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ΠΕΡΙΛΗΨΗ                  
ΔΙΑΓΩΣΤΙΚΗ ΠΡΟΣΕΓΓΙΣΗ ΣΕ ΠΑΙΔΙΑ ΜΕ ΣΥΓΓΕΝΕΙΣ ΚΑΡΔΙΟΠΑΘΕΙΕΣ 
1. ΕΙΣΑΓΩΓΗ 
 Οι συγγενείς καρδιοπάθειες αποτελούν βασικό αίτιο παιδικής νοσηρότητας και 
θνησιμότητας. Πολλές μεταλλάξεις έχουν ανευρεθεί οι οποίες έχουν ως αποτέλεσμα 
την μειωμένη παραγωγή μεταγραφικών ρυθμιστών. Ωστόσο παρά την πρόοδο της 
γενετικής στον τομέα αυτό είναι αδύνατο να προσδιοριστεί ο ακριβής ρόλος 
μεμονωμένων παραγόντων στην ανάπτυξη του καρδιαγγειακού συστήματος και την 
επίπτωσή τους στην ανάπτυξη των συγγενών καρδιοπαθειών. Επιπλέον οι συγγενείς 
καρδιοπάθειες συναντώνται συχνά στο πλαίσιο γενετικών συνδρόμων πέραν των 
σημειακών γονιδιακών μεταλλάξεων. Η χρήση των κατάλληλων μεθόδων που θα 
υποβοηθήσουν την έγκαιρη και έγκυρη διάγνωση του γενετικού υποστρώματος σε 
συνδυασμό με τον τύπο της συγγενούς καρδιοπάθειας αποτελεί τον ακρογωνιαίο 
λίθο στην επιτυχή αντιμετώπιση αυτών, με στόχο την προσφορά εξατομικευμένης 
ιατρικής φροντίδας στους ασθενείς.  Η επιλογή των κατάλληλων διαγνωστικών 
μεθόδων υποβοηθάται από την κλινική παρατήρηση, την λήψη οικογενειακού και 
ατομικού αναμνηστικού και την λεπτομερή φυσική εξέταση. Τέλος τα παραπάνω 
στοχεύουν στην προσφορά της κατάλληλης γενετικής συμβουλευτικής  με στόχο την 
εξασφάλιση της καλύτερης δυνατής ποιότητας ζωής των ασθενών όπως και της 
οικογένειες αυτών. 
 
2. ΣΚΟΠΟΣ  
  Ο σκοπός της παρούσας βιβλιογραφικής εργασίας είναι η κατανόηση των ειδών 
των συγγενών καρδιοπαθειών, του πώς η παθοφυσιολογία ορίζει την κλινική εικόνα 
του παιδιού που φέρει την συγγενή καρδιοπάθεια, την διαγνωστική προσέγγιση του 
ασθενούς σε κλινικό και γενετικό επίπεδο, την ανάλυση των αιτιολογικών 
παραγόντων που οδηγούν στις συγγενείς καρδιοπάθειες με έμφαση στις 
συνδρομικές και γονιδιακές μορφές αυτών. Επιπρόσθετα δόθηκε βάρος στον 
εντοπισμό των κατάλληλων μεθόδων γενετικής διάγνωσης αλλά και των μεθόδων 
κλινικής διάγνωσης των ακριβών τύπων των συγγενών καρδιοπαθειών με γνώμονα 
την έγκαιρη και έγκυρη διάγνωση. 
 
3. ΜΕΘΟΔΟΛΟΓΙΑ 
  Η παρούσα εργασία συνιστά προϊόν βιβλιογραφικής ανασκόπησης για την 
εκπόνηση της οποίας χρησιμοποιήθηκαν ως βασικές μηχανές αναζήτησης 
πληροφοριών οι PubMed, Google, Google Scholar, GeneReviews, StatPearls. 
Επιπλέον πληροφορίες ανευρέθηκαν στις ιστοσελίδες https://www.omim.org/ , 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/ , https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/ , 
https://www.heart.org/ , https://litfl.com/  ενώ αναζητήθηκαν άρθρα σε ηλεκτρονικά 
περιοδικά επιστημονικού περιεχομένου όπως Orphanet Journal of Rare Diseases, 
American Journal of Medical Genetics, Elsevier, Clinical Genetics,  
https://www.jacc.org/ , ScienceDirect, UptoDate, BMJ Journals, BMC, Frontiers, 
PlosGenetics, MDPI, Human Phenotype Ontology, The Lancet Journals, Aha/Asa 
Journals.  
 
4. ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑΤΑ 
 Οι συγγενείς καρδιοπάθειες εμφανίζουν αυξημένη συχνότητα καθώς παρουσιάζονται 
σε 4-75 άτομα ανά 1.000 ζωντανές γεννήσεις. Είναι γνωστά περίπου 32 συγγενείς 
καρδιοπάθειες οι οποίες έχουν συσχετιστεί με παραλλαγές σε γονίδια όπως στο 
GATA4, NKX2.5, MYH6 και γνωστά σύνδρομα όπως η τρισωμία 21, τρισωμία 18 και 
Williams-Beuren. H πρόκληση στην διαχείριση των συγγενών καρδιοπαθειών 
εντοπίζεται στην έγκαιρη διάγνωση του τύπου της συγγενούς καρδιοπάθειας καθώς 
και του γενετικού υποστρώματος που οδήγησε σε αυτήν. 
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5. ΣΥΜΠΕΡΑΣΜΑΤΑ 
 Παρότι οι συγγενείς καρδιοπάθειες εμφανίζονται με αυξημένη συχνότητα στον γενικό 
πληθυσμό και οι κλάδοι της ιατρικής-γενετικής έχουν σημειώσει εντυπωσιακή 
πρόοδο ως προς την διάγνωση, υπάρχουν ακόμα άγνωστοι γενετικοί τόποι και 
παθογενετικοί μηχανισμοί σε συνδυασμό με την δυσκολία της έγκαιρης διάγνωσης 
του τύπου της συγγενής καρδιοπάθειας παρά την εξέλιξη των τεχνολογικών 
επιτευγμάτων. Τα παραπάνω σε συνδυασμό με την ετερογενή γονοτυπική και 
φαινοτυπική έκφραση των συγγενών καρδιοπαθειών επιτάσσουν την διενέργεια 
μελετών οι οποίες θα βοηθήσουν στην κατανόηση των μοριακών μηχανισμών και θα 
συμβάλλουν στην εγκυρότερη και  πιο έγκαιρη διάγνωση αυτών. Με τον τρόπο αυτό 
θα επιτευχθεί η εξατομικευμένη διαχείριση των ασθενών και των οικογενειών τους. 
 
Εργαστηριακή Περιοχή Εργασίας: Διάγνωση Συγγενών Καρδιοπαθειών 
 
Λέξεις-κλειδιά: Συγγενείς καρδιοπάθειες, συνδρομικές μορφές συγγενών 
καρδιοπαθειών, μη συνδρομικές συγγενείς καρδιοπάθειες, γενετική διαγνωστική, 
διαγνωστικές μέθοδοι συγγενών καρδιοπαθειών 
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ABSTRACT 
DIAGNOSTIC APPROACH ΤΟ CHILDREN WITH CONGENITAL HEART 
DEFECTS 
1. BACKGROUND  
  Congenital heart defects play an important role in pediatric morbidity and mortality. 
Lots of mutations have been found that result in diminished production of 
transcriptional modulators. Despite the radical improvement of genetic methods in 
that area it is impossible to determine the exact role of individual factors in the 
development of  the cardiovascular system as well as their effect on the development 
of congenital heart defects. Except for the point gene mutations, the genetic 
syndromes also have an important role in the formation of congenital heart defects. 
The use of the appropriate methods that are going to aid the diagnosis of the genetic 
substrate combined with the diagnosis of the exact type of heart defect constitute the 
cornerstone of their appropriate treatment based on individualized medical terms for 
them and their families. The medical history and clinical examination influence the 
use of the appropriate diagnostic methods. All of the above aim at the most 
appropriate genetic counselling, with the view to achieving the best outcome for the 
quality of life of the patients and their families. 
 
2. AIM 
 The aim of this bibliographic research is the understanding of the types of congenital 
heart defects, of how pathophysiology determines the clinical presentation of a child 
who has a congenital heart defect, the diagnostic approach to the child at a genetic 
and clinical level, the analysis of genetic factors that lead to the expression of the 
congenital heart defects with emphasis on the syndromic and non syndromic forms of 
them. Also special emphasis was placed upon finding the suitable methods for 
genetic and clinical diagnosis of the different types of heart defects based on the 
timely and valid diagnosis. 
 
3. METHODOLOGY 
 This is a literature review study for which PubMed, Google, Google Scholar, 
GeneReviews, StatPearls were used as information search engines. Also additional 
information was obtained from sites such as ιστοσελίδες https://www.omim.org/ , 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/ ,https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/ , 
https://www.heart.org/ , https://litfl.com/ and articles from academic journals such as 
Orphanet Journal of Rare Diseases, American Journal of Medical Genetics, Elsevier, 
Clinical Genetics,  https://www.jacc.org/ , ScienceDirect, UptoDate, BMJ Journals, 
BMC, Frontiers, PlosGenetics, MDPI, Human Phenotype Ontology, The Lancet 
Journals, Aha/Asa Journals. 
 
4. RESULTS 
 Congenital heart defects are showing an increased frequency as they are present in 
4-75 people per 1.000 live births. There are approximately 32 congenital heart 
defects which are correlated with gene variants like GATA4, NKX2-5, MYH6 as well 
as known well characterized syndromes like trisomy 21, trisomy 18 and Williams-
Beuren. The ongoing challenge is the fast diagnosis of the exact type of congenital 
heart defect and of the genetic substrate that leads to it. 
 
5. CONCLUSIONS 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/
https://litfl.com/
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  Despite the fact that congenital heart defects show an increased frequency in 
general population and that the fields of medicine-genetics have illustrated 
remarkable advances , there are still unknown genetic sites and pathogenetic 
mechanisms in combination with the difficulty to make an exact and fast diagnosis of 
their type. The above facts in combination with the variable genotypic  and 
phenotypic heterogeneity of the congenital heart defects emphasize the need for 
additional studies that will enrich the preexisting knowledge and will contribute to the 
prompt diagnosis. The above will ensure the individualized care of children and their 
families. 
 
