνπαξαθέληεζεο έρνπλ αμηνινγεζεί από πνιιέο 

πξννπηηθέο ,ηπραηνπνηεκέλεο θαη κε, θαζώο θαη αλαδξνκηθέο κειέηεο. Απηέο νη 

επηπινθέο είλαη νη εμήο: 

 
1. Απνβνιή/ελδνκήηξηνο ζάλαηνο – Ζ ακληνπαξαθέληεζε ζπλνδεύεηαη από ελα κηθξό 

θίλδπλν εκβξπτθνύ ζαλάηνπ. Μεγάιεο, παξαδνζηαθέο πιένλ, κειέηεο ππνινγίδνπλ 

όηη ν θίλδπλνο απηόο είλαη πεξίπνπ 0,5-1% όηαλ ε παξέκβαζε γίλεη κεηά ηηο 15 

εβδνκάδεο θύεζεο. Νεόηεξεο, σζηόζν, κειέηεο πνπ βαζίζηεθαλ ζε ηεξάζηηεο ζεηξέο 

αζζελώλ αλέδεημαλ πσο ε δηαθνξά ζηα πνζνζηά απνβνιήο/ελδνκήηξηνπ ζαλάηνπ 

κεηαμύ γπλαηθώλ πνπ ππεβιήζεζαλ ζε ακληνπαξαθέληεζε θαη γπλαηθώλ πνπ δελ 

πξνρώξεζαλ ζε θάπνηα επεκβαηηθή κέζνδν δελ είλαη ζηαηηζηηθά ζεκαληηθή, 

ηεθκεξηώλνληαο όηη ν θίλδπλνο είλαη πνιπ κηθξόηεξνο απν ην παξαπάλσ 

πνζνζηό[41]. 

2. Λνίκσμε – ε ίδηα ε ηερληθή ελέρεη έλα θίλδπλν ζνβαξήο ινίκσμεο κηθξόηεξν απν 1 

ζηα 1000. 

3. Ηζναλνζνπνίεζε- όιεο νη επεκβαηηθέο κέζνδνη ελέρνπλ έλα θίλδπλν Rh 

επαηζζεηνπνίεζεο κηαο Rh αξλεηηθήο κεηέξαο πνπ θπνθνξεί ελα Rh ζεηηθό έκβξπν. 

Έηζη, ζηηο Rh αξλεηηθέο εγθύνπο κεηά από νπνηαδήπνηε από ηηο παξαπάλσ 

επεκβαηηθέο κεζόδνπο  ρνξεγνύληαη 300κg αληη-D Rh αλνζνζθαηξίλεο. 

4. Ραηβντππνπνδία- ε πηζαλόηεηα απηήο ηεο επηπινθήο απμάλεηαη θαηά 1,6% πεξίπνπ 

όηαλ ε ακληνπαξαθέληεζε εθηειείηαη πξηλ ηηο 15 εβδνκάδεο. 

Χο επηβαξπληηθνί πξνδηαζεζηθνί παξάγνληεο γηα ηελ απμεκέλε πηζαλόηεηα ηεο 

εθδήισζεο ησλ παξαπάλσ επηπινθώλ, κνινλόηη έρνπλ ακθηζβεηεζεί από ζεηξά 

κειεηώλ, ζεσξνύληαη : 

 
 H κεηξηθή ειηθία άλσ ησλ 40 εηώλ 

 Ζ αηκνξξαγία θαηά ηε δηάξθεηα ηεο θύεζεο 

 Ζ ύπαξμε ηλνκπσκάησλ 

 Σν ηζηνξηθό απμεκέλνπ αξηζκνύ δηαθνπώλ θύεζεο 1
νπ

 θαη 2
νπ

 ηξηκήλνπ 

 Ζ ύπαξμε θερξσζκέλνπ ακληαθνύ πγξνύ 
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3.ΒΗΟΦΗΑ ΥΟΡΗΑΚΧΝ ΛΑΥΝΧΝ 

 

Οη ρνξηαθέο ιάρλεο θαη ην έκβξπν πξνέξρνληαη από ηνλ ίδην ηζηό (βιαζηνθύζηε). Γηα 

ην ιόγν απηό θαη ε ηδέα ηεο πξνγελλεηηθήο δηάγλσζεο βάζεη ηεο ηξνθνβιάζηεο 

ππήξμε πάληα πξνζθηιήο. Σα θύηηαξα ησλ ρνξηαθώλ ιαρλώλ ,κάιηζηα, βξίζθνληαη ζε 

θάζε πνιιαπιαζηαζκνύ θαη έηζη θαιιηεξγνύληαη γξεγνξόηεξα από απηά ηνπ 

ακληαθνύ πγξνύ. Ζ αμηνπνίεζε απηήο ηεο κεζόδνπ πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ επέηξεςε 

ηελ δηάγλσζε αλσκαιηώλ ήδε από ην πξώην ηξίκελν (ηξίκελν θαηά ην νπνίν ε 

ακληνπαξαθέληεζε ζπλνδεύεηαη από απμεκέλν πνζνζηό επηπινθώλ) θαη ηελ 

επθνιόηεξε θαη πην αλώδπλε γηα ηελ έγθπν δηαδηθαζία ηεο δηαθνπήο, όηαλ απηή 

εθηειείηαη λσξίηεξα ζηε θύεζε. 

Ζ δηαθνηιηαθή βηνςία ηξνθνβιάζηεο (ε δηαηξαρειηθή όπσο έρνπκε αλαθέξεη έρεη 

εγθαηαιεηθζεί ζηηο κέξεο καο), ζε αληίζεζε από ηελ ακληνπαξαθέληεζε, κπνξεί λα 

γίλεη από ηηο 10 εβδνκάδεο θαη κεηά, πξνηηκάηαη σζηόζν γηα κεγαιύηεξε αζθάιεηα λα 

γίλεηαη κεηά ηηο 11 εβδνκάδεο. 

 

i.ΔΝΓΔΗΞΔΗ΢- ΑΝΣΔΝΓΔΗΞΔΗ΢ 

 

Οη θπξηόηεξεο ελδείμεηο ηεο ιήςεο ρνξηαθώλ ιαρλώλ είλαη νη αθόινπζεο: 

 
 Έιεγρνο ηνπ θαξπνηύπνπ ηνπ εκβξύνπ 

 Πξνγελλεηηθή δηάγλσζε θιεξνλνκνύκελσλ λνζεκάησλ 

 Πξνγελλεηηθόο έιεγρνο κνλνγνληδηαθώλ λνζεκάησλ 

 Πξνγελλεηηθόο έιεγρνο κεηαβνιηθώλ λνζεκάησλ 

Ζ βαζηθόηεξε αληέλδεημε έγθεηηαη ζηε ρξνληθή πεξίνδν ηεο ιήςεο πνπ δελ ζα πξέπεη 

λα είλαη λσξίηεξα ησλ 10 εβδνκάδσλ (βι. θεθ. «Βηνςία Υνξηαθώλ Λαρλώλ- 

Κίλδπλνη-Δπηπινθέο»)[39,38,37]. 

 

ii.ΓΗΑΓΝΧ΢ΣΗΚΖ ΑΚΡΗΒΔΗΑ 

 

Οη ρνξηαθέο ιάρλεο απνηεινύληαη από θύηηαξα πξνεξρόκελα από ηε 

θπηηαξνηξνθνβιάζηε ηα νπνία βξίζθνληαη ζε ελεξγό πνιιαπιαζηαζκό, δηαηξνύληαη 

ηαρύηαηα θαη δίδνπλ θύηηαξα  κε κεηαθαζηθό ππξήλα γηα αλάιπζε κέζα ζε κεξηθέο 

ώξεο. Όπσο θαη ζηελ ακληνπαξαθέληεζε, ε ηερληθή FISH κπνξεί λα πηζηνπνηήζεη 

εληνο 48 σξώλ ηελ ύπαξμε ππεξάξηζκνπ ρξσκνζώκαηνο ζηηο ζέζεηο 13,18 θαη 21 κε 

ηε θαιιηέξγεηα λα δίλεη απνηέιεζκα κεηά από ρξνληθό δηάζηεκα 7-14 εκεξώλ. 

ΔΗΚΟΝΑ 86 . Δθηέιεζε βηνςίαο ρνξηαθώλ ιαρλώλ ππό 

ππεξερνγξαθηθή παξαθνινύζεζε (Williams Obstetrics, 24
th

 

edition). 
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Μσζαηθηζκόο ζηα θύηηαξα ησλ ρνξηαθώλ ιαρλώλ εκθαλίδεηαη ζε πνζνζηό 1%, 

δειαδή 4 θνξέο κεγαιύηεξν από ην αληίζηνηρν ηεο ακληνπαξαθέληεζεο. 

 

iii.ΚΗΝΓΤΝΟΗ-ΔΠΗΠΛΟΚΔ΢ 

 

Οη πξνδηαζεζηθνί παξάγνληεο γηα ηελ εθδήισζε ησλ επηπινθώλ είλαη νη ίδηνη κε 

απηνπο ηεο ακληνπαξαθέληεζεο. 