 Scientific Research Area: Congenital Heart Defects 
 
Keywords: Congenital heart defects, syndromic congenital heart defects, non 
syndromic congenital heart defects,  genetic testing, diagnostic methods of 
congenital heart defects 
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ΠΙΝΑΚΑΣ ΟΡΟΛΟΓΙΑΣ  

Ξενόγλωσσος όρος Ελληνικός όρος 

 

Atrial Septal Defect 
 

Μεσοκολπική επικοινωνία 

Ventricular Septal Defect Μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

Atrioventricular Septal Defect 
 

Κολποκοιλιακή επικοινωνία 

Atrioventricular Septal Defect Κολποκοιλιακή επικοινωνία-Έλλειμα 
καρδιακών προσκεφαλαίων-
Κολποκοιλιακό Κανάλι 

Patent Ductus Arteriosus Ανοιχτός αρτηριακός πόρος ή 
βοτάλλειος πόρος 

Truncus Arteriosus Αρτηριακός κορμός 

Coarctation of Aorta  Στένωση του Ισθμού της Αορτής 

Aortic Stenosis Στένωση της Αορτής 

Ηypovalvar Aortic Stenosis Υποβαλβιδική Στένωση της Αορτής 

Hypervalvar Aortic Stenosis Υπερβαλβιδική Στένωση της Αορτής 

Aortic Atresia Ατρησία της Αορτικής Βαλβίδας 

Mitral Stenosis Στένωση της Μιτροειδούς Βαλβίδας 

Mitral Atresia Ατρησία της Μιτροειδούς Βαλβίδας 

Tricuspid Stenosis Στένωση της Τριγλώχινας Βαλβίδας 

Tricuspid Atresia Ατρησία της Τριγλώχινας Βαλβίδας 

Ebstein Anomaly Ανωμαλία Ebstein 

Right Ventricular Outflow Tract 
Obstruction 

Στένωση του Χώρου Εξόδου της Δεξιάς 
Κοιλίας 

Pulmonary Atresia without Ventricular 
Septal Defect 

Ατρησία της πνευμονικής Βαλβίδας 
χωρίς μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

Left Hypoplastic Left Heart Syndrome Σύνδρομο Αριστερής Υποπλαστικής 
Καρδιάς ή Κοιλίας 

Interrupted Aortic Arch Διακοπτόμενο/Διακεκομμένο Αορτικό 
Τόξο 

Regurgitation of Aortic Valve  Ανεπάρκεια της Αορτικής Βαλβίδας 

Regurgitation of  Mitral Valve  Πρόπτωση της Μιτροειδούς Βαλβίδας 

Regurgitation of Tricuspid Valve Ανεπάρκεια της Τριγλώχινας Βαλβίδας 

Regurgitation of  Pulmonary Valve Ανεπάρκεια της Πνευμονικής Βαλβίδας 

Total Anomalous Pulmonary Veins 
Connection 

Ολική ανώμαλη εκβολή των 
πνευμονικών φλεβών 

Partial Anomalous Pulmonary Veins 
Connection 

Μερική ανώμαλη εκβολή των 
πνευμονικών φλεβών 

Transposition of great arteries Πλήρης μετάθεση των μεγάλων 
αρτηριών 

(Congenitally) Corrected Transposition 
of Great Arteries 

(Συγγενώς) Διορθωμένη Μετάθεση των 
Μεγάλων αρτηριών 

Double Outlet Right Ventricle Διπλέξοδος Δεξιά κοιλία 

Double Outlet Left Ventricle Διπλέξοδος Αριστερά κοιλία 

Single Ventricle Μονήρης κοιλία 

Bicuspid Aortic Valve Δίπτυχη Αορτική Βαλβίδα 

Tetralogy of Fallot Τετραλογία Fallot 
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Pulmonary Atresia with Ventricular 
Septal Defect 

Ατρησία της Πνευμονικής Βαλβίδας με 
Μεσοκοιλιακή Επικοινωνία 

incidence επίπτωση 

prevalence επιπολασμός 

 

 

 

 

ΠΙΝΑΚΑΣ ΣΥΝΤΟΜΟΓΡΑΦΙΩΝ  

Ελληνικές συντομογραφίες: 

ΣΚ Συγγενείς καρδιοπάθειες 

ΒΑΠ Βατός Αρτηριακός πόρος 

ΙΣΑ Ισθμική Στένωση Αορτής 

ΣΠΒ Στένωση πνευμονικής βαλβίδας 

 

 

Ξενόγλωσσες συντομογραφίες: 

CHD Congenital Heart Disease 

PDA Patent Ductus Arteriosus 

ASD Atrial Septal Defect 

VSD Ventricular Septal Defect 

AVSD Atrioventricular Septal Defect 

TF Tetralogy Fallot 

Τετραλογία Fallot 

PS Pulmonary Stenosis 

HLHS Hypoplastic Left Heart Syndrome 

CoA Coarctation of Aorta 

AoS Aortic Stenosis 

BAo Bicuspid Aortic Valve 

d-TGA d- Transposition of Great Arteries 

d- Μετάθεση Μεγάλων Αγγείων 

MVP Mitral Valve Prolapse 

WPW  Wolff Parkinson White Syndrome 

Σύνδρομο προδιέγερσης 

LQT  Long QT 

Παρατεταμένο QT (σύνδρομο) 

SNPs Πολυμορφισμοί μονήρους νουκλεοτιδίου 

Missense mutation Παρανοηματική μετάλαξη 

Nonsense mutation Μη νοηματική μετάλλαξη 

Frame shift mutation Μετάλλαξη αλλαγής πλαισίου ανάγνωσης 

CNVs Copy Number Variants 

Παραλλαγή αριθμού αντιγράφων 

ΙΑΑ Interrupted Aortic Arch 

ToF Tetralogy of Fallot 

HLHS Hypoplastic left heart sysndrome 

SV Single Ventricle 
TAPVC Total Anomalous Pulmonary Veins Connection 

PAPVC Partial Anomalous Pulmonary Veins Connection 

TGA Transposition of great arteries 

Corrected TGA (Congenitally) Corrected Transposition of Great Arteries 

DORV Double Outlet Right Ventricle 

DOLV Double Outlet Left Ventricle 

FISH Fluorescence In Situ Hybridization 

MLPA Multiplex ligation-dependent probe amplification  

Α-CGH Array-Comparative Genomic Hybridization 

CMA Chromosomal microarray  

PCR Polymerase Chain Reaction 
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TAR syndrome  Thrombocytopenia Absent Radius syndrome 

TGP Targeted Gene Panel 

NSAIDs Non Steroidal Anti Inflammatory Drugs 
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1. ΕΙΣΑΓΩΓΗ   
   Ο όρος συγγενής ανωμαλία αναφέρεται σε οποιαδήποτε δομική, μεταβολική ή 

λειτουργική παρέκκλιση από το φυσιολογικό η οποία συμβαίνει κατά την διάρκεια της 

ενδομήτριας ανάπτυξης του εμβρύου η οποία είναι δυνατόν να γίνει αντιληπτή κατά 

την γέννηση ή στην νεογνική ηλικία ή στην βρεφική ηλικία ή στην παιδική ηλικία ή και 

ακόμα μετέπειτα, έχοντας αντίκτυπο  στην σωματική ή/και νοητική ή/και ψυχική 

μορφή ή/και ανάπτυξη. Οι συγγενείς ανωμαλίες διαχωρίζονται σε μείζονες και 

ελάσσονες ανάλογα με το ποσοστό  παρέκκλισης από το φυσιολογικό με τις 

ελάσσονες να αντιπροσωπεύουν ήπια παρέκκλιση ενώ οι μείζονες σημαντική 

παρέκκλιση. Επομένως στις μείζονες συγγενείς ανωμαλίες εντάσσονται οι συγγενείς 

καρδιοπάθειες με συχνότητα 4-75 ανά 1.000 ζωντανές γεννήσεις. Η αιτιολογία των 

συγγενών καρδιοπαθειών έχει ανευρεθεί ότι σχετίζεται είτε με μεταλλάξεις που 

αφορούν συγκεκριμένα γονίδια σε ποσοστό 3-5%, είτε με καλώς χαρακτηρισμένα 

γενετικά σύνδρομα σε ποσοστό 5-6%, είτε με τοξικούς παράγοντες κατά την διάρκεια 

της εγκυμοσύνης που οδηγούν σε παρέκκλιση της φυσιολογικής εμβρυολογικής 

ανάπτυξης σε ποσοστό 2%, είτε είναι άγνωστης ή πολυπαραγοντικής αιτιολογίας σε 

ποσοστό 85-90%. Ωστόσο η πρόοδος της γενετικής τα τελευταία χρόνια η οποία 

κατέστησε δυνατή την ανεύρεση γενετικών τόπων που μπορεί να συσχετιστούν  με 

την εκδήλωση των συγγενών καρδιοπαθειών σε συνδυασμό με τη  εξακρίβωση 

παθογενετικών μηχανισμών, έχει οδηγήσει στην πτώση του ποσοστό της 

πολυπαραγοντικής αιτιολογίας και την άνοδο των υπόλοιπων ποσοστών ανάλογα με 

την εκάστοτε περίπτωση. Η διάγνωση των συγγενών καρδιοπαθειών είναι διττή 

καθώς αναφέρεται τόσο στην εύστοχη και έγκαιρη ανεύρεση του τύπου της συγγενής 

καρδιοπάθειας που υποβοηθάται από μεθόδους όπως η υπερηχοκαρδιογραφία, η 

μαγνητική και αξονική τομογραφία σε συνδυασμό με την ακριβή διάγνωση του 

γενετικού αιτίου που προκάλεσε την συγγενή καρδιοπάθεια, προς την κατεύθυνση 

αυτή σημαντικός αρωγός είναι εργαστηριακές γενετικές μέθοδοι όπως ο καρυότυπος 

σε περίπτωση χρωμοσωμικών ανωμαλιών, ο μοριακός καρυότυπος και ο φθορίζων 

in situ υβριδισμός σε περιπτώσεις συνδρόμων μικροελλειμάτων, τα πάνελ γονιδίων 

σε περιπτώσεις μονογονιδιακών νοσημάτων. Ωστόσο σε περίπτωση περιορισμένης 

πληροφορίας από την κλινική εικόνα η οποία θα προσανατολίσει τον γενετιστή στην 

επιλογή της κατάλληλης μεθόδου γενετικής διάγνωσης υπάρχει η μέθοδος της 

αλληλούχησης επόμενης γενεάς όπου καθίσταται δυνατός ό έλεγχος όλων των 

εξωνίων ή και ολοκλήρου του γονιδιώματος με σκοπό των εντοπισμό παραλλαγών 

που θα μπορούσαν να συσχετιστούν με τον συγκεκριμένο φαινότυπο. Έπειτα 
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ακολουθεί η ερμηνεία των αποτελεσμάτων με βάση γνωστές βάσεις δεδομένων για 

την κατάλληλη προσφορά γενετικής συμβουλευτικής. 
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2. ΣΚΟΠΟΣ 

 Η παρούσα βιβλιογραφική εργασία έχει ως στόχο την ανασκόπηση της παρούσας 

ελληνικής και ξενόγλωσσης βιβλιογραφίας σε συνδυασμό με τα δημοσιευμένα άρθρα 

και τις ηλεκτρονικές σελίδες που αφορούν τις συγγενείς καρδιοπάθειες μελετώντας: 

• Την καταγραφή των διαφόρων τύπων των συγγενών καρδιοπαθειών καθώς 

και η  διαγνωστική προσέγγιση αυτών με μεθόδους της κλινικής ιατρικής 

• Την καταγραφή των γονιδίων και τις υπεύθυνες παραλλαγές  που οδηγούν 

στην εκάστοτε συγγενή καρδιοπάθεια καθώς και η μέθοδος εργαστηριακής 

τους διάγνωσης 

• Την καταγραφή των γενετικών συνδρόμων που σχετίζονται με την παρουσία 

συγγενών καρδιοπαθειών και τις μεθόδους εργαστηριακής διάγνωσης αυτών 

• Τις διαθέσιμες μεθόδους και τα ευρήματα της κάθε συγγενούς καρδιοπάθειας 

ανάλογα με την διαγνωστική μέθοδο που χρησιμοποιείται 

Ολοκληρώνοντας την μελέτη ανασκόπησης θα γίνει προσπάθεια αξιολόγησης της 

σύγχρονης βιβλιογραφίας και κυρίως των μεθόδων γενετικής και κλινικής 

διαγνωστικής των συγγενών καρδιοπαθειών, προκειμένου να επισημανθούν τα 

ερωτήματα που πιθανά υφίστανται. 
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3. ΜΕΘΟΔΟΛΟΓΙΑ 