Οη επηπινθέο πνπ ζπλνδεύνπλ ηε ιήςε ηξνθνβιάζηεο είλαη αλάινγεο ζε γεληθέο 

γξακκέο κε απηέο ηεο ακληνπαξαθέληεζεο θαη είλαη νη θάησζη : 

 
1. Απνβνιή/ελδνκήηξηνο ζάλαηνο – Ζ βηνςία ηξνθνβιάζηεο ζπλνδεύεηαη από ελα 

κηθξό θίλδπλν εκβξπτθνύ ζαλάηνπ. Μεγάιεο, παξαδνζηαθέο πιένλ, κειέηεο 

ππνινγίδνπλ όηη ν θίλδπλνο απηόο είλαη πεξίπνπ 0,5-1% αιιά λεόηεξεο ,πνπ 

βαζίδνληαη ζε κεγάιεο ζεηξέο αζζελώλ, αλέδεημαλ πσο ε δηαθνξά ζηα πνζνζηά 

απνβνιήο/ελδνκήηξηνπ ζαλάηνπ κεηαμύ γπλαηθώλ πνπ ππεβιήζεζαλ ζε CVS θαη 

γπλαηθώλ πνπ δελ πξνρώξεζαλ ζε θάπνηα επεκβαηηθή κέζνδν δελ είλαη ζηαηηζηηθά 

ζεκαληηθή, ηεθκεξηώλνληαο όηη ν θίλδπλνο είλαη πνιπ κηθξόηεξνο απν ην παξαπάλσ 

πνζνζηό θαη απόιπηα ζπγθξίζηκνο κε απηόλ ηεο ακληνπαξαθέληεζεο [40]. 

2. Λνίκσμε – ε ίδηα ε ηερληθή ελέρεη θίλδπλν ρνξηνακληνλίηηδαο κηθξόηεξν απν 1 ζηα 

10000. 

3. Ηζναλνζνπνίεζε- όιεο νη επεκβαηηθέο κέζνδνη ελέρνπλ έλα θίλδπλν Rh 

επαηζζεηνπνίεζεο κηα Rh αξλεηηθήο κεηέξαο πνπ θπνθνξεί ελα Rh ζεηηθό έκβξπν. 

Έηζη, ζηηο Rh αξλεηηθέο εγθύνπο κεηά από νπνηαδήπνηε από ηηο παξαπάλσ 

επεκβαηηθέο κεζόδνπο  ρνξεγνύληαη 300κg αληη-D Rh αλνζνζθαηξίλεο. 

4. Πξώηκε ξήμε πκέλσλ- ν θίλδπλνο αλέξρεηαη πεξίπνπ ζην 1,25% 

5. Δγθάξζηα νζηηθά ειιείκαηα – Έξεπλεο έρνπλ ηεθκεξηώζεη όηη ε ιήςε 

ηξνθνβιάζηεο πξηλ ηηο 10 εβδνκάδεο ζπλδέεηαη κε αθξσηεξηαζκό ησλ άθξσλ, 

κηθξνγισζζία θαη κηθξνγλαζία. Ζ εθηέιεζε ηεο κεηά ηηο 10 εβδνκάδεο, από ηελ 

άιιε, θαηέδεημε όηη ν θίλδπλνο δελ δηαθέξεη από απηόλ ηνπ γεληθνύ πιεζπζκνύ πνπ 

αμηνινγείηαη ζε 1:3000 ιήςεηο [39,38,37]. 

 

 

4.ΛΖΦΖ ΔΜΒΡΤΗΚΟΤ ΑΗΜΑΣΟ΢ 

 

Ζ ιήςε εκβξπηθνύ αίκαηνο κεηά από παξαθέληεζε ηνπ νκθαιίνπ ιώξνπ, κνινλόηη 

δελ ρξεζηκνπνηείηαη ηόζν καδηθά ζηηο κέξεο καο, άλνημε λένπο δξόκνπο ηόζν ζηε 

πξνγελλεηηθή δηάγλσζε (αηκνιπηηθή λόζνο εκβξύνπ, αηκνζθαηξηλνπάζεηεο) όζν θαη 

ζηε ζεξαπεία ηνπ εκβξύνπ (ελδνκήηξηα κεηάγγηζε). 

 

i.ΔΝΓΔΗΞΔΗ΢- ΑΝΣΔΝΓΔΗΞΔΗ΢ 

 

Ήδε από ηε δεθαεηία ηνπ 1980 ε ιήςε εκβξπηθνύ αίκαηνο ρξεζηκνπνηνύληαλ γηα ηε 

πξνγελλεηηθή δηάγλσζε αηκνζθαηξηλνπαζεηώλ, ηεο Rh ηζναλνζνπνίεζεο, δηαηαξαρώλ 

παξαγόλησλ πήμεο θαη αηκνπεηαιίσλ ηνπ εκβξύνπ, ζπγγελείο ινηκώμεηο θαη ηαρύ 

θαξπόηππν[35.36]. Ζ εμέιημε, σζηόζν, ηεο κνξηαθήο βηνινγίαο θαη ε ηερληθή ηεο 

PCR επέθηεηλαλ ηηο ελδείμεηο απηέο, ηόζν ζε δηαγλσζηηθό όζν θαη ζε ζεξαπεπηηθό 

επίπεδν, ζε ζεκείν πνπ, ζηηο κέξεο καο, πεξηιακβάλνπλ ηηο αθόινπζεο: 



108 

 

 Πξνγελλεηηθή δηάγλσζε ζπγγελώλ ινηκώμεσλ, ζηηο πεξηπηώζεηο όπνπ ην νξνινγηθό 

απνηέιεζκα ηεο κεηέξαο θαη ν έιεγρνο ηνπ ακληαθνύ πγξνύ δελ ζέηνπλ κε 

βεβαηόηεηα ηε δηάγλσζε. 

 Σαρύο θαξπόηππνο ηνπ εκβξύνπ 

 Πξνγελλεηηθή δηάγλσζε ηεο Rh ηζναλνζνπνίεζεο θαη ηεο βαξύηεηαο ηεο, δηάγλσζε 

ηεο αιινάλνζεο ζξνκνβνπελίαο θαη ηνπ ύδξσπα αγλώζηνπ αηηηνινγίαο 

 Πξνγελλεηηθή δηάγλσζε αηκνζθαηξηλνπαζεηώλ, ζηηο πεξηπηώζεηο πνπ δελ ππάξρνπλ 

γλσζηνί νηθνγελείο πνιπκνξθηζκνί ηνπ DNA. 

 Δλδνθιέβηα ρνξήγεζε θαξκάθσλ ή αίκαηνο ζην έκβξπν. 

 Πξνγελλεηηθή δηάγλσζε ηεο αλνζνπνηεηηθήο αλεπάξθεηαο ηνπ εκβξύνπ  

Γελ ππάξρνπλ απόιπηεο αληελδείμεηο ζηε ιήςε εκβξπηθνύ αίκαηνο. ΢ρεηηθέο 

αληελδείμεηο απνηεινύλ: 
 Ζ παρπζαξθία ηεο κεηέξαο θαη ε παξεπόκελε κείσζε ηεο δηαθξηηηθήο ηθαλόηεηαο 

ησλ ππεξήρσλ – απηό κεηαζέηεη ηελ επηινγή ηνπ ζεκείνπ ιήςεσο από ηελ εθθπζε 

ηνπ νκθαιίνπ ιώξνπ από ηνλ πιαθνύληα ζε άιια ζεκεία όπσο νη ειεύζεξεο έιηθεο 

ηνπ νκθαιίνπ ιώξνπ, ην ήπαξ ή ε θαξδηά. 

 Ζ εκθάληζε βξαδπθαξδίαο πξηλ ηελ επέβαζε ή θαη ζε ζπλδπαζκό κε πξόσξεο 

ζπζηνιέο ή θαη ελδνκήηξηα ππνιεηπόκελε αλάπηπμε. 

 

ii.ΚΗΝΓΤΝΟΗ-ΔΠΗΠΛΟΚΔ΢ 

 

Ζ βαζηθόηεξε θαη νπζηαζηηθόηεξε επηπινθή πνπ ζρεηίδεηαη κε ηε ιήςε ηνπ 

εκβξπτθνύ αίκαηνο αθνξά ην θίλδπλν ηεο εκβξπτθήο απώιεηαο. Με βάζε ηηο 

πεξηζζόηεξεο βηβιηνγξαθηθέο αλαθνξέο, ν θίλδπλνο απηόο δηαθέξεη αλάινγα κε ηελ 

έλδεημε γηα ηε ιήςε ηνπ εκβξπτθνύ αίκαηνο. Έηζη, όηαλ ε επέκβαζε γίλεηαη γηα 

πξνγελλεηηθή δηάγλσζε αηκνζθαηξηλνπαζεηώλ ν θίλδπλνο αλέξρεηαη ζην 1,3%, γηα 

έιεγρν θαξπνηύπνπ ζε έκβξπν κε αλαηνκηθέο αλσκαιίεο ζην 6,9% ελώ αλεβαίλεη εσο 

θαη ην 31% όηαλ επηρεηξείηαη είηε γηα δηαγλσζηηθνύο είηε γηα ζεξαπεπηηθνύο ζθνπνύο 

ζε έκβξπα κε ύδξσπα. 