Η παρούσα εργασία αποτελεί μελέτη βιβλιογραφικής ανασκόπησης. Στην εκπόνηση 

της χρησιμοποιήθηκαν ως μηχανές αναζήτησης οι Google, Google Scholar, Pubmed, 

Science Direct, StatPearls και GeneReviews. Επιπλέον χρησιμοποιήθηκαν οι εξής 

ιστοσελίδες https://www.omim.org/ , https://rarediseases.org/ 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/ , https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/, 

https://www.heart.org/ , https://litfl.com/  ενώ αναζητήθηκαν άρθρα σε ηλεκτρονικά 

περιοδικά επιστημονικού περιεχομένου όπως Orphanet Journal of Rare Diseases, 

American Journal of Medical Genetics, Elsevier, Clinical Genetics,  JACC Journals , 

ScienceDirect, UptoDate, BMJ Journals, BMC, Frontiers, PlosGenetics, MDPI, 

Human Phenotype Ontology, The Lancet Journals, Aha/Asa Journals, Wiley. Ως 

λέξεις κλειδιά που χρησιμοποιήθηκαν στην απλή ή σύνθετη αναζήτηση που 

πραγματοποιήθηκε με στόχο την συλλογή πληροφοριών είναι ‘’congenital heart 

defects’’, ‘’atrial septal defect’’, ‘’ventricular septal defect’’, ‘’atrioventricular canal 

defect’’, ‘’patent ductus arteriosus’’, ‘’conotruncal defects’’, ‘’coarctation of aorta’’, 

‘’aortic stenosis’’, ‘’subvalvular aortic stenosis’’, ‘’supravalvular aortic stenosis’’, 

‘’aortic atresia’’, ‘’mitral stenosis’’, ‘’mitral atresia’’, ‘’tricuspid atresia’’, ‘’tricuspid 

stenosis’’, ‘’Ebstein anomaly’’, ‘’pulmonary atresia’’, ‘’interrupted aortic arch’’, ‘’aortic 

insufficiency’’, ‘’mitral regurgitation’’, ‘’pulmonary insufficiency’’, ‘’anomalous 

pulmonary venous return’’, ‘’ transposition of great vessels’’, ‘’congenitally corrected 

transposition of great vessels’’, ‘’tetralogy of Fallot’’, ‘’double outlet right ventricle’’, 

‘’double outlet left ventricle’’, ‘’cor triatriatum sinister-dexter’’. 

Η μέθοδος που εφαρμόστηκε για την επιλογή των άρθρων που αξιοποιήθηκαν στη 

συγγραφή της παρούσας διπλωματικής εργασίας, έλαβε υπόψη το «συντελεστή 

επιρροής»  του περιοδικού και το έτος δημοσίευσης του άρθρου ενώ ταυτόχρονα  

προτιμήθηκαν άρθρα από πιο πρόσφατη βιβλιογραφία. Η αξιολόγηση του 

περιεχομένου τους βασίστηκε στην αρτιότητα της ανάλυσης του θέματος καθώς και 

στην επιστημονική τους εγκυρότητα. 
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4. ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑΤΑ 
 

ΓΕΝΙΚΟ ΜΕΡΟΣ 

 

4.1 ΟΡΙΣΜΟΣ-ΓΕΝΙΚΑ ΣΤΟΙΧΕΙΑ 

4.1.1 Ορισμός 

        Οι συγγενείς καρδιοπάθειες αποτελούν μείζων συγγενή ανωμαλία δηλαδή 

σημαντική παρέκκλιση από το φυσιολογικό δημιουργώντας μορφολογικές και 

λειτουργικές διαταραχές. (Kalter and Warkany, 1983) Μπορούν να συνδυαστούν με 2 

ή 3 και περισσότερες ελάσσονες ανωμαλίες1.(Φρυσίρα Ε, 2001) Αντιστρόφως κάθε 

νεογνό με 3 ή περισσότερες ελάσσονες ανωμαλίες πρέπει να εκτιμάται για την 

παρουσία υποκείμενης μείζονος ανωμαλίας που πιθανά μπορεί να συνυπάρχει. 

(Jones KL,1997) 

 

Με τον όρο συγγενείς καρδιοπάθειες ορίζονται οι μακροσκοπικές ανατομικές 

ανωμαλίες του καρδιαγγειακού συστήματος που έχουν την δυνατότητα να 

προκαλέσουν λειτουργικές διαταραχές και είναι παρούσες από την γέννηση (εκ 

γενετής). (Mitchell, Korones and Berendes, 1971) Πιο συγκεκριμένα, είναι προϊόν 

ανώμαλης ή ατελούς ανάπτυξης του καρδιαγγειακού συστήματος στην εμβρυική ζωή 

και κατά συνέπεια έχουν εδραιωθεί ως το τέλος του πρώτου τριμήνου της 

εγκυμοσύνης .  O παραπάνω ορισμός δεν περιλαμβάνει : 

1. ανωμαλίες του καρδιαγγειακού συστήματος οι οποίες δεν προκαλούν 

λειτουργικές διαταραχές  όπως η εμμένουσα άνω κοίλη φλέβα,  

2.  νοσήματα  για τα οποία οι μεταλλάξεις των γονιδίων είναι μεν παρούσες κατά 

την γέννηση ωστόσο, η νόσος εκδηλώνεται σε μεγαλύτερη ηλικία όπως η 

υπερτροφική και διατατική μυοκαρδιοπάθεια, 

3. τις συγγενείς αρρυθμίες όπως σύνδρομο προδιέγερσης (Wolf-Parkinson- 

White) ή  σύνδρομο παρατεταμένου QT(Long QT syndrome- LQT) (Hoffman 

and Kaplan, 2002). 

 

4.1.2 Επίπτωση (incidence)  

      Ο όρος αυτός αναφέρεται στον νέο αριθμό περιστατικών σε μια δεδομένη 

χρονική περίοδο (άνθρωπο-έτη) σε έναν δεδομένο πληθυσμό (Χάιδιτς-

Αρβανιτίδου,2013). Η επίπτωση των συγγενών καρδιοπαθειών ποικίλλει μεταξύ 4-

75/1.000 ζωντανές γεννήσεις. Οι συγγενείς καρδιοπάθειες παρουσιάζουν ένα φάσμα 

βαρύτητας με την επίπτωση των σοβαρών περιπτώσεων να ποικίλλει μεταξύ 6-

 
1 Με τον όρο ελάσσονα συγγενή ανωμαλία εννοούμε μικρές παρεκκλίσεις από το φυσιολογικό χωρίς 

λειτουργικές συνέπειες. 
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19/1.000 ζωντανές γεννήσεις (από αυτές το ¼ απαιτούν χειρουργικής 

αποκατάστασης) ενώ η επίπτωση των ηπιότερων μορφών να φτάνει τις 75/1.000 

ζωντανές γεννήσεις. Η δυσκολία ακριβούς προσδιορισμού  και σε ορισμένες 

περιπτώσεις της υποεκτίμησης της επίπτωσης οφείλεται σε μια πλειάδα αιτιών:  

1. Αρχικά, στην πλειονότητα των περιπτώσεων μόνο οι συμπωματικές μορφές 

συγγενών καρδιοπαθειών παραπέμπονται σε τριτοβάθμια κέντρα συνεπώς 

περιστατικά με απουσία συμπτωμάτων ή κλινικών σημείων συχνά 

υποδιαγιγνώσκονται (ασυμπτωματικές μορφές).  

2.  Συνάμα, οι παιδίατροι σε αρκετές περιπτώσεις ήπιας συμπτωματολογίας δεν  

παραπέμπουν τα παιδιά σε αρμόδια κέντρα. Συνεπώς τα περιστατικά αυτά δεν 

καταγράφονται.  

3. Επιπλέον μολονότι τα τελευταία χρόνια οι μέθοδοι διάγνωσης ( 

υπερηχοκαρδιογραφία και γενετικές μέθοδοι) έχουν βελτιωθεί σε σχέση με το 

παρελθόν , στην κλινική πράξη αρκετές φορές η διάγνωση διαφεύγει όχι μόνο 

στην εμβρυική αλλά και στην νεογνική ηλικία με αποτέλεσμα στις ηπιότερες 

μορφές η διάγνωση να γίνεται σε μεγαλύτερη ηλικία και δυστυχώς στις βαρύτερες 

μορφές το νεογνό να καταλήγει λίγες μέρες μετά τον τοκετό. Στο σημείο αυτό 

υπεισέρχεται η εμπειρία και η κατάρτιση του προσωπικού που πραγματοποιεί την 

απεικόνιση με στόχο την διάγνωση ακόμη και των ηπιότερων μορφών συγγενών 

καρδιοπαθειών (αυξημένη ευαισθησία διαγνωστικής μεθόδου). (Γερμανάκης et al., 

2015).     

4. Έπειτα, σημαντικό ποσοστό των μελετών εστιάζουν στην βρεφική ηλικία με 

αποτέλεσμα να υποεκτιμάται το ποσοστό των ασθενών που είτε παρουσιάζουν 

συμπτωματολογία αργότερα στην ζωή τους  είτε πεθαίνουν στη νεογνική ηλικία λόγω 

της βαρύτητας της νόσου τους. (Hoffman and Kaplan 2002) Στην περίπτωση του 

νεογνικού θανάτου σημαντική βοήθεια μπορεί να προσφέρει η ιατροδικαστική με τη 

μέθοδο της αυτοψίας  στον υπολογισμό της επίπτωσης των συγγενών 

καρδιοπαθειών σε αυτή την ηλικιακή ομάδα. 

5. Στη συνέχεια, δεν πρέπει να υποεκτιμάται η ύπαρξη αυτόματων αποβολών που 

αφορούν έμβρυα με χρωμοσωμικές ανωμαλίες τα οποία σε αρκετές περιπτώσεις 

μπορεί να συνδυάζουν κάποια μορφή συγγενούς καρδιοπάθειας. Μάλιστα, η 

επίπτωση των συγγενών καρδιοπαθειών υπολογίζεται ότι είναι 10  φορές μεγαλύτερη 

στις αυτόματες αποβολές. (Hoffman 1995 , Hoffman and Kaplan 2002) 

6. Τέλος, σε ορισμένες κοινωνίες σε περιπτώσεις έγκαιρης διάγνωσης εφόσον δεν 

υπάρξει αυτόματη αποβολή επιλέγεται η θεραπευτική άμβλωση με συνέπεια να 

μειώνεται η τελική επίπτωση αυτής της συγγενούς ανωμαλίας. (Hoffman and Kaplan 

2002) 
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Οι ανωτέρω παράγοντες επιδρούν είτε θετικά είτε αρνητικά , με την τελική επίπτωση 

να αντιπροσωπεύει την συνισταμένη αυτών των αντίθετων επιδράσεων. Για αυτό το 

λόγο  η επίπτωση παρουσιάζει τόσο σημαντική απόκλιση μεταξύ των διαφόρων 

μελετών, συνεπώς είναι πολύ σημαντική η ανάλυση της μεθοδολογίας η οποία έχει 

χρησιμοποιηθεί για την σύσταση της εκάστοτε επιδημιολογικής πληθυσμιακής 

μελέτης. 