Σέινο, αλαθέξακε πξνεγνπκέλσο όηη επί κεησκέλεο δηαθξηηηθήο επρέξεηαο ησλ 

ππεξήρσλ πξνηηκνύληαη άιιεο ζέζεηο ιήςεο ηνπ εκβξπηθνύ αίκαηνο. Χζηνζν, απηή ε 

πξαθηηθή ελέρεη απμεκέλν θίλδπλν πεξηγελλεηηθήο απώιεηαο πνπ αλέξρεηαη ζην 6,2% 

γηα ηελ επαηηθή θιέβα θαη ζην 5,4% γηα ηε θαξδηά ηνπ εκβξύνπ [143]. 
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ΠΟΛΗΣΗΚΔ΢ ΠΛΖΘΤ΢ΜΗΑΚΟΤ ΔΛΔΓΥΟΤ 

΢ΣΖΝ ΔΤΡΧΠΖ 

 
΢ην θνκκάηη απηό ηεο εξγαζίαο, ζα αλαθεξζνύκε ζηηο πνιηηηθέο πιεζπζκηαθνύ 

ειέγρνπ πνπ πξαγκαηνπνηνύληαη ζε επηκέξνπο ρώξεο ηεο Δπξώπεο, βαζηδόκελνη ζην 

πόξηζκα ηνπ 2010 ηεο Δπξσπαηθήο εηαηξείαο Παξαθνινύζεζεο ΢πγγελώλ 

Αλσκαιηώλ (European Surveillance of Congenital Anomalies- EUROCAT) [30]. 

΢ύκθσλα κε απηό, κηα ζεηξά από πνιηηηθέο έρνπλ αλαπηπρζεί ζηηο επξσπαηθέο ρώξεο 

αιιά θαη ζε επηκέξνπο πεξηνρέο εληόο ησλ ρσξώλ, νη νπνίεο έρνπλ ζε κεγάιν βαζκό 

δηακνξθσζεί κε βάζε ην δηαζέζηκν πξνππνινγηζκό, ηνπ ζρεηηθνύο κε ην ηεξκαηηζκό 

ηεο θύεζεο λόκνπο θαη θνηλσληθνύο παξάγνληεο. Σν πόξηζκα αλαιύεη ηηο πνιηηηθέο 

πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ ζηηο επηκέξνπο ρώξεο, δνκώληαο ηηο ζε 4 θαηεγνξίεο: 
o Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα ζύλδξνκν Down 

o Δλδείμεηο γηα εθηέιεζε κεζόδσλ πξνγελλεηηθνύ δηαγλσζηηθνύ ειέγρνπ (CVS ή 

ακληνπαξαθέληεζε) 

o Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα Γνκηθέο Αλσκαιίεο 

o Γηαθνπή ηεο θύεζεο γηα εκβξπηθή αλσκαιία 

 

ΒΔΛΓΗΟ 

 
Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα ζύλδξνκν Down 

 

 Ζ παξνύζα πνιηηηθή πεξηιακβάλεη ηελ εθηέιεζε ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο κεηαμύ 

11 θαη 13+6/7 εβδνκάδσλ θαη ηελ κέηξεζε ησλ βηνρεκηθώλ δεηθηώλ (free b-

hCG+PAPP-A) κεηαμύ 8 θαη 15 εβδνκάδσλ. Απηόο ν έιεγρνο πξνζθέξεηαη θαη 

θαιύπηεηαη από ηα αζθαιηζηηθά ηακεία γηα όιεο ηηο γπλαίθεο, αλεμάξηεηα ηεο ειηθίαο 

ηνπο. 

 

 Δλδείμεηο γηα εθηέιεζε κεζόδσλ πξνγελλεηηθνύ δηαγλσζηηθνύ ειέγρνπ 

 

Παξέρεηαη ζε όιεο ηηο γπλαίθεο κε ηα εμήο ραξαθηεξηζηηθά: 
o Ζιηθία κεγαιύηεξε ησλ 36 εηώλ  

o Με βάζε ην παξαπάλσ ζπλδπαζηηθό έιεγρν, θίλδπλνο κεγαιύηεξνο από 1 ζηα 250 

o Πξνεγεζείζα θύεζε κε ρξσκνζσκηθή ή θάπνηα ζνβαξή ζπγγελή αλσκαιία 

o Αηνκηθό ηζηνξηθό – ηεο κεηέξαο ή ηνπ ζπληξόθνπ- θάπνηαο ρξσκνζσκηθήο 

αλσκαιίαο (πρ κεηάζεζε) 

o Τπεξερνγξαθηθέο ελδείμεηο ρξσκνζσκηθήο αλσκαιίαο 

Σν θόζηνο θαιύπηεηαη από ηα αζθαιηζηηθά ηακεία. 

 

Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα Γνκηθέο Αλσκαιίεο  

 

Eθηειείηαη αναηομικόρ έλεγσορ ποςηίναρ θαηά ην δεύηεξν ηξίκελν θαη ελδείθλπηαη 

εξειδικεςμένορ αναηομικόρ έλεγσορ επί ζπγθεθξηκέλσλ ελδείμεσλ: 
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o Παξνπζία γλσζηώλ παξαγόλησλ θηλδύλνπ γηα αλαηνκηθέο αλσκαιίεο ζην έκβξπν 

(πξνεγνύκελν παηδη κε αλαηνκηθή αλσκαιία, ζαθραξώδεο δηαβήηεο ηεο κεηέξαο, 

ρξήζε αληηεπηιεπηηθώλ ή άιισλ ηνμηθώλ θαξκάθσλ) 

o Απεηθόληζε αλαηνκηθήο αλσκαιίαο ζηνλ αλαηνκηθό έιεγρν ξνπηίλαο 

Σν θόζηνο θαιύπηεηαη από ηα αζθαιηζηηθά ηακεία. 

 

Γηαθνπή ηεο θύεζεο γηα εκβξπτθή αλσκαιία 

 

΢ην Βέιγην, ε δηαθνπή ηεο θύεζεο γηα εκβξπηθή αλσκαιία επηηξέπεηαη κέρξη ηηο 12 

εβδνκάδεο θαηόπηλ αηηήκαηνο ηεο κεηέξαο. Μεηά ηηο 12 εβδνκάδεο, ε δηαθνπή είλαη 

δπλαηή κόλν γηα ιόγνπο πγείαο ηεο κεηέξαο θαη εκβξπηθήο παζνινγίαο πνπ δελ 

επηδέρεηαη ζεξαπείαο. Χζηόζν, ε απόθαζε ιακβάλεηαη θαηόπηλ γλσκνδόηεζεο 

ηνπιάρηζηνλ δύν ηαηξώλ. 

 

ΗΡΛΑΝΓΗΑ 

 
Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα ζύλδξνκν Down 

 

Γελ ππάξρεη πνιηηηθή πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ γηα ην ζύλδξνκν Down. Ζ κέηξεζε ηεο 

απρεληθήο δηαθάλεηαο δελ πξνζθέξεηαη ζπζηεκαηηθά θαη είλαη δηαζέζηκε κόλν αλ 

δεηεζεί εμαηνκηθεπκέλα. 

 

Δλδείμεηο γηα εθηέιεζε κεζόδσλ πξνγελλεηηθνύ δηαγλσζηηθνύ ειέγρνπ 

 

Ζ εθηέιεζε βηνςίαο  ρνξηαθώλ ιαρλώλ ή ακληνπαξαθέληεζεο δελ πξνζθέξεηαη 

ζπζηεκαηηθά θαη είλαη δηαζέζηκε κόλν αλ δεηεζεί εμαηνκηθεπκέλα. 

 

Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα Γνκηθέο Αλσκαιίεο  

 

Δθηειείηαη ππεξερνγξαθηθόο έιεγρνο γηα δνκηθέο αλσκαιίεο ζηηο 18 εβδνκάδεο 

θύεζεο. 

Γηαθνπή ηεο θύεζεο γηα εκβξπτθή αλσκαιία 

 

Ζ δηαθνπή ηεο θύεζεο γηα εκβξπηθή αλσκαιία δελ ζεσξείηαη λόκηκε θαη δελ 

εθηειείηαη. 

 

 

ΟΛΛΑΝΓΗΑ 

 

 
Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα ζύλδξνκν Down 

Νσξίο ζηελ εγθπκνζύλε παξέρεηαη ζηε γπλαίθα κηα ζπκβνπιεπηηθή ελεκέξσζε θαη 

ηεο δίλεηαη ε δπλαηόηεηα επηινγήο ησλ παξαθάησ κεζόδσλ: 
o εθηέιεζε ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο κεηαμύ 11 θαη 13+6/7 εβδνκάδσλ 

o κέηξεζε ησλ βηνρεκηθώλ δεηθηώλ (free b-hCG+PAPP-A) κεηαμύ 9 θαη 14 εβδνκάδσλ 
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Μπνξνύλ λα εθηειεζηνύλ θαη νη δύν κέζνδνη, ζπλζέηνληαο ην ζπλδπαζηηθό έιεγρν 

ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ. 

Σν θόζηνο θαιύπηεηαη από ηα αζθαιηζηηθά ηακεία κόλν αλ ε γπλαίθα είλαη 

κεγαιύηεξε ησλ 36 εηώλ ή παξνπζηάδεη απμεκέλν θίλδπλν γηα εκβξπηθή αλσκαιία. 

 

Δλδείμεηο γηα εθηέιεζε κεζόδσλ πξνγελλεηηθνύ δηαγλσζηηθνύ ειέγρνπ 

 

Παξέρεηαη ζε όιεο ηηο γπλαίθεο κε ηα εμήο ραξαθηεξηζηηθά: 
o Ζιηθία κεγαιύηεξε ησλ 36 εηώλ θαηά ηε 18

ε
 εβδνκάδα ηεο θύεζεο 

o Με βάζε ην παξαπάλσ ζπλδπαζηηθό έιεγρν, θίλδπλνο κεγαιύηεξνο από 1 ζηα 200 

o Πξνεγεζείζα θύεζε κε ρξσκνζσκηθή ή θάπνηα ζνβαξή ζπγγελή αλσκαιία 

o Αηνκηθό ηζηνξηθό – ηεο κεηέξαο ή ηνπ ζπληξόθνπ- θάπνηαο ρξσκνζσκηθήο 

αλσκαιίαο (πρ κεηάζεζε) 

o Τπεξερνγξαθηθέο ελδείμεηο ρξσκνζσκηθήο αλσκαιίαο 

o Ζ ζύιιεςε είλαη απνηέιεζκα κεζόδσλ εμσζσκαηηθήο γνληκνπνίεζεο 

(κηθξνγνληκνπνίεζε - ICSI) 

Σν θόζηνο θαιύπηεηαη από ηα αζθαιηζηηθά ηακεία. 

 

Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα Γνκηθέο Αλσκαιίεο  

 

Eθηειείηαη αναηομικόρ έλεγσορ ποςηίναρ πεξίπνπ ζηηο 20 εβδνκάδεο ηεο θύεζεο ν 

νπνίνο κπνξεί λα γίλεη από εξγαδόκελνπο ζην ρώξν ηεο πγείαο κε εθπαίδεπζε ζην 

ππεξερνγξάθεκα (καίεο, γεληθνύο ηαηξνύο).   

Δλδείθλπηαη εξειδικεςμένορ αναηομικόρ έλεγσορ επί ζπγθεθξηκέλσλ ελδείμεσλ: 
o Παξνπζία γλσζηώλ παξαγόλησλ θηλδύλνπ γηα αλαηνκηθέο αλσκαιίεο ζην έκβξπν 

(πξνεγνύκελν παηδη κε αλαηνκηθή αλσκαιία, ζαθραξώδεο δηαβήηεο ηεο κεηέξαο, 

ρξήζε αληηεπηιεπηηθώλ ή άιισλ ηνμηθώλ θαξκάθσλ) 

o Απεηθόληζε αλαηνκηθήο αλσκαιίαο ζηνλ αλαηνκηθό έιεγρν ξνπηίλαο 

o Μνλνρνξηαθή δίδπκε θύεζε 

o Έθζεζε ζε αθηηλνβνιία ή ρεκεηνζεξαπεπηηθά κέζα 

o Θεηηθά αληηζώκαηα έλαληη ηνπ ππνδνρέα ηεο TSH 

o Οιηγάκληα/ πδξάκλην 

o Παξνπζία ζπγγέλεηαο αίκαηνο κεηαμύ ησλ ζπληξόθσλ 

o Απνθιίζεηο απν ην θπζηνινγηθό ζηελ αλάπηπμε ηνπ εκβξύνπ 

o Λνίκσμε ηεο κεηέξαο κε πηζαλή επίδξαζε ζην έκβξπν 

Ο εμεηδηθεπκέλνο απηόο έιεγρνο εθηειείηαη κόλν ζε εηδηθά θέληξα πξνγελλεηηθνύ 

ειέγνπ απν εμεηδηθεπκέλνπο καηεπηήξεο-γπλαηθνιόγνπο. 

Σν θόζηνο θαιύπηεηαη από ηα αζθαιηζηηθά ηακεία. 

 

 

Γηαθνπή ηεο θύεζεο γηα εκβξπτθή αλσκαιία 

 

΢ηελ Οιιαλδία, ε δηαθνπή ηεο θύεζεο γηα εκβξπτθή αλσκαιία επηηξέπεηαη κέρξη ηηο 

24 εβδνκάδεο πνπ ζεσξείηαη ην όξην βησζηκόηεηαο ηνπ εκβξύνπ. Μεηά ηηο 24 

εβδνκάδεο, ε δηαθνπή είλαη δπλαηή κόλν ζε ζπγθεθξηκέλεο πεξηπηώζεηο: 



112 

 

o Όηαλ ην έκβξπν πάζρεη από κηα θαηάζηαζε αζύκβαηε κε ηε δσή θαη ε κεηέξα 

παξνπζηάδεη έληνλεο αληηξξήζεηο ζηε ζπλέρηζε ηεο θύεζεο. Απηό ην ελδερόκελν δελ 

δηώθεηαη λνκηθά θαη δελ ζεσξείηαη απαξαίηεηε ε ελεκέξσζε ησλ αξρώλ. 

o Όηαλ ην έκβξπν πάζρεη από κηα θαηάζηαζε ζπκβαηε κε ηε δσή αιιά πνπ ζα 

απαηηήζεη καθξόρξνλε ζεξαπεπηηθή δηαρείξηζε θαη θξνληίδα κε ακθίβνιε όκσο 

πξόγλσζε. Θεσξείηαη απαξαίηεηε ε ελεκέξσζε ησλ αξρώλ πνπ ζα θξίλνπλ αλ ην 

ελδερόκελν απηό ζα δησρζεί λνκηθά ή όρη. 

 

Η΢ΠΑΝΗΑ 
 

Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα ζύλδξνκν Down 

 

Ζ παξνύζα πνιηηηθή πεξηιακβάλεη ηελ εθηέιεζε ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο κεηαμύ 11 

θαη 13+6/7 εβδνκάδσλ θαη ηελ κέηξεζε ησλ βηνρεκηθώλ δεηθηώλ (free b-hCG+PAPP-

A) κεηαμύ 8 θαη 13 εβδνκάδσλ.  

΢ηηο γπλαίθεο πνπ δελ πξνζήιζαλ γηα έιεγρν θαηά ην πξώην ηξίκελν, πξνζθέξεηαη ν 

ηεηξαπιόο έιεγρνο θαηά ην δεύηεξν ηξίκελν. 

Ο πιεζπζκηαθόο έιεγρνο πξνζθέξεηαη θαη θαιύπηεηαη από ηα αζθαιηζηηθά ηακεία γηα 

όιεο ηηο γπλαίθεο, αλεμάξηεηα ηεο ειηθίαο ηνπο. 

 

Δλδείμεηο γηα εθηέιεζε κεζόδσλ πξνγελλεηηθνύ δηαγλσζηηθνύ ειέγρνπ 

 
o Με βάζε ην παξαπάλσ ζπλδπαζηηθό ή ηεηξαπιό έιεγρν, θίλδπλνο κεγαιύηεξνο από 1 

ζηα 250 

o Πξνεγεζείζα θύεζε κε ρξσκνζσκηθή ή θάπνηα ζνβαξή ζπγγελή αλσκαιία 

o Αηνκηθό ηζηνξηθό – ηεο κεηέξαο ή ηνπ ζπληξόθνπ- θάπνηαο ρξσκνζσκηθήο 

αλσκαιίαο (πρ κεηάζεζε) 

o Τπεξερνγξαθηθέο ελδείμεηο ρξσκνζσκηθήο αλσκαιίαο 

 

Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα Γνκηθέο Αλσκαιίεο  

 

Έιεγρνο δνκηθώλ αλσκαιηώλ πξαγκαηνπνηείηαη ηόζν ζην ππεξερνγξάθεκα ηνπ 

πξώηνπ ηξηκήλνπ, όζν θαη ζε απηά ηνπ δεπηέξνπ θαη ηξίηνπ ηξηκήλνπ πνπ 

θαιύπηνληαη από ηα αζθαιηζηηθά ηακεία. 

Γηαθνπή ηεο θύεζεο γηα εκβξπτθή αλσκαιία 

 

΢ηελ Ηζπαλία, ε δηαθνπή ηεο θύεζεο γηα εκβξπηθή αλσκαιία επηηξέπεηαη κέρξη ηηο 22 

εβδνκάδεο. Πξόζθαηε, σζηόζν, ςήθηζε λόκνπ επέηξεςε ηε δηαθνπή γηα κείδνλα 

αλσκαιία πνπ δηεγλώζηε αθόκα θαη κεηά ηηο 22 εβδνκάδεο θύεζεο. 