 

 

4.1.3 Επιπολασμός (prevalence) 

     Ο όρος αυτός αναφέρεται στον συνολικό αριθμό των περιστατικών (παλαιών και 

νέων) με μια συγκεκριμένη νόσο σε μια δεδομένη στιγμή σε έναν συγκεκριμένο 

πληθυσμό. Πιο συγκεκριμένα, ο όρος αυτός αντιπροσωπεύει την πιθανότητα να έχει 

την συγκεκριμένη υπό μελέτη νόσο σε μια χρονική στιγμή ένα συγκεκριμένο μέλος 

του πληθυσμού. (Χάιδιτς-Αρβανιτίδου,2013) Ο επιπολασμός των συγγενών 

καρδιοπαθειών εξαρτάται αφενός από τις μεθόδους ανίχνευσης (κλινική, 

απεικονιστική, γενετική) αλλά και από την πιθανότητα επιβίωσης των νοσούντων 

μιας ηλικιακής ομάδας ώσπου να μεταβούν στην επόμενη ηλικιακή ομάδα, διότι ο 

επιπολασμός αποτελεί την διαφορά μεταξύ της επίπτωσης (νέων περιστατικών) και 

των θανάτων από συγγενείς καρδιοπάθειας στην εκάστοτε ηλικιακή ομάδα που 

μελετάται. 

 

4.2 ΕΜΒΡΥΟΛΟΓΙΑ 

 

Οι συγγενείς καρδιοπάθειες ως ανωμαλίες του καρδιαγγειακού συστήματος είτε αποτελούν 

παρεκκλίσεις της φυσιολογικής διαδικασίας της εμβρυογένεσης είτε οφείλονται στην μη σωστή 

ολοκλήρωση της εμβρυογένεσης. Συνεπώς ανάλογα με το είδος, την εντόπιση και την χρονική 

στιγμή που η παρέκκλιση πραγματοποιήθηκε, προκύπτει μια ανατομική ανωμαλία η οποία 

ανάλογα με τα χαρακτηριστικά της επηρεάζει την κλινική εικόνα του εμβρύου σε ποικίλο βαθμό 

Εικόνα 1:Διάγραμμα επίπτωσης 

των συγγενών καρδιοπαθειών 

ανά 1.000 ζωντανές γεννήσεις      

(62 αναφορές). (Hoffman and 

Kaplan, 2002), Διαπιστώνεται η 

ετερογένεια των αποτελεσμάτων 

η οποία οφείλεται στους 

παράγοντες που αναλύθηκαν 

παραπάνω. 
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από τον ενδομήτριο θάνατο (αυτόματη αποβολή) έως ηπιότατες περιπτώσεις που δεν χρήζουν 

καν παιδοκαρδιοχειρουργικής αντιμετώπισης παρά μόνο παρακολούθησης.   

 
 Το καρδιαγγειακό σύστημα αποτελεί το πρώτο σύστημα οργάνων που λειτουργεί 

στο έμβρυο και σχηματίζεται μεταξύ 3ης και 10ης εβδομάδας ενδομήτρια ζωής. Αυτό 

συμβαίνει διότι καθώς το έμβρυο αναπτύσσεται με ταχύ ρυθμό η διάχυση δεν 

επαρκεί ώστε να καλύψει τις ταχέως εξελισσόμενες ανάγκες του για πρόσληψη 

οξυγόνου και θρεπτικών ουσιών καθώς και για την αποβολή του διοξειδίου του 

άνθρακα και των παραπροϊόντων του μεταβολισμού. (Moore KL et al, 2008) 

Συνοπτικά, το καρδιαγγειακό σύστημα εξελίσσεται από μια αρχέγονη μορφή  τέλειας 

συμμετρίας ενός κοινού κόλπου και μια κοινής κοιλίας στην τελική ασύμμετρη μορφή 

του με δύο κόλπους και δύο κοιλίες. Η ασυμμετρία προκύπτει από μια σύνθετη 

στροφική κίνηση της καρδιάς προς το πρόσθιο αριστερό ημιθωράκιο όπου η καρδία 

λαμβάνει την τελική της θέση με τους δυο κόλπους να βρίσκονται προς την 

σπονδυλική στήλη και με τις  δύο κοιλίες να βρίσκονται προς τα εμπρός. 

 

 

 

3η εβδομάδα: 

Εικόνα: Αναπαρίστανται 

τα στάδια εμβρυολογικής 

ανάπτυξης του 

καρδιαγγειακού 

συστήματος όπως θα 

αναλυθεί με περιγραφικό 

τρόπο στο παρακάτω 

κείμενο (Betts, J. Gordon, 

2013) 

 

Εικόνα: Οβελιαία απεικόνιση 

καρδιαγγειακού συστήματος 

εμβρύου.( Moore et al ,2008) 
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  Η ανάπτυξη του καρδιαγγειακού συστήματος ξεκινά την 18η ημέρα ζωής (μέσον 3ης 

εβδομάδας) οπότε σχηματίζεται η καρδιακή προσεκβολή ή καρδιακό βλάστημα 

(cardiogenic area) προερχόμενη από το σπλαγχνικό μεσόδερμα, εντοπιζόμενη 

κεφαλικά της νευρικής ή προχορδιαίας πλάκας. Η πεταλοειδής αυτή περιοχή περιέχει 

τις αρχέγονες αγγειακές δομές (primitive blood vessels) οι οποίες σχηματίζουν ένα 

ζεύγος ενδοθηλιακών σωλήνων (endocardial tubes) κινούμενα από ερεθίσματα που 

προέρχονται από το υποκείμενο ενδόδερμα και περιβάλλονται από τα μυϊκά κύτταρα 

του μυοκαρδίου. Ο ενιαίος αρχέγονος καρδιακός σωλήνας (primitive heart tube) 

σχηματίζεται όταν το ζεύγος αυτό των ενδοθηλιακών σωλήνων συνενώνονται προς 

τη μέση γραμμή λόγω της πλάγιας και κεφαλικής κάμψης του εμβρύου, το γεγονός 

αυτό συμβαίνει κατά την διάρκεια της 4ης εβδομάδας.   (Sadler TW, 2006) (Bajolle, 

Zaffran and Bonnet, 2009). 

Ο αρχέγονος μονήρης καρδιακός σωλήνας (primitive heart tube) διαχωρίζεται με 

εγκάρσιες τομές σε θαλάμους οι οποίοι μελλοντικά θα έχουν διαφορετική λειτουργία. 

Με κατεύθυνση κεφαλικά προς ουραία συναντώμαι τις παρακάτω δομές: 

1. Το κεφαλικό άκρο του καρδιακού σωλήνα αποτελεί την αρτηριακή έξοδο της 

καρδιάς και ονομάζεται  αρτηριακός κορμός (truncus arteriosus) από όπου 

αργότερα εκφύονται αιμοφόρα αγγεία που ονομάζονται αγγεία αορτικού 

τόξου.  

2. Στη συνέχεια συναντώμαι τον καρδιακό βολβό (bulbus cordis) και τον αορτικό 

σάκο (aortic sac).  

3. Έπειτα  βρίσκουμε την αρχέγονη κοιλία(primitive ventricle).  

4. Τέλος καταλήγουμε  στην φλεβική είσοδο η οποία βρίσκεται ουραία του 

καρδιακού σωλήνα, αποτελείται από τον φλεβώδη κόλπο(sinus venosus) και 

τον αρχέγονο κοινό κόλπο (primitive atria)  

( Sadler TW, 2006). 

  Στον παρακάτω πίνακα αναφέρονται λεπτομερώς η τελική διαφοροποίηση κάθε 

εμβρυολογικής δομής(Γερμανάκης et al., 2015). 

Εμβρυολογική δομή Τελική διαφοροποίηση 

Αορτικός σάκος, ραχιαία αορτή Αορτικό τόξο (πορεία γύρω από τον φάρυγγα) 

Άπω καρδιακός βολβός Κώνος, Αρτηριακός κορμός (αορτή, 

πνευμονική) 

Εγγύς καρδιακός βολβός Δεξιά κοιλία 

Βολβοκοιλιακή πτυχή Μεσοκοιλιακό διάφραγμα 

Αρχέγονη κοιλία Αριστερή κοιλία 

Κολποκοιλιακή πτυχή Ινώδης κολποκοιλιακός δακτύλιος 
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Αρχέγονος κόλπος Δεξιός και αριστερός κόλπος 

Φλεβώδης κόλπος Στεφανιαίος κόλπος, Δεξιός κόλπος 

 

4η εβδομάδα: 

Ο αρχέγονος ενδοκαρδιακός σωλήνας καλύπτεται από το ενδοθήλιο που συνιστά το 

ενδοκάρδιο. Την 22η ημέρα, επί τα εκτός του ενδοκαρδιακού σωλήνα σχηματίζεται 

ένας  παχύς ζελατινώδης συνδετικός ιστός που διαφοροποιείται σε δύο στιβάδες:  

1. την καρδιακή πηκτή η οποία στερείται κυττάρων  και χωρίζει τον ενδοθηλιακό 

σωλήνα από το αρχέγονο μυοκάρδιο του καρδιακού σωλήνα. 

2. έναν χιτώνα ο οποίος θα σχηματίσει το μυοκάρδιο. 

Τέλος το περικάρδιο προκύπτει από μεσοθηλιακά κύτταρα του μεσοδέρματος τα 

οποία προέρχονται από την εξωτερική επιφάνεια του φλεβώδους κόλπου και αυτά με 

την σειρά τους επενδύουν το μυοκάρδιο. (Moore KL et al, 2008) 

 

Ο καρδιακός σωλήνας συνεχίζει να αυξάνεται, να επιμηκύνεται και να κάμπτεται 

δημιουργώντας μια σύνθετη κίνηση αναδίπλωσης και περιστροφής που αποτελεί  την  

εξαιρετικά σημαντική διεργασία  του σχηματισμού της βολβό-κοιλιακής αγκύλης 

σχήματος U (σιγμοειδής καρδιά) (Moore KL et al, 2008). Σε περίπτωση που η 

σύνθετη αυτή κίνηση λάβει χώρα προς τα αριστερά τότε δημιουργείται δεξιοκαρδία. 

(Sadler TW, 2006) 

 

5η-8η εβδομάδα: 

Όπως προαναφέρθηκε, πριν το διαχωρισμό της καρδιάς σε τέσσερα διαμερίσματα 

υπάρχει ένας μονήρης κολποκοιλιακός σωλήνας που ενώνει τον κοινό κόλπο με την 

κοινή κοιλία. Η δημιουργία διαφραγμάτων συμβαίνει κατά τη διάρκεια της 5ης και 

ολοκληρώνεται κατά τη διάρκεια της 8ης εβδομάδας σε όλες τις περιοχές ταυτόχρονα.  

 

Εικόνα: Μετωπιαία απεικόνιση 

εμβρύου όπου διαφαίνονται τα 

καρδιακά τοιχώματα 

(ενδοκάρδιο, μυοκάρδιο, 

επικάρδιο). 

(W. J. Larsen,2004) 
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Συνοπτικά, τα ενδοκαρδιακά ογκώματα (endocardial cushion) που αναπτύσσονται 

στο ραχιαίο και κοιλιακό τοίχωμα του κολποκοιλιακού σωλήνα και προέρχονται από 

την καρδιακή πηκτή συγχωνεύονται οπότε διαχωρίζουν τον κολποκοιλιακό σωλήνα 

σε δεξί και αριστερό (Moore KL et al, 2008). 

 

Πιο συγκεκριμένα, πραγματοποιείται η διαμερισματοποίηση του ενιαίου καρδιακού 

σωλήνα σε δεξιές και αριστερές κοιλότητες με ταυτόχρονο σχηματισμό 

ενδοκοιλοτικών προσεκβολών:  

1. Μεσοκολπικό διάφραγμα: διαχωρίζει τον δεξιό από τον αριστερό κόλπο. 

2. Μεσοκοιλιακό διάφραγμα: διαχωρίζει την δεξιά από την αριστερή κοιλία. 

3. Δημιουργία καρδιακών προσκεφαλαίων: διαχωρισμός κόλπων από τις 

σύστοιχες κοιλίες μέσω των κολποκοιλιακών βαλβίδων. 

4. Δημιουργία κώνο-κορμικών προσεκβολών : διαχωρισμός των χώρων εξόδου 

κοιλιών από τα μεγάλα αγγεία. 

Ο σχηματισμός των ανωτέρω διαφραγμάτων είναι εξαιρετικά πολύπλοκος και 

συμβαίνει ως εξής: 

1. Μεσοκολπικό διάφραγμα: 

     

Εικόνα:  

Στεφανιαία απεικόνιση 

αναπτυσσόμενης 

καρδιάς οπού φαίνονται 

τα στάδια δημιουργίας 

του μεσοκολπικού 

διαφράγματος. (Hari, Pai 

and Varadarajan, 2015) 

 

Εικόνα: Στεφανιαία απεικόνιση 

αναπτυσσόμενης καρδίας όπου 

αναπαρίσταται τα διαφράγματα  

διαμερισματοποίησης του ενιαίου 

καρδιακού σωλήνα (Betts, J. 

Gordon, 2013) 
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Στον χώρο των κόλπων αναπτύσσεται το πρωτογενές μεσοκολπικό διάφραγμα( 

septum primum) από την οροφή προς τα ενδοκαρδιακά ογκώματα (endocardial 

cushions), ανάμεσα στο αναπτυσσόμενο ελεύθερο χείλος αυτού του διαφράγματος 

και τα ενδοκαρδιακά ογκώματα δημιουργείται το πρωτογενές μεσοκολπικό τρήμα (  

foramen primum) από το οποίο διέρχεται το οξυγονωμένο αίμα προς τον αριστερό 

κόλπο (δεξιοαριστερή διαφυγή). Το πρωτογενές μεσοκολπικό διάφραγμα ενώνεται με 

τα ενδοκαρδιακά ογκώματα (endocardial cushions) οπότε κλείνει το πρωτογενές 

μεσοκολπικό τρήμα, στο ίδιο χρονικό πλαίσιο και προκειμένου να εξασφαλιστεί η ροή 

του αίματος από τα δεξιά προς τα αριστερά δημιουργούνται πολλά μικρά τρήματα 

στο πρωτογενές μεσοκολπικό διάφραγμα (perforated septum primum) μέσω της 

απόπτωσης κυττάρων. Το δευτερογενές μεσοκολπικό διάφραγμα (septum 

secondum) αναπτύσσεται πολύ κοντά στο πρωτογενές μεσοκολπικό διάφραγμα 

(septum primum) και υπερκαλύπτει ως ένα βαθμό το δευτερογενές μεσοκολπικό 

τρήμα (foramen secondum) με αποτέλεσμα να δημιουργηθεί το ωοειδές τρήμα 

(foramen ovale) καθώς το κεφαλικό τμήμα του πρωτογενούς μεσοκολπικού 

διαφράγματος(degenerating septum primum) εξαφανίζεται και το υπόλοιπο τμήμα 

του πρωτογενούς διαφράγματος  σχηματίζει την πτερυγοειδή βαλβίδα του ωοειδούς 

τρήματος (valve of foramen ovale) (Moore KL et al, 2008). Η βαλβίδα αυτή έχει κλίση 

προς τα αριστερά οπότε επιτρέπει τη ροή αίματος από δεξιά προς αριστερά (Sadler 

TW, 2006) καθώς το πρωτογενές διάφραγμα βρίσκει αντίσταση επάνω στο σχετικά 

άκαμπτο δευτερογενές μεσοκολπικό διάφραγμα (Moore KL et al, 2008).  

 

Ωοειδές τρήμα: από τον μητρικό πλακούντα το πλούσιο σε οξυγόνο αίμα μέσω της 

κάτω κοίλης φλέβας οδηγείται στον δεξιό κόλπο και από εκεί διαμέσου του ωοειδούς 

τρήματος το αίμα εισέρχεται στον αριστερό κόλπο  μέσω δεξιοαριστερής διαφυγής 

και μετά διοχετεύεται στο κυκλοφορικό σύστημα του εμβρύου ώστε οξυγονωμένο 

αίμα  να προσφέρει θρεπτικά συστατικά σε όλα τα αναπτυσσόμενα όργανα του 

εμβρύου. 

 

2. Μεσοκοιλιακό διάφραγμα: 

  Στο χώρο των κοιλιών στο τέλος της 4ης εβδομάδας δημιουργείται το μυώδες 

μεσοκοιλιακό διάφραγμα στο μέσον του εδάφους της κοιλίας. Το μυώδες 

μεσοκοιλιακό διάφραγμα σχηματίζεται από την αρχική βολβό-κοιλιακή 

προσεκβολή(Γερμανάκης et al., 2015). Το μυϊκό μεσοκοιλιακό διάφραγμα διακρίνεται 

σε: 

1. διάφραγμα εισόδου κοντά στις κολποκοιλιακές βαλβίδες,  
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2.  δοκιδώδες διάφραγμα στο μεγαλύτερο τμήμα του υπόλοιπου διαφράγματος 

ως την καρδιακή κορυφή και  

3.  διάφραγμα χώρου εξόδου (χωρίζει τον χώρο εξόδου της δεξιάς κοιλίας από 

την αριστερή κοιλία .  

Ωστόσο  κατά το μέσον της 7ης εβδομάδας η ανάπτυξη αυτής της μυώδους μοίρας 

σταματά προτού συναντήσει τα συγχωνευθέντα ενδοκαρδιακά ογκώματα αφήνοντας 

το μεσοκοιλιακό τρήμα το οποίο επιτρέπει την επικοινωνία μεταξύ δεξιάς και 

αριστερής κοιλίας. Κατά το τέλος της 7ης εβδομάδας  επέρχεται η σύγκληση του 

μεσοκοιλιακού τρήματος με την δημιουργία της υμενώδους μοίρας του μεσοκοιλιακού 

διαφράγματος που βρίσκεται κάτωθεν από την αορτική βαλβίδα η οποία συνενώνεται 

με τη μυώδη μοίρα του μεσοκοιλιακού διαφράγματος και το αορτοπνευμονικό 

διάφραγμα με τέτοιο τρόπο ώστε η δεξιά κοιλία να επικοινωνεί με την πνευμονική 

αρτηρία και η αριστερή κοιλία να επικοινωνεί με την αορτή. Στο εσωτερικό των 

κοιλιών αναπτύσσονται οι σαρκώδεις δοκίδες (μυϊκές δεσμίδες σπογγώδους υφής) οι 

οποίες διαφοροποιούνται είτε σε θηλοειδείς μύες είτε σε τενόντιες χορδές. Οι 

τενόντιες χορδές ενώνουν τους θηλοειδείς μύες με τις κολποκοιλιακές βαλβίδες με 

τέτοιο τρόπο ώστε να διασφαλίζεται το άνοιγμα των βαλβίδων με φορά από τους 

κόλπους προς τις κοιλίες και μόνο.( Moore et al,2008). 

  

 

3. Ενδοκαρδιακά προσκεφάλαια: 

 Τα ενδοκαρδιακά ογκώματα ή προσκεφάλαια αποτελούν ιστικές μάζες οι οποίες 

σχηματίζονται από την καρδιακή πηκτή, αφενός με την σύνθεση και εναπόθεση 

εξωκυττάριων ουσιών και αφετέρου με τον πολλαπλασιασμό κυττάρων. Βρίσκονται 

στο ραχιαίο και κοιλιακό τοίχωμα του κολποκοιλιακού σωλήνα από όπου πλησιάζουν 

και εν τέλει ενώνονται σχηματίζοντας την δεξιά και αριστερή κολποκοιλιακή σύνδεση.  

Εικόνα: μετωπιαία τομή 

αναπτυσσόμενης καρδιάς  

στην οποία διαφαίνεται η 

ανάπτυξη του μεσοκοιλιακού 

διαφράγματος με τις δύο 

μοίρες( υμενώδης και 

μυώδης) ,οι τενόντιες χορδές, 

οι θηλοειδείς μύες και οι 

αναπτυσσόμενες 

κολποκοιλιακές βαλβίδες. 

(Moore et al,2008) 
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Τα μονοπάτια Wnt και NOTCH που ενεργοποιούνται εντός των ενδοκαρδιακών 

κυττάρων λόγω σημάτων που λαμβάνουν από τα παρακείμενα μυοκαρδιακά κύτταρα 

που εκκρίνουν TGFβ και BMP2/4  αυξητικούς παράγοντες θα διαφοροποιηθούν σε 

μεσεγχυματικά κύτταρα τα οποία τελικά θα διαφοροποιηθούν σε βαλβίδες, μια 

διαδικασία η οποία ρυθμίζεται αυστηρά από αυξητικούς παράγοντες και κυρίως τον 

VEGF(vascular endothelial growth factor). To τελευταίο βήμα της δημιουργίας των 

βαλβίδων είναι η απόπτωση (Chakraborty, Combs and Yutzey, 2010; Beis et al., 

2005) Οποιοδήποτε λάθος σε αυτήν την διαδικασία που περιγράφηκε έχει ως 

αποτέλεσμα την δημιουργία ατρητικών βαλβίδων.  Οι μηνοειδείς βαλβίδες (αορτική 

και πνευμονική) σχηματίζονται γύρω από τα στόμια της αορτής και του πνευμονικού 

κορμού και συνίστανται από τρεις πτυχές με λεπτά τοιχώματα που αποτελούν τρία 

επάρματα του υπενδενδοκαρδιακού ιστού. Με αντίστοιχο τρόπο σχηματίζονται οι 

κολποκοιλιακές βαλβίδες (τριγλώχινα και μιτροειδής ή διγλώχινα). Η διγλώχινα ή 

μιτροειδής βαλβίδα βρίσκεται στα αριστερά του κολποκοιλιακού σωλήνα και η 

τριγλωχίνα βρίσκεται στα δεξιά αντίστοιχα. Η έσω γλωχίνα της τριγλώχινας και 

μιτροειδούς προέρχεται από τα ενδοκαρδιακά προσκεφάλαια ενώ οι υπόλοιπες 

γλωχίνες από το μυοκάρδιο των κοιλιών. Με την βοήθεια των τενόντιων χορδών τα 

ελεύθερα άκρα τους συνδέονται με τους θηλοειδείς μύες των κοιλιών, λόγω της 

ανάγκης να μην παλινδρομεί το αίμα από τις κοιλίες προς τους κόλπους (Moore et 

al,2008) (Γερμανάκης et al., 2015) (Sadler TW, 2006). 