 

ΜΑΛΣΑ 
 

Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα ζύλδξνκν Down 

 

Γελ ππάξρεη πνιηηηθή πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ γηα ην ζύλδξνκν Down. Ζ κέηξεζε ηεο 

απρεληθήο δηαθάλεηαο δελ πξνζθέξεηαη ζπζηεκαηηθά. 
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Δλδείμεηο γηα εθηέιεζε κεζόδσλ πξνγελλεηηθνύ δηαγλσζηηθνύ ειέγρνπ 

 

Ζ εθηέιεζε βηνςία ρνξηαθώλ ιαρλώλ ή ακληνπαξαθέληεζεο δελ πξνζθέξεηαη 

ζπζηεκαηηθά. 

 

Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα Γνκηθέο Αλσκαιίεο  

 

Δθηειείηαη ππεξερνγξαθηθόο έιεγρνο γηα δνκηθέο αλσκαιίεο ζηηο 18-20 εβδνκάδεο 

θύεζεο. 

 

Γηαθνπή ηεο θύεζεο γηα εκβξπτθή αλσκαιία 

 

Ζ δηαθνπή ηεο θύεζεο γηα εκβξπηθή αλσκαιία δελ ζεσξείηαη λόκηκε θαη δελ 

εθηειείηαη. 

 

 

ΖΝΧΜΔΝΟ ΒΑ΢ΗΛΔΗΟ 

 
Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα ζύλδξνκν Down 

 

Ζ ζέζε ηεο αξκόδηαο αξρήο γηα ην πιεζπζκηαθό έιεγρν ζην Ζλσκέλν Βαζίιεην (UK 

National Screening Policy) δηαθέξεη από ρώξα ζε ρώξα θαη έηζη δηακνξθώλεηαη σο 

εμήο: 

Αγγιία: ζην λόηην ήκηζπ ηεο ρώξαο εθηειείηαη ν ζπλδπαζηηθόο έιεγρνο ηνπ πξώηνπ 

ηξηκήλνπ ελώ ζην βόξεην ήκηζπ ν ηεηξαπιόο βηνρεκηθόο έιεγρνο ηνπ δεπηέξνπ 

ηξηκήλνπ. 

Οπαιία: Πξνζθέξεηαη ν ηεηξαπιόο βηνρεκηθόο έιεγρνο ηνπ δεπηέξνπ ηξηκήλνπ. 

΢θσηία: Πξνζθέξεηαη ν ζπλδπαζηηθόο έιεγρνο ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ. 

Βόξεηα Ηξιαλδία: Γελ ππάξρεη πνιηηηθή πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ γηα ην ζύλδξνκν 

Down. 

Δλδείμεηο γηα εθηέιεζε κεζόδσλ πξνγελλεηηθνύ δηαγλσζηηθνύ ειέγρνπ (αθνξά 

ηελ Αγγιία, ηελ Οπαιία θαη ηε ΢θσηία) 

 

Παξέρεηαη ζε όιεο ηηο γπλαίθεο κε ηα εμήο ραξαθηεξηζηηθά: 
o Ζιηθία κεγαιύηεξε ησλ 35 εηώλ  

o Με βάζε ην παξαπάλσ ζπλδπαζηηθό έιεγρν, θίλδπλνο κεγαιύηεξνο από 1 ζηα 150 

o Πξνεγεζείζα θύεζε κε ρξσκνζσκηθή ή θάπνηα ζνβαξή ζπγγελή αλσκαιία 

o Αηνκηθό ηζηνξηθό – ηεο κεηέξαο ή ηνπ ζπληξόθνπ- θάπνηαο ρξσκνζσκηθήο 

αλσκαιίαο (πρ κεηάζεζε) 

o Τπεξερνγξαθηθέο ελδείμεηο ρξσκνζσκηθήο αλσκαιίαο 

Σν θόζηνο θαιύπηεηαη από ηα αζθαιηζηηθά ηακεία. 

 

Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα Γνκηθέο Αλσκαιίεο  

 

Δθηειείηαη ππεξερνγξαθηθόο έιεγρνο γηα δνκηθέο αλσκαιίεο ζηηο 18-20 εβδνκάδεο 

θύεζεο. 
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Γηαθνπή ηεο θύεζεο γηα εκβξπτθή αλσκαιία 

 

΢ηελ Αγγιία, ηελ Οπαιία θαη ηε ΢θσηία ν λόκνο επηηξέπεη «ηε δηαθνπή κέρξη ηηο 24 

εβδνκάδεο θαη κε δεδνκέλν όηη ε ζπλέρηζε ηεο θύεζεο ζα πεξηειάκβαλε θίλδπλν 

κεγαιύηεξν από απηόλ ηεο δηαθνπήο ή βιάβε ζηε ζσκαηηθή ή ςπρηθή πγεία ηεο 

εγθύνπ». Χζηόζν, δελ ππάξρεη όξην αλ «ε ζπλέρηζε ηεο εγθπκνζύλεο ζα 

πεξηειάκβαλε θίλδπλν γηα ηε δσή ηεο εγθύνπ κεγαιύηεξν από απηόλ ηεο δηαθνπήο». 

 ΢ηε Βόξεηα Ηξιαλδία ε δηαθνπή ηεο θύεζεο γηα εκβξπηθή αλσκαιία δελ ζεσξείηαη 

λόκηκε. 

 

΢ΟΤΖΓΗΑ 

 
Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα ζύλδξνκν Down 

 

Γελ ππάξρεη πνιηηηθή πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ γηα ην ζύλδξνκν Down. Ζ κέηξεζε ηεο 

απρεληθήο δηαθάλεηαο δελ πξνζθέξεηαη ζπζηεκαηηθά παξά κόλν ζε κεκνλσκέλα 

ηκήκαηα ηεο ρώξαο. 

 

Δλδείμεηο γηα εθηέιεζε κεζόδσλ πξνγελλεηηθνύ δηαγλσζηηθνύ ειέγρνπ 

 
o Ζιηθία κεγαιύηεξε ησλ 35 εηώλ  

o Με βάζε ην θίλδπλν πνπ πξνθύπηεη από ην πιεζπζκηαθό έιεγρν ζηα κεκνλσκέλα 

ηκήκαηα ηεο ρώξαο πνπ εθηειείηαη 

o Πξνεγεζείζα θύεζε κε ρξσκνζσκηθή ή θάπνηα ζνβαξή ζπγγελή αλσκαιία 

o Αηνκηθό ηζηνξηθό – ηεο κεηέξαο ή ηνπ ζπληξόθνπ- θάπνηαο ρξσκνζσκηθήο 

αλσκαιίαο (πρ κεηάζεζε) 

Σν θόζηνο θαιύπηεηαη από ηα αζθαιηζηηθά ηακεία. 

 

Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα Γνκηθέο Αλσκαιίεο  

 

Δθηειείηαη έλαο ππεξερνγξαθηθόο έιεγρνο ξνπηίλαο ζηηο 15-18 εβδνκάδεο πνπ 

πεξηιακβάλεη ηόζν κνξθνινγηθό όζν θαη θαξδηνινγηθό έιεγρν ηνπ εκβξύνπ. 

 

Γηαθνπή ηεο θύεζεο γηα εκβξπτθή αλσκαιία 

 

΢ηε πεξίπησζε δηάγλσζεο ζπλδξόκνπ Down ή γεληθόηεξα «ζνβαξήο λόζνπ πνπ 

αλαγλσξίδεηαη σο αλίαηε ηε ζηηγκή ηεο δηάγλσζεο», ε δηαθνπή επηηξέπεηαη πξηλ ην 

ηέινο ησλ 18 εβδνκάδσλ θύεζεο. Γηα θπήζεηο άλσ ησλ 18 εβδνκάδσλ, ε απόθαζε 

γηα δηαθνπή αμηνινγείηαη από αξκόδηεο επηηξνπέο αιιά πνιύ ιίγεο δηαθνπέο 

επηηξέπνληαη κεηά ηηο 22 εβδνκάδεο θύεζεο. 
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ΓΑΝΗΑ 

 
Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα ζύλδξνκν Down 

 

Ζ παξνύζα πνιηηηθή πεξηιακβάλεη ηελ εθηέιεζε ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο κεηαμύ 

11+3/7 θαη 13+6/7 εβδνκάδσλ θαη ηελ κέηξεζε ησλ βηνρεκηθώλ δεηθηώλ (free b-

hCG+PAPP-A) κεηαμύ 8 θαη 13 εβδνκάδσλ.  