 

4. Σχηματισμός των μεγάλων αγγείων: 

Κατά τη διάρκεια της 5ης εβδομάδας τα ογκώματα του καρδιακού κώνου και του 

αρτηριακού κορμού ακολουθούν ελικοειδή πορεία 180ο με τον σχηματισμό ενός 

αορτικοπνευμονικού διαφράγματος το οποίο διαιρεί τον καρδιακό κώνο και τον 

αρτηριακό κορμό στην ανιούσα αορτή και στον πνευμονικό κορμό. Κατ΄ουσίαν ο 

Εικόνα: a. εγκάρσια απεικόνιση 

ενδοκαρδιακών προσκεφαλαίων και 

η τελική διαμόρφωση τους σε 

κολποκοιλιακές βαλβίδες, b. 

Μετωπιαία απεικόνιση 

ενδοκαρδιακών προσκεφαλαίων και 

σταδιακή δημιουργία 

κολποκοιλιακών βαλβίδων , 

αναπαράσταση γλωχίνων 

βαλβίδας(leaflet), σαρκωδών 

δοκίδων καρδιάς( trabecular layer), 

τενόντιων χορδών και θηλοειδών 

μυών (papillary muscle) (Yamagishi 

and Yamagishi, 2014) 
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πνευμονικός κορμός συστρέφεται γύρω από την ανιούσα αορτή. Σταδιακά 

σχηματίζεται το αριστερό αορτικό τόξο με έκφυση τριών αγγείων (βραχιονοκεφαλική 

αρτηρία που διχάζεται σε δεξιά κοινή καρωτίδα και δεξιά υποκλείδιο, αριστερή κοινή 

καρωτίδα και αριστερά υποκλείδια.  

 

 Ο κοινός κόλπος επικοινωνεί με τον φλεβώδη κόλπο ο οποίος αποτελείται από το 

δεξιό και αριστερό κέρας. Κάθε κέρας δέχεται αίμα  από την : 

1. Λεκιθική φλέβα (ομφαλομεσεντέρια φλέβα) η οποία μεταφέρει αίμα φτωχό σε 

οξυγόνο από το λεκιθικό ασκό(ομφαλικό κυστίδιο). 

2. Ομφαλική φλέβα η οποία μεταφέρει οξυγονωμένο αίμα από τον πλακούντα. 

3. Κοινή κύρια φλέβα ή πόρος του Cuvier που δημιουργείται από την ένωση της 

πρόσθιας και οπίσθιας κύριας φλέβας και αποχετεύουν τα κεφαλικά και 

ουραία τμήματα του εμβρύου, συνεπώς το αίμα που μεταφέρεται από αυτές 

είναι φτωχό σε οξυγόνο. 

Καθώς συνεχίζεται η ανάπτυξη, η φλεβική ροή μετατοπίζεται προς τα δεξιά δηλαδή 

το δεξιό κέρας του φλεβώδους κόλπου ενσωματώνεται στο δεξιό κόλπο 

σχηματίζοντας την άνω κοίλη φλέβα που αποχετεύει το αίμα από την κεφαλή, τον 

αυχένα και την κάτω κοίλη φλέβα η οποία δέχεται το αίμα από τον πλακούντα και τις 

ουραίες περιοχές του σώματος του εμβρύου. Το αριστερό κέρας του φλεβώδους 

κόλπου σχηματίζει τον στεφανιαίο κόλπο και τη λοξή φλέβα του Marshal.   

 

 Φυσιολογία εμβρυικής κυκλοφορίας: 

   H ιδιαιτερότητα της φυσιολογίας της εμβρυικής κυκλοφορίας έγκειται στο ότι είναι 

απαραίτητη η υποστήριξη  της πλακουντιακής κυκλοφορίας η οποία είναι μείζονος 

σημασίας για την ανάπτυξη του εμβρύου. Για τον σκοπό αυτόν πραγματοποιούνται 

ανατομικές και λειτουργικές αλλαγές στην συστηματική και πνευμονική κυκλοφορία, 

ώστε να υποστηριχθεί η ενδομήτριος κυκλοφορία. Η μετάβαση από την ενδομήτρια 

στην εξωμήτρια κυκλοφορία συμβαίνει κατά την πρώτη ανάσα του νεογνού και η 

παρουσία συγγενών καρδιοπαθειών επηρεάζει την διαδικασία αυτή σε ποικίλο βαθμό 

με βάση την φύση της υποκείμενης νόσου. 

 

Ενδομήτρια κυκλοφορία: 

 Η εμβρυική κυκλοφορία περιλαμβάνει την πνευμονική και συστηματική κυκλοφορία 

καθώς και την καρδιά ως αντλία. Ωστόσο η πνευμονική κυκλοφορία είναι ανενεργή με 

συνέπεια η συστηματική κυκλοφορία να επιφορτίζεται με την στήριξη τόσο της 

αιμάτωσης όλων των συστημάτων του εμβρύου όσο και με την υποστήριξη της 

πλακουντιακής κυκλοφορίας. Για  να συμβεί αυτό η συστηματική κυκλοφορία πρέπει 
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να συνδέεται με παράλληλο τρόπο με την πνευμονική κυκλοφορία, γεγονός που 

επιτυγχάνεται με δύο τρόπους: 

1. την παρουσία του ωοειδούς τρήματος το οποίο συνδέει τον δεξί με τον 

αριστερό κόλπο με δεξιοαριστερή ροή και  

2. του αρτηριακού ή βοτάλλειου πόρου ο οποίος ενώνει την πνευμονική αρτηρία 

με την αορτή με δεξιοαριστερή ροή για προστασία της πνευμονικής 

κυκλοφορίας. 

    Η καρδιά ως αντλία αρχίζει να χτυπά την 22η -23η ημέρα όπου οι αρχικές 

συσπάσεις είναι μυογενούς προέλευσης και είναι όμοιες με περισταλτικά κύματα τα 

οποία ξεκινούν από τον φλεβώδη κόλπο και προκαλούν παλιρροϊκού τύπου 

κυκλοφορία του αίματος. Ωστόσο προς το τέλος της 4ης εβδομάδας εγκαθίστανται 

συντονισμένες συστολές που έχουν ως αποτέλεσμα την εγκατάσταση 

μονοκατευθυνόμενης ροής. Στο ίδιο χρονικό διάστημα η ροή αυτή είναι ορατή με 

υπερηχογραφία Doppler.  (Moore KL et al, 2008) 

 

Πλακούντας προς Δεξιός κόλπος: 

   Το οξυγονωμένο αίμα εισέρχεται στην κυκλοφορία μέσω του πλακούντα και πιο 

συγκεκριμένα, μέσω της ομφαλικής φλέβας η οποία προωθεί το ήμισυ του αίματος  

στον φλεβώδη πόρο2 ο οποίος παρακάμπτει τα τριχοειδή αγγεία του ήπατος και 

 
2 Ο φλεβώδης πόρος (ductus venosus) αποτελεί μια στενή αναστόμωση μεταξύ ομφαλικής και κάτω 

κοίλης φλέβας. Η αναστόμωση αυτή προσδίδει επιτάχυνση στην αιματική ροή με αποτέλεσμα τα 

Εικόνα: Απεικόνιση εμβρυικής 

κυκλοφορίας. (Carter and Gray, 

1918) 
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καταλήγει στην κάτω κοίλη φλέβα και έπειτα στον δεξιό κόλπο (Sadler TW, 2006). Η 

υπόλοιπη ποσότητα αίματος της ομφαλικής φλέβας ρέει στα τριχοειδή αγγεία του 

ήπατος και την πυλαία φλέβα οπότε διαμέσου των ηπατικών φλεβών καταλήγει στην 

κάτω κοίλη φλέβα. Αξιοσημείωτη είναι η ύπαρξη ενός λειτουργικού σφιγκτήρα στην 

ομφαλική φλέβα που ενεργοποιείται όταν αυξάνεται η ροή αίματος σε αυτήν λόγω 

αύξησης της ενδοκοιλιακής πίεσης  της μητέρας όπως στην περίπτωση που 

φτερνίζεται ή βήχει, με αποτέλεσμα  μεγαλύτερο ποσοστό του αίματος να  οδηγείται 

στην πυλαία φλέβα και μικρότερο προς το φλεβώδη πόρο, ώστε να αποφευχθεί η 

υπερφόρτωση της καρδιάς. (Moore KL et al, 2008)  

Δεξιός κόλπος προς συστηματική κυκλοφορία: 

  Από την στιγμή που οι πνεύμονες δεν λειτουργούν το μεγαλύτερο μέρος του 

οξυγονωμένου αίματος οδηγείται διαμέσου του ωοειδούς τρήματος στον αριστερό 

κόλπο και από εκεί στην αριστερή κοιλία και την ανιούσα αορτή προκειμένου να 

τροφοδοτήσει με οξυγόνο και θρεπτικά συστατικά το ευγενέστερο όργανο του 

εμβρύου δηλαδή τον εγκέφαλο και ένα μικρό ποσοστό αίματος διαφεύγει προς την 

κατιούσα αορτή για την αιμάτωση των λοιπών συστημάτων του εμβρύου . Η 

ποσότητα  του οξυγονωμένου αίματος που διαφεύγει από τον δεξιό κόλπο προς την 

δεξιά κοιλία οδηγείται μέσω της πνευμονικής αρτηρίας στην αορτή διαμέσου του 

αρτηριακού ή βοτάλλειου  πόρου (συνδέει την πνευμονική αρτηρία με την κατιούσα 

αορτή)  οπότε μόνο το 10% του αίματος αυτού  διέρχεται από τα πνευμονικά αγγεία. 

Ουσιαστικά, ο αρτηριακός ή βοτάλλειος πόρος προστατεύει τους πνεύμονες από 

κυκλοφορική υπερφόρτωση. (Moore KL et al, 2008).  

Συστηματική κυκλοφορία προς πλακουντιακή κυκλοφορία: 

Το μη οξυγονωμένο αίμα του εγκεφάλου επιστρέφει μέσω της άνω κοίλης φλέβας 

στον δεξιό κόλπο, προς την δεξιά κοιλία, προς την πνευμονική αρτηρία και από εκεί 

μέσω του αρτηριακού ή βοτάλλειου πόρου διοχετεύεται στην κατιούσα αορτή. 

Επομένως στην κατιούσα αορτή αναμειγνύεται μικρό ποσοστό οξυγονωμένου 

αίματος με μεγάλο ποσοστό μη οξυγονωμένου αίματος. Από εκεί το αναμεμειγμένο 

αίμα μπορεί να ακολουθήσει δύο οδούς: 

1. προς τα σπλαγχνικά όργανα και τα κάτω άκρα: εκεί προσδίδει το διαθέσιμο 

οξυγόνο για αιμάτωση αυτών των δομών και έπειτα το αίμα επιστρέφει με την 

κάτω κοίλη φλέβα στον δεξιό κόλπο, δεξιά κοιλία, πνευμονική αρτηρία, αρτηριακό 

ή βοτάλλειο πόρο και κατιούσα αορτή. 

 

ερυθρά αιμοσφαίρια να  επιταχύνουν προς τον δεξιό κόλπο. Αυτό αποτελεί το αίτιο υπερτροφίας των 

δεξιών κοιλοτήτων στην ενδομήτρια ζωή, γεγονός που αναστρέφεται στην εξωμήτριο ζωή όπου οι 

αριστερές κοιλότητες σταδιακά αναλαμβάνουν το μεγαλύτερο έργο. 
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2. Προς την πλακουντιακή κυκλοφορία: μέσω των δύο ομφαλικών αρτηριών 

διέρχεται από τον πλακούντα όπου προσλαμβάνει οξυγόνο και έπειτα 

διοχετεύεται μέσω της κάτω κοίλης φλέβας στον φλεβώδη πόρο, δεξιός κόλπος, 

δεξιά κοιλία , ανιούσα αορτή. 

Συνοπτικά: 

1. το οξυγονωμένο αίμα από τον πλακούντα οδηγείται μέσω τού φλεβώδους πόρου 

στον δεξιό κόλπο και από εκεί επιλεκτικά προς τον αριστερό κόλπο μέσω του 

ωοειδούς τρήματος για την αιμάτωση του εγκεφάλου. Αυτό πραγματοποιείται με 

την βοήθεια της επιτάχυνσης του οξυγονωμένου αίματος από τον στενό φλεβώδη 

πόρο, καθώς το αίμα περνά απευθείας μέσω του ωοειδούς τρήματος και 

ελάχιστο περνά στην δεξιά κοιλία.  

2. Το μη οξυγονωμένο αίμα από την άνω και κάτω κοίλη φλέβα κατευθύνεται στο 

δεξιό κόλπο, δεξιά κοιλία, πνευμονική αρτηρία , μέσω του βοτάλλειου πόρου στην 

κατιούσα αορτή και έπειτα στις ομφαλικές αρτηρίες για την εκ νέου οξυγόνωση. 

Τα παραπάνω περιγράφουν τις ανατομικές παραλλαγές της εμβρυικής κυκλοφορίας. 

Οι ανατομικές αυτές παραλλαγές επιφέρουν λειτουργικές παραλλαγές στην 

λειτουργία της καρδιάς ως αντλίας. Ειδικότερα, η αριστερά κοιλία είναι επιφορτισμένη 

με την προώθηση του αίματος μέσω της ανιούσας αορτής στο άνω ημιμόριο του 

σώματος και κυρίως στον εγκέφαλο , και μέσω της κατιούσας αορτής ένα πολύ 

μικρότερο ποσοστό αίματος προς το κατώτερο ημιμόριο του σώματος του εμβρύου. 

Η δεξιά κοιλία είναι επιφορτισμένη με την περιορισμένη αιμάτωση των πνευμόνων 

μέσω της πνευμονικής αρτηρίας και την διαχείριση του μεγαλύτερου όγκου αίματος 

από τον βοτάλλειο πόρο προς την κατιούσα αορτή και την πλακουντιακή 

κυκλοφορία. Τα παραπάνω γεγονότα καθιστούν σαφές ότι η δεξιά κοιλία έχει τον 

ρόλο της συστηματικής αντλίας στην εμβρυική κυκλοφορία. Αποτέλεσμα αυτού είναι 

οι δυο κοιλίες να λειτουργούν υπό διαφορετικές πιέσεις. Συνεπώς η μυοκαρδιακή 

μάζα της δεξιάς κοιλίας να είναι μεγαλύτερη από αυτή της αριστερής λόγω του 

μεγαλύτερου έργου που καλείται να εκτελέσει. (Syamasundar Rao, 1991) 

Εξωμήτρια κυκλοφορία: 

Μετά τον τοκετό η πνευμονική και συστηματική κυκλοφορία αποτελούν δύο 

συστήματα συνδεδεμένα σε σειρά, που απαρτίζουν ένα κλειστό κύκλωμα Πιο 

συγκεκριμένα, η πνευμονική κυκλοφορία είναι προσαγωγό σύστημα(ως προς την 

καρδιά)  και αποτελείται από τις φλέβες του ανθρωπίνου σώματος οι οποίες 

καταλήγουν στην άνω και κάτω κοίλη φλέβα, τον δεξιό κόλπο, την δεξιά κοιλία, τις 

πνευμονικές αρτηρίες και τους κλάδους αυτών. Η συστηματική κυκλοφορία αποτελεί 

απαγωγό σύστημα (ως προς την καρδιά) και αποτελείται από τις πνευμονικές 

φλέβες, τον αριστερό κόλπο, την αριστερή κοιλία, την ανιούσα-κατιούσα αορτή και 
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τους κλάδους αυτών. Σύνδεση των δύο αυτών σε σειρά κυκλοφοριών έχουμε στο 

επίπεδο των τριχοειδών αγγείων. 

 

 

Στην γέννηση, οι πνεύμονες γεμίζουν με αέρα οπότε η πνευμονική κυκλοφορία 

εγκαθιδρύεται  και το αίμα επιστρέφει μέσω των πνευμονικών φλεβών στον αριστερό 

κόλπο συνεπώς αυξάνεται η πίεση στο εσωτερικό του και επέρχεται λειτουργική 

σύγκλειση του ωοειδούς τρήματος καθώς το πρωτογενές διάφραγμα συγκολλάται με 

το δευτερογενές διάφραγμα και σχηματίζουν τον ωοειδή βόθρο. Επιπλέον 

αποφράσσεται και ο αρτηριακός πόρος και μεταπίπτει σε αρτηριακό σύνδεσμο. Το 

μοριακό σήμα που προκαλεί την απόφραξη του αρτηριακού πόρου είναι η 

βραδυκινίνη που απελευθερώνεται κατά την έκπτυξη των πνευμόνων. (Sadler TW, 

2006)   

Συνεπώς τα δύο αυτά συστήματα  (πνευμονική και συστηματική κυκλοφορία) μετά 

τον τοκετό έχουν ξεχωριστή εργασία και δεν επικοινωνούν μεταξύ τους λόγω 

σύγκλισης των ανατομικών περιοχών (ωοειδές τρήμα και βοτάλλειος πόρος) που 

εξασφάλιζαν δίοδο κατά την εμβρυική ζωή. Οι ανατομικές αυτές διαφορές προκαλούν 

Εικόνα: Σχηματική απεικόνιση του κατά 

σειρά κλειστού καρδιαγγειακού 

κυκλώματος το οποίο απαρτίζεται από 

την πνευμονική και συστηματική 

κυκλοφορία (De Wilde, 2016). 
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εκ νέου λειτουργικές αλλαγές με την αριστερή κοιλία να αναλαμβάνει αυτή την φορά 

τον ρόλο της κύριας αντλίας της καρδιάς. Το γεγονός αυτό επιφέρει σημαντική 

πάχυνση των τοιχωμάτων της αριστερής κοιλίας καθώς ναι μεν προωθεί ίση 

ποσότητα αίματος σε σχέση με την δεξιά κοιλία αλλά το προωθεί σε ένα υψηλότερων 

αντιστάσεων σύστημα. 

 

Ενδομήτρια κυκλοφορία Εξωμήτρια κυκλοφορία 

Παράλληλη σύνδεση μέσω ωοειδούς 

τρήματος 

Σε σειρά σύνδεση λόγω σύγκλισης 

ωοειδούς τρήματος  

Αντλία η δεξιά κοιλία Αντλία η αριστερά κοιλία 

Βατό ωοειδές τρήμα και βοτάλλειος 

πόρος. 

Σύγκλιση ωοειδούς τρήματος και 

βοτάλλειου πόρου. 

Πλακουντιακή κυκλοφορία για 

εξασφάλιση οξυγόνου και θρεπτικών 

συστατικών 

Πνευμονική κυκλοφορία για εξασφάλιση 

οξυγόνου και θρεπτικών συστατικών 

Επιλεκτική αιμάτωση εγκεφάλου Όλα τα όργανα αιματώνονται με τον ίδιο 

κορεσμό 

Υποξαιμική κυκλοφορία λόγω ανάμειξης 

οξυγονωμένου με μη οξυγονωμένο αίμα 

στην κατιούσα αορτή λόγω παράλληλης 

σύνδεσης πνευμονικής-συστηματικής 

κυκλοφορίας. 

Διαχωρισμός φλεβικής και αρτηριακής 

παροχής λόγω σε σειράς σύνδεσης 

πνευμονικής-συστηματικής 

κυκλοφορίας με συνέπεια την αύξηση 

μερικής τάσης οξυγόνου. 

 

Αυξημένη πίεση πνευμονικής 

κυκλοφορίας->μερική αιματική παροχή 

πνευμονικής κυκλοφορίας 

Πτώση πίεσης πνευμονικής 

κυκλοφορίας->πλήρης αιμάτωση 

πνευμονικής κυκλοφορίας 

Δεξιοαριστερή διαφυγή σε ωοειδές 

τρήμα και βοτάλλειο πόρο λόγω του ότι 

η δεξιά καρδία υπερτερεί. 

Αριστεροδεξιά διαφυγή μέχρι να επέλθει 

σύγκλιση του ωοειδούς τρήματος και 

του βοτάλλειου πόρου λόγω του ότι η 

αριστερή καρδιά υπερτερεί. 

Πίνακας: Ανατομικές και λειτουργικές διαφορές μεταξύ ενδομήτριας και εξωμήτριας 

κυκλοφορίας στο έμβρυο-νεογνό.(Γερμανάκης et al, 2015) 

 

ΕΙΔΙΚΟ ΜΕΡΟΣ 

ΑΙΤΙΟΛΟΓΙΑ ΣΥΓΓΕΝΩΝ ΚΑΡΔΙΟΠΑΘΕΙΩΝ 
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   Οι συγγενείς καρδιοπάθειες θεωρούνται κατά βάση πολυπαραγοντικές παθήσεις με 

την έννοια ότι ο μηχανισμός πρόκλησης τους αφορά την αλληλεπίδραση 

περιβαλλοντικών και γενετικών παραγόντων σε ποσοστό 85%.  Ένα  ποσοστό της 

τάξης του 10% οφείλεται σε καλώς καθορισμένα γενετικά αίτια όπως οι 

χρωμοσωμικές ανωμαλίες, τα μονογονιδιακά νοσήματα και τα σύνδρομα 

μικροελλειμάτων. 

Τέλος το εναπομείναν ποσοστό της τάξης του 5% οφείλεται σε τερατογόνους 

παράγοντες οι οποίοι επιδρούν κατά την διάρκεια της κύησης του εμβρύου και κατά 

κύριο λόγο στην διάρκεια του πρώτου τριμήνου οπότε σχηματίζεται το καρδιαγγειακό 

σύστημα, επομένως διαταράσσεται η διαδικασία της εμβρυογένεσης. 