 

Δλδείμεηο γηα εθηέιεζε κεζόδσλ πξνγελλεηηθνύ δηαγλσζηηθνύ ειέγρνπ 

 
o Ζιηθία κεγαιύηεξε ησλ 35 εηώλ  

o Με βάζε ην παξαπάλσ ζπλδπαζηηθό έιεγρν, θίλδπλνο κεγαιύηεξνο από 1 ζηα 300 

o Πξνεγεζείζα θύεζε κε ρξσκνζσκηθή ή κνλνγνληδηαθή αλσκαιία 

o Αηνκηθό ηζηνξηθό – ηεο κεηέξαο ή ηνπ ζπληξόθνπ- θάπνηαο ρξσκνζσκηθήο 

αλσκαιίαο (πρ κεηάζεζε) 

o Τπεξερνγξαθηθέο ελδείμεηο ρξσκνζσκηθήο αλσκαιίαο 

o Παξνπζία ζπγγεληθνύ πξνζώπνπ α’ ή β’ βαζκνύ κε κνλνγνληδηαθό λόζεκα 

Σν θόζηνο θαιύπηεηαη από ηα αζθαιηζηηθά ηακεία. 

 

Πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα Γνκηθέο Αλσκαιίεο  

 

΢ε όιεο ηηο εγθύνπο πξνζθέξεηαη ππεξερνγξαθηθόο έιεγρνο γηα δνκηθέο αλσκαιίεο 

ζηηο 19-20 εβδνκάδεο θύεζεο. 

 

Γηαθνπή ηεο θύεζεο γηα εκβξπτθή αλσκαιία 

 

Ζ εζληθή πνιηηηθή ,βάζεη λόκνπ, είλαη πσο θάζε γπλαίθα κπνξεί λα δεηήζεη δηαθνπή 

ηεο θύεζεο κέρξη ηηο 12 εβδνκάδεο ηεο θύεζεο. Μεηά ηηο 12 εβδνκάδεο, ε δηαθνπή 

ηεο θύεζεο γηα εκβξπτθή αλσκαιία ζα εθηειεζηεί κόλν θαηόπηλ γλσκνδόηεζεο ηεο 

αξκόδηαο επηηξνπήο. Σν αλώηεξν επηηξεπόκελν όξην είλαη νη 22 εβδνκάδεο θύεζεο κε 

εμαίξεζε ζλεζηγελείο αλσκαιίεο. 
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΢ΤΜΠΔΡΑ΢ΜΑΣΑ 
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Ζ κειέηε ηεο ζύγρξνλεο βηβιηνγξαθίαο γύξσ από ηνλ πξνγελλεηηθό έιεγρν, πνπ 

απνηέιεζε ηε βάζε ηεο παξνύζαο δηπισκαηηθήο εξγαζίαο, επηηξέπεη, παξά ηελ 

έθηαζε ηεο, λα ππνγξακκίζνπκε νξηζκέλα ζπκπεξάζκαηα-θιεηδηά πνπ ζα δώζνπλ κηα 

αληηπξνζσπεπηηθή,ζαθή εηθόλα ηνπ πεδίνπ ηεο Δκβξπνκεηξηθήο Ηαηξηθήο: 

 Ο ζύγρξνλνο πξνγελλεηηθόο έιεγρνο απνηειεί ηελ εμειηθηηθή ζπλέρεηα κεζόδσλ θαη 

πξαθηηθώλ πνπ ίζρπζαλ επί ρξόληα. Σε δεθαεηία ηνπ 1980, βαζηθό θαη κνλαδηθό εξγαιείν 

πξνγελλεηηθνύ πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ (screening) απνηεινύζε ε ειηθία ηεο κεηέξαο κε 

πνζνζηό αλίρλεπζεο ηνπ ζπλδξόκνπ Down πεξίπνπ ζην 30%. Αθνινύζσο, αλαπηύρζεθαλ 

θαη αμηνπνηήζεθαλ βηνρεκηθνί δείθηεο (AFP, b-hCG) πνπ αύμεζαλ ην πνζνζηό 

αλίρλεπζεο ζην 60%. Σν βαζηθόηεξν, όκσο, εξγαιείν ζην πξνγελλεηηθό έιεγρν ηόζν ησλ 

ρξσκνζσκηθώλ όζν θαη κε αλσκαιηώλ, ε κέηξεζε ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο, 

αλαπηύρζεθε ηε δεθαεηία ηνπ 1990 θαη ζε ζπλδπαζκό κε ραξαθηεξηζηηθά ηεο κεηέξαο 

θαη δύν νξκνληθνύο δείθηεο (free b-hCG θαη PAPP-A) ζπλέζεζαλ ην ζπλδπαζηηθό έιεγρν 

ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ κε επαηζζεζία γηα ην ζύλδξνκν Down ζην 85-90%, έιεγρνο πάλσ 

ζηνλ νπνίν βαζίδεηαη ν πξνγελλεηηθόο έιεγρνο ζε κεγάιν κέξνο ηεο ζύγρξνλεο Δπξώπεο 

θαη ζε πνιιά θέληξα ηεο Ακεξηθήο. 

 Ο πξνγελλεηηθόο έιεγρνο ξνπηίλαο, ζηηο κέξεο καο, βαζίδεηαη ζε 3 ππεξερνγξαθήκαηα:  

a) ην ππεξερνγξάθεκα ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ (ή αιιηώο ππεξερνγξάθεκα απρεληθήο 

δηαθάλεηαο) πνπ εθηειείηαη ζηηο 11-13 +6/7 εβδνκάδεο θύεζεο, όπνπ εθηηκάηαη ε 

αλαηνκία ηνπ εκβξύνπ θαη ν θίλδπλνο γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο 

b) ν ππεξερνγξαθηθόο έιεγρνο ηνπ δεπηέξνπ ηξηκήλνπ (ή αιιηώο Β’ επηπέδνπ ή αιιηώο 

anomaly scan) πνπ εθηειείηαη πεξίπνπ ζηηο 20-23 εβδνκάδεο ηεο θύεζεο θαη 

αμηνινγεί ηελ αλαηνκία ηνπ εκβξύνπ θαη κηα ζεηξά από κεηδνλεο θαη ειάζζνλεο 

δείθηεο ρξσκνζσκηθώλ αλσκαιηώλ 

c) ην ππεξερνγξάθεκα αλάπηπμεο(ή αιιηώο Doppler θύεζεο ή αιιηώο growth scan) πνπ 

εθηειείηαη θπξίσο κεηά ηε 32
ε
 εβδνκάδα θύεζεο θαη αμηνινγεί ηελ αλάπηπμε, αδξά 

ηελ αλαηνκία θαη ηε γεληθόηεξε θαηάζηαζε ηνπ εκβξύνπ. 

 ΢ην ππεξερνγξάθεκα ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο, κηα ζεηξά από δείθηεο πνπ έρνπλ 

ζπζρεηηζηεί κε ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο όπσο ε ειηθία ηεο κεηέξαο, ε ειηθία θύεζεο, 

ην πάρνο ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο, ε παξνπζία ηνπ ξηληθνύ νζηνύ, ε αλεπάξθεηα ηεο 

ηξηγιώρηλαο θαη ε θαξδηαθή ζπρλόηεηα ζπλαμηνινγνύληαη γηα λα δώζνπλ έλα ηειηθό 

εθηηκώκελν θίλδπλν γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο. Με βάζε ην θίλδπλν απηό, 

ζπζηήλεηαη ν πεξαηηέξσ δηαγλσζηηθόο έιεγρνο κε ιήςε ηξνθνβιάζηεο ή 

ακληνπαξαθέληεζεο πνπ ζα επηβεβαηώζεη ή αλαηξέζεη απηόλ ηνλ θίλδπλν. 

 Οη βηνρεκηθνί δείθηεο πνπ ζπλαμηνινγνύληαη θαηά ην πξώην ηξίκελν γηα ηνλ ππνινγηζκό 

ηνπ θηλδύλνπ είλαη νη free b-hCG θαη ε PAPP-A κε ηηο ηηκέο λα δηαθέξνπλ αλάινγα κε 

ηελ αλεππινεηδία. 

 Ζ απμεκέλε απρεληθή δηαθάλεηα έρεη ζπζρεηηζηεί, εθηόο από ρξσκνζσκηθέο, θαη κε 

αλαηνκηθέο αλσκαιίεο θαζώο επίζεο θαη κε γεληθόηεξε θαθή πξόγλσζε ηεο θύεζεο. 

 Ζ αμηνπνίεζε ηνπ ππεξερνγξαθήκαηνο πξώηνπ ηξηκήλνπ έγθεηηαη, επίζεο, ζηνλ 

αμηόπηζην ππνινγηζκό ηεο ειηθίαο θύεζεο πνπ παξέρεη, κεηξεζε πνπ επεξεάδεη ηόζν ηηο 

ηηκέο ησλ βηνρεκηθώλ δεηθηώλ όζν θαη ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο θαη έηζη ηνλ ηειηθό 

εθηηκώκελν θίλδπλν. 

 Σν ππεξερνγξάθεκα Β’ επηπέδνπ κειεηάεη αλαιπηηθόηεξα ηελ αλαηνκία ηνπ εκβξύνπ θαη 

είλαη ζε ζέζε, επί αλάδεημεο δεηθηώλ γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο, λα ηξνπνπνηήζεη ηνλ 

θίλδπλν γηα αλεππινεηδίεο. 
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 Κάζε αλεππινεηδία, θαηά ηελ εμέηαζε ηνπ δεπηέξνπ ηξηκήλνπ, ζα παξνπζηάζεη έλα 

ραξαθηεξηζηηθό θαηλόηππν ππεξερνγξαθηθά κε πνιιέο αλαηνκηθέο αλσκαιίεο πνπ 

δύζθνια ζα δηαιάζνπλ ηνπ ειέγρνπ. Δμαίξεζε απνηειεί ην ζύλδξνκν Down πνπ κόλν 

ζην 25-30% ησλ πεξηπηώζεσλ ζα ζπλνδεύεηαη από θάπνηα κείδνλα αλσκαιία πνπ ζα 

αλαδεηρζεί ππεξερνγξαθηθά. 

 Ζ αλίρλεπζε κείδνλσλ αλσκαιηώλ (θπζηηθό ύγξσκα, νινπξνζεγθεθαιία) απμάλεη ην 

θίλδπλν γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο, απνηειώληαο ,έηζη, ηθαλή ζπλζήθε γηα ζύζηαζε 

πεξαηηέξσ ειέγρνπ (έιεγρνο εκβξπηθνύ θαξπόηππνπ). 

 Ζ αλίρλεπζε κεκνλσκέλσλ ειάζζνλσλ δεηθηώλ («soft signs»)(θνληό βξαρηόλην, 

ππεξερνγελέο έληεξν), θαηά θαλόλα, δελ απμάλεη ην θίλδπλν γηα ρξσκνζσκηθέο 

αλσκαιίεο. Ζ ζπλύπαξμε, σζηόζν, δύν ή θαη πεξηζζνηέξσλ από απηνπο απμάλεη 

δξακαηηθά απηόλ ηνλ θίλδπλν θαζηζηώληαο ηε θύεζε πςεινύ θηλδύλνπ. 

 Σν ειεύζεξν εκβξπτθό DNA ζηνλ νξξό ηεο κεηέξαο απνηειεί ην πιένλ ζύγρξνλν 

εξγαιείν πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο κε εμαηξεηηθά πνζνζηά 

αλίρλεπζεο γηα ην ζύλδξνκν Down (≥99%) αιιά είλαη ππό ακθηζβήηεζε ε αμηνπνίεζε 

ηνπ σο κεζόδνπ screening ιόγσ ηνπ όηη έρεη κειεηεζεί κόλν ζε πιεζπζκνύο πςεινύ 

θηλδύλνπ. Δπίζεο, δελ πξόθεηηαη γηα δηαγλσζηηθή κέζνδν κε ζπλέπεηα έλα παζνινγηθό 

απνηέιεζκα λα πξέπεη λα αθνινπζεζεί από επεκβαηηθό δηαγλσζηηθό έιεγρν. 

 Ζ βηνςία ρνξηαθώλ ιαρλώλ θαη ε ακληνπαξαθέληεζε απνηεινύλ κεζόδνπο πξνγελλεηηθνύ 

δηαγλσζηηθνύ ειέγρνπ θαη αμηνπνηνύληαη θαηά θύξην ιόγν όηαλ ν θίλδπλνο γηα 

ρξσκνζσκηθή αλσκαιία ή γηα θάπνην γελεηηθό ζύλδξνκν παξνπζηάδεηαη απμεκέλνο, κε 

βάζε ηα απνηειέζκαηα ηνπ πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ πνπ έρεη πξνεγεζεί. ΢πλνδεύνληαη 

από έλα ρακειό αιιά ππαξθηό πνζνζηό απνβνιήο/ελδνκήηξηνπ ζαλάηνπ(0,5-1%) θαη 

αθόκα ζπαληόηεξα από άιιεο επηπινθέο όπσο ε ρνξηνακληνλίηηδα θαη ε Rhesus 

ηζναλνζνπνίεζε. Ζ βηνςία ρνξηαθώλ ιαρλώλ κπνξεί λα εθηειεζηεί κεηά ηηο 11 

εβδνκάδεο θύεζεο θαη ε ακληνπαξαθέληεζε κεηά ηηο 15. 

 Ζ ζεζκνζέηεζε θαη ε κνξθή ηνπ πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ γηα ρξσκνζσκηθέο θαη 

αλαηνκηθέο αλσκαιίεο δηαθέξεη από ρώξα ζε ρώξα εληόο ηεο Δπξώπεο, όληαο 

ελαξκνληζκέλε κε ηνπο θαηά πεξίπησζε νηθνλνκηθνύο θαη πνιηηηθνθνηλσληθνύο 

παξάγνληεο πνπ δηέπνπλ ηηο επηκέξνπο ρώξεο. 
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ΠΔΡΗΛΖΦΖ 

 
ΔΗ΢ΑΓΧΓΖ: Ο ζύγρξνλνο πξνγελλεηηθόο έιεγρνο έρεη επηηξέςεη ηελ αμηόπηζηε θαη 

πξώηκε αλίρλεπζε ρξσκνζσκηθώλ θαη αλαηνκηθώλ αλσκαιηώλ ησλ εκβξύσλ θαζώο 

θαη ηελ πξόβιεςε ζεηξάο καηεπηηθώλ επηπινθώλ όπσο ν πξόσξνο ηνθεηόο θαη ε 

πξνεθιακςία. Ζ εκπέδσζε ηεο επηζηεκνληθήο γλώζεο θαη ε εμέιημε ηεο ηερλνινγίαο 

ησλ ππεξήρσλ έρνπλ επηηξέςεη πιένλ ηε δηαγλσζε πεξηπηώζεσλ πνπ θάπνηα ρξόληα 

πξηλ δηέιαζαλ ηνπ ειέγρνπ. Ο πξνγελεηηθόο πιεζπζκηαθόο έιεγρνο γηα 

ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο (screening) μεθίλεζε ηε δεθαεηία ηνπ 1980 βαζηδόκελνο 

ζηελ κεηξηθή ειηθία γηα λα εκπινπηηζηεί ηηο δεθαεηίεο πνπ αθνινύζεζαλ από ζεηξά 

δεηθηώλ ζπλζέηνληαο ην ζπλδπαζηηθό έιεγρν ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ (combined 

screening) πνπ ζηηο κέξεο καο παξνπζηάδεη πνζνζηό αλίρλεπζεο πεξίπνπ ζην 95%. Ζ 

ηερλνινγηθή εμέιημε ησλ ππεξήρσλ επλόεζε, επίζεο, ηε θαιύηεξε εθηίκεζε ηεο 

αλαηνκίαο ηνπ εκβξύνπ ήδε από ην πξώην ηξίκελν αιιά θπξίσο επέηξεςε ηελ 

εηζαγσγή ζην ηππηθό πξνγελλεηηθό έιεγρν ηνπ ππεξερνγξαθήκαηνο αλσκαιηώλ 

δεπηέξνπ ηξηκήλνπ (Β’ επηπέδνπ ή anomaly scan). 

Σα ηειεπηαία ρξόληα ηδηαίηεξε έκθαζε δίλεηαη ζηελ αλάπηπμε αμηόπηζησλ κε 

επεκβαηηθώλ κεζόδσλ πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ κε ζθνπό ηελ απνθπγή ησλ 

επεκβαηηθώλ κεζόδσλ θαη ησλ επηπινθώλ πνπ ηηο ζπλνδεύνπλ. Κπξηόηεξνο 

εθπξόζσπνο απηώλ απνηειεί ην ειεύζεξν εκβξπτθό DNA ηνπ νπνίνπ ε κειέηε θαη νη 

δπλαηόηεηεο έρνπλ γίλεη αληηθείκελν έληνλνπ επηζηεκνληθνύ ελδηαθέξνληνο αιιά θαη 

αληηθξνύζεσλ. 

 

΢ΚΟΠΟ΢: ΢θνπόο ηεο παξνύζαο εξγαζίαο είλαη λα κειεηεζεί αλαιπηηθά ην πεδίν 

εθείλν ηνπ ζύγρξνλνπ πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ πνπ εζηηάδεη ζηελ αλίρλεπζε 

ρξσκνζσκηθώλ θαη αλαηνκηθώλ αλσκαιηώλ ζην έκβξπν ζε κνλήξεηο θπήζεηο. Ζ 

κειέηε εθηείλεηαη ηόζν ζηηο επεκβαηηθέο όζν θαη κε κεζόδνπο. Απνζθνπεί ζηελ 

πεξηγξαθή ησλ παξαγόλησλ θηλδύλνπ γηα ρξσκνζσκηθέο αλσκαιίεο, ηνπ 

πεξηερνκέλνπ ηνπ ππεξερνγξαθηθνύ ειέγρνπ ηνπ πξώηνπ θαη δεπηέξνπ ηξηκήλνπ, ηεο 

ρξήζεο ησλ βηνρεκηθώλ δεηθηώλ, ηεο ινγηθήο πίζσ από ηε δηακόξθσζε κνληέισλ 

πιεζπζκηαθνύ ειέγρνπ θαη ηνπ πεξηερνκέλνπ ηνπο αλά ρώξα, ηεο ρξήζεο ηνπ 

ειεύζεξνπ εκβξπτθνύ DNA θαη ,ηέινο, ηνπ ξόινπ ησλ επεκβαηηθώλ δηαγλσζηηθώλ 

κεζόδσλ. 

 

ΑΠΟΣΔΛΔ΢ΜΑΣΑ: Ο πξνγελλεηηθόο έιεγρνο ηεο ζύγρξνλεο επνρήο βαζίδεηαη ζε 

κε επεκβαηηθέο κεζόδνπο screening. Ο ζπλδπαζηηθόο έιεγρνο ηνπ πξώηνπ ηξηκήλνπ, 

πνπ δηακνξθώλεηαη από ραξαθηεξηζηηθά ηεο κεηέξαο, από ηε κέηξεζε ηνπ πάρνπο 

ηεο απρεληθήο δηαθάλεηαο θαη από ηε κέηξεζε ησλ νξκνλώλ PAPP-A θαη free b-hCG, 

έρεη επηηξέςεη ηε πξώηκε αλίρλεπζε ηνπ ζπλδξόκνπ Down θαη άιισλ αλεππινεηδηώλ 

ζε πνζνζηό 85-90% γηα 5% ςεπδώο ζεηηθώλ απνηειεζκάησλ. Ζ εηζαγσγή ζε απηόλ 

ηνλ έιεγρν επηκέξνπο ππεξερνγξαθηθώλ δεηθηώλ, όπσο ε απνπζία ή παξνπζία 

ξηληθνύ νζηνύ, ε ξνή ζηε ηξηγιώρηλα βαιβίδα θαη ν δείθηεο αληίζηαζεο ηεο ξνήο ηνπ 

αίκαηνο ζην θιεβώδε πόξν, αλεβάδεη ην πνζνζηό αλίρλεπζεο ηεο ζπλδπαζηηθήο 
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κεζόδνπ ζην 93-96% γηα 5% ςεπδώο ζεηηθώλ απνηειεζκάησλ. Δπί αλίρλεπζεο, 

σζηόζν, θύεζεο απμεκέλνπ θηλδύλνπ είλαη απαξαίηεηε ε επηβεβαίσζε ηνπ θηλδύλνπ 

απηνύ κέζσ ηεο ρξήζεο κεζόδσλ επεκβαηηθνύ πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ, όπσο ε 

βηνςία ησλ ρνξηαθώλ ιαρλώλ (CVS) ή ε ακληνπαξαθέληεζε. Σν απνηέιεζκα ηεο 

άκεζεο αλάιπζεο ηνπ γελεηηθνύ πιηθνύ πνπ ζα πξνθύςεη είλαη δηαγλσζηηθά 

αμηόπηζην. Χζηόζν, θαη νη δύν κέζνδνη ζπλνδεύνληαη από έλα παξόκνην πξνθίι 

ζπάλησλ αιιά ππαξθηώλ επηπινθώλ. 

Σα ππεξερνγξαθήκαηα πνπ εθηεινύληαη ηόζν ζην πξώην όζν θαη ζην δεύηεξν 

ηξίκελν ζηνρεύνπλ ,επίζεο, ζηελ αλαηνκία ηνπ εκβξύνπ πεηπραίλνληαο πξσηκόηεξα 

ηε  δηάγλσζε κείδνλσλ ή ειάζζνλσλ αλσκαιηώλ πνπ ζα επεξεάζνπλ ζε άιινηε άιιν 

βαζκό ηελ αλάγθε γηα θαξπόηππν, ηε πνξεία ηεο θύεζεο, ηε πνξεία ηεο δσήο κεηά ηε 

γέλλεζε αιιά θαη ηελ ελδερόκελε απόθαζε ησλ γνλέσλ γηα δηαθνπή ή ζπλέρηζε ηεο 

εγθπκνζύλεο. 

Σα ηειεπηαία ρξόληα έρεη εηζαρζεί θαη κειεηάηαη κία λέα κέζνδνο κε επεκβαηηθνύ 

πξνγελλεηηθνύ ειέγρνπ βαζηδόκελε ζηε αλάιπζε ηνπ ειεύζεξνπ εκβξπτθνύ DNA κε 

εμαηξεηηθά πνζνζηά επαηζζεζίαο γηα νξηζκέλεο αλεππινεηδίεο (πνζνζηό αλίρλεπζεο 

ηνπ ζπλδξόκνπ Down >99%) αιιά κόλν ζε γπλαίθεο πςεινύ θηλδύλνπ γηα απηέο. 

΢πλεπώο, ε ρξήζε ηεο παξνπζηάδεη αθόκα επηθπιάμεηο θπξίσο ζηελ Δπξώπε. 

Σέινο, κε βάζε ηα πνξίζκαηα ηεο Δπξσπαηθήο Δηαηξείαο Παξαθνινύζεζεο ΢πγγελώλ 

Αλσκαιηώλ (EUROCAT - 2010) θξίλεηαη ζαθέο πσο ν πξνγελλεηηθόο έιεγρνο θαη ελ 

ζπλόισ ε καηεπηηθή παξαθνινύζεζε δηαθέξεη από ηε κία ρώξα ζηελ άιιε  θαη 

δηακνξθώλεηαη ζε κεγάιν βαζκό είηε από ηα νηθνλνκηθά είηε από ηα 

θνηλσληθνπνιηηηθά δεδνκέλα πνπ ραξαθηεξίδνπλ θάζε κία από απηέο. 
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SUMMARY 

 
INTRODUCTION:  The modern prenatal testing has led to the successful, earlier 

detection of fetal chromosomal and anatomic abnormalities, as well as, the prediction 

of certain obstetric incidents such as the preterm labor and  preeclampsia. The 

scientific progress and the further development of ultrasound  science and techniques 

have currently allowed the diagnosis of fetal conditions that, some years ago, might 

had slipped our attention. Screening policies for fetal chromosomal abnormalities 

were first put in use in the early 1980’s when prenatal screening was solely based on 

the maternal age. However, during the following decades, the prenatal testing was 

enriched with several markers in order to form the- currently used- first -  trimester 

combined screening method with a detection rate of approximately 95%. Furthermore, 

the advancements in the ultrasound science have led to the better assessment of fetal 

anatomy even during the first trimester scan but are mostly responsible for the 

introduction of the second  - trimester anomaly scan. 

Recently, the scientific community has focused  on  the development of non- invasive 

prenatal testing methods in order to avoid the invasive ones and  the adverse effects 

that come along with such techniques. The detection and the analysis of cell free fetal 

DNA in mother’s serum is the most known of these non -invasive methods and, 

currently, its prospects and its limitations are being debated  by medical experts. 

 

PURPOSE: The purpose of this work is to study, thoroughly, the modern prenatal 

testing methods in singleton pregnancies. The study focuses on both non – invasive 

and invasive  techniques and  it aims to analyse in depth the fetal chromosomal 

abnormalities risk factors, the current use of ultrasound scans during first and second 

trimester, the use of biochemical markers, the way national screening policies are 

being established, the benefits and limitations of using the cell free fetal DNA 

technology and , lastly, the role of the invasive techniques. 

 

RESULTS: The modern prenatal testing is based on non – invasive screening 

methods. The combined first -  trimester test, which is based on maternal 

characteristics, the nuchal translucency thickness and two biochemical markers, 

PAPP-A and free  b-hCG, has led to the earlier detection of Down syndrome and 

other aneuploidies in 85-90% of the cases at a 5% false positive rate (FPR).  By 

adding extra ultrasound markers, such as the absence of the fetal nasal bone, the 

tricuspid regurgitation and the ductus venosus pulsatility index, the detection rate is 

increased to 93-96% at a 5% FPR.  When the risk for aneuploidies conferred by this 

screening method is high, it is essential to proceed to invasive testing methods, such 

as chorionic villus sampling or amniocentesis, in order to confirm the diagnosis. 

However, both methods confer a similar risk for adverse effects. 

Furthermore, the ultrasound scans performed in both first and second trimester aim to 

detect fetal anatomic abnormalities which, depending on their severity, will influence 

in a different way the necessity to chech up on the fetal karyotype,  the  well being of 

the fetus and the life of the newborn. 

During the last few years, a new non – invasive prenatal testing method has been 

introduced and being studied, which focuses on the analysis of cell free fetal DNA,  

demonstrating increased sensitivity for certain aneuploidies (the detection rate for 
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Down syndrome is more than 99%). However, all studies have targeted only high risk 

populations for aneuploidies and, thus, the universal use of this technology is still 

debatable. 

Lastly, the 2010 EUROCAT (European Surveillance of Congenital Anomalies) 

special report concerning the prenatal screening policies in Europe makes clear that 

both policies, in particular, and the obstetric management ,as a whole, differs among 

countries, fact that is directly linked to each country’s financial, social and political 

attributes. 
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