 

4.3 ΣΥΓΓΕΝΕΙΣ ΚΑΡΔΙΟΠΑΘΕΙΕΣ ΓΕΝΕΤΙΚΗΣ ΑΙΤΙΟΛΟΓΙΑΣ 

Η συσχέτιση μεταξύ συγγενών καρδιοπαθειών και γενετικών νοσημάτων 

(χρωμοσωμικές ή γονιδιακές ανωμαλίες) είναι τόσο ισχυρή ώστε όταν ανευρεθεί στην 

εμβρυική ηλικία συγγενής καρδιοπάθεια μέσω της υπερηχογραφικής απεικόνισης 

τότε υπάρχει απόλυτη ένδειξη για διενέργεια καρυοτύπου στο έμβρυο. Μετά την 

γέννηση υπάρχει ένδειξη για γενετική διερεύνηση όταν η συγγενής καρδιοπάθεια 

συνδυάζεται με άλλες μείζονες ή ελάσσονες συγγενείς ανωμαλίες όπως φαινοτυπικά 

χαρακτηριστικά, διαταραχές ρυθμού ανάπτυξης, ψυχοκινητικές διαταραχές.  

 

Επιδημιολογία: 

Το 8-13% των νεογνών που φέρουν συγγενή καρδιοπάθεια είναι στα πλαίσια 

γενετικού νοσήματος. Το ποσοστό αυτό τριπλασιάζεται όταν μιλάμε για έμβρυα 

οπότε διαμορφώνεται περίπου στο 30% Η διαφορά αυτή μεταξύ των ποσοστών  

Εικόνα: Παράγοντες η 

επίδραση των οποίων στην 

διάρκεια της εγκυμοσύνης 

αυξάνει την πιθανότητα 

ανάπτυξης συγγενούς 

καρδιοπάθειας στο έμβρυο. 

(Mullen et al., 2021) 
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οφείλεται στους ενδομήτριους θανάτους αυτών των εμβρύων που φέρουν τις 

χρωμοσωμικές ή γονιδιακές διαταραχές. Αντίστροφα, στο 1/3 των νεογνών που 

παρουσιάζουν γενετικά νοσήματα  συνυπάρχει συγγενής καρδιοπάθεια. 

 

4.3.1 ΧΡΩΜΟΣΩΜΙΚΕΣ ΑΝΩΜΑΛΙΕΣ 

 4.3.1.1 Τρισωμία 21-Σύνδρομο Down 

 To σύνδρομο Down στο 95% των περιπτώσεων οφείλεται στην ύπαρξη ενός 

επιπλέον χρωμοσώματος 21 (47,+21) λόγω αποτυχίας διαχωρισμού του ζεύγους 

χρωμοσωμάτων 21 κατά την 1η και σπανιότερα κατά την 2η μειωτική διαίρεση 

συνηθέστερα στο ωάριο της μητέρας. Το 5% των περιπτώσεων οφείλεται σε 

μετάθεση ενός τμήματος του χρωμοσώματος 21 προς ένα άλλο ακροκεντρικό 

χρωμόσωμα, συνηθέστερα στο 14(t21;14) ή 22(t21;22) και ονομάζεται μετάθεση 

Robertsonian. Κατά συνέπεια παρότι ο αριθμός των χρωμοσωμάτων είναι ορθός, 

ένα τμήμα του χρωμοσώματος 21 ανευρίσκεται τρείς φορές με αποτέλεσμα των 

εκδήλωση του φαινοτύπου (Petersen et al., 1991). Τέλος, το 1-2% των περιπτώσεων 

οφείλεται σε μωσαϊκισμό, δηλαδή στον οργανισμό υπάρχουν δύο είδη κυτταρικών 

σειρών: μια φυσιολογική κυτταρική σειρά με 46 χρωμοσώματα και μια τρισωμική με 

47 χρωμοσώματα. Ο βαθμός των συμπτωμάτων οφείλεται στην ποσότητα των 

τρισωμικών κυττάρων στο σύστημα που προκαλεί το εκάστοτε σύμπτωμα ή σημείο. 

Λόγω του γεγονότος ότι η βλάβη εντοπίζεται σε επίπεδο κυττάρου και ανάλογα με 

την ακριβή παθογένεση της βλάβης αυτής, τα συμπτώματα μπορούν να εκδηλωθούν 

από πολλά συστήματα και η βαρύτητα τους να ποικίλλει. Το σύνδρομο Down 

περιλαμβάνει πολλαπλές συγγενείς ανωμαλίες καθώς τα άτομα αυτά παρουσιάζουν 

χαρακτηριστικό φαινότυπο με μικροκεφαλία, στρογγυλό επιπεδωμένο πρόσωπο με 

αποπλατυσμένα χαρακτηριστικά. Πιο συγκεκριμένα, η μύτη εμφανίζεται μικρή με 

καθίζηση στην βάση της, διαπιστώνεται μικροωτία και χαμηλή πρόσφυση των ωτών  

στο κρανίο, οι οφθαλμοί παρουσιάζουν επίκανθο και οι έξω κανθοί έχουν άνωθεν 

πορεία, η γλώσσα προβάλλει έξωθεν της στοματικής κοιλότητας και είναι 

πεπαχυσμένη και το ινίο είναι επιπεδωμένο. Tα άνω και κάτω άκρα εμφανίζονται 

βραχέα και χοντρά, επιπλέον παρατηρείται βραχυδακτυλία ή πολυδακτυλία ή 

κλινοδακτυλία (Castilla et al., 1998). Μεταξύ του πρώτου και δεύτερου δαχτύλου 

υπάρχει μεγάλο εύρος και παρατηρείται μονήρης χειρομαντική γραμμή στις παλάμες. 

Το ανάστημα των παιδιών αυτό είναι χαμηλό δηλαδή πάνω από δύο σταθερές 

αποκλίσεις κάτω από το αναμενόμενο μέσο ύψος για την ηλικία και το φύλο τους ή 

κάτω από την τρίτη εκατοστιαία θέση. Τα παιδιά αυτά παρουσιάζουν ποικίλου 

βαθμού νοητική-λεκτική υστέρηση και διαταραχές ψυχοκινητικής εξέλιξης. 

Διαπιστώνεται αυξημένη πιθανότητα εμφάνισης σπασμών, αυτισμού και πρώιμης 
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νόσου Alzheimer πριν την ηλικία των 40 ετών (Wisniewski, Wisniewski and Wen, 

1985). Η μυϊκή ατονία διαπιστώνεται ήδη από την νεογνική ηλικία. Τα παιδιά αυτά 

έχουν τάση για παχυσαρκία και σε κάποια φάση της ζωής τους είναι πιθανότερο να 

εμφανίσουν υποθυρεοειδισμό και σακχαρώδη διαβήτη. Ο υποθυρεοειδισμός σε 

αρκετές περιπτώσεις μπορεί να είναι συγγενής (van Trotsenburg et al., 2003). Οι 

άνδρες είναι στείροι, εκτός και αν πρόκειται για μωσαϊκισμό ενώ οι γυναίκες έχουν 

50% πιθανότητα να είναι στείρες. Επιπρόσθετα, υπάρχει 50% πιθανότητα να 

διαπιστωθεί κάποιου είδους συγγενής καρδιοπάθεια (Freeman et al., 1998) με 

συχνότερες το κολποκοιλιακό κανάλι (AVSD) το οποίο έχει συσχετιστεί με 

παρερμηνεύσιμες μεταλλάξεις στο CRELD1 γονίδιο (Maslen et al., 2006; Freeman et 

al., 1998). Επίσης άλλες παραλλαγές στα γονίδια όπως το COL6A1, COL6A2, 

FBLN2, FRZB, GATA5 τα οποία συμμετέχουν στο VEGF-A μονοπάτι οδηγούν στην 

δημιουργία κοινού κολποκοιλιακού καναλιού (Ackerman et al., 2012). Σε μια μελέτη 

γενωμικού συσχετισμού όπου μελετήθηκαν 210 ασθενείς με σύνδρομο Down με 

κολποκοιλιακό κανάλι και 242 ασθενείς με σύνδρομο Down χωρίς συγγενή 

καρδιοπάθεια ανευρέθηκαν πολυμορφισμοί μονήρους νουκλεοτιδίου (SNPs) οι 

οποίοι θεωρείται ότι μπορεί να συσχετίζονται με την εμφάνιση αυτής της συγγενούς 

ανωμαλίας. Στην περιοχή 1p36.3 ανευρίσκεται SNP rs1698973 κοντά στο γονίδιο 

NPHP4, το οποίο εκφράζεται σε μια πλειάδα οργάνων συμπεριλαμβανομένης της 

καρδιάς και θεωρείται ότι διαδραματίζει σημαντικό ρόλο στον σχηματισμό των 

κροσσών των κυττάρων  και στον σωστό προσανατολισμό των οργάνων με συνέπεια 

οι μεταλλάξεις σε αυτό το γονίδιο να οδηγούν σε συγγενείς καρδιοπάθειες όπως τα 

σύνδρομα ισομερείας. (French et al., 2012; Fliegauf, Benzing and Omran, 2007; Li et 

al., 2015; Ramachandran et al., 2015) Το γονίδιο MED10 παράγει ένα προϊόν το 

οποίο ρυθμίζει την μεταγραφική ρύθμιση των γονιδίων που εξαρτώνται από την 

RNA- πολυμεράση ΙΙ. Μάλιστα η έλλειψη του προϊόντος MED10 οδηγεί στην 

δημιουργία κολποκοιλιακού καναλιού πιθανά μέσω των μονοπατιών Wnt και nodal. 

(Ramachandran et al., 2015; Lin et al., 2007; Sato et al., 2003; Wilusz, Sunwoo and 

Spector, 2009) Η περιοχή 8q22.3 περιέχει τα SNPs τα οποία βρίσκονται μεταξύ των 

γονιδίων BAALC και FZD6. Το προϊόν του FZD6 γονιδίου (frizzled receptors) δρα ως 

υποδοχέας των πρωτεϊνών του Wnt /β catenin μονοπατιού το οποίου διαδραματίζει 

κρίσιμο ρόλο στην ανάπτυξη της καρδιάς και των ενδοκαρδιακών προσκεφαλαίων.    

(Ramachandran et al., 2015) (Umbhauer et al., 2000; Hurlstone et al., 2003; Alfieri et 

al., 2010) Στην περιοχή 17q22 βρίσκεται το SNP rs7225247 , κοντά στο οποίο 

βρίσκεται μια ρυθμιστική περιοχή που περιλαμβάνει θέσεις πρόσδεσης για 

μεταγραφικούς παράγοντες όπως GATA1, GATA2, GATA3 και NR2F2. Κάθε μια 

από τις πρωτεΐνες αυτές διαδραματίζει σημαντικό ρόλο στην παθογένεση των 
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συγγενών καρδιοπαθειών και ειδικότερα η NR2F2 συσχετίζεται με το κολποκοιλιακό 

κανάλι. (Garg et al., 2003a; Raid et al., 2009; Al Turki et al., 2014). Οι γενετικές 

παραλλαγές στο μονοπάτι μεταβολισμού του φυλλικού οξέος καθώς και η έλλειψη 

πρόσληψης του κατά το χρονικό διάστημα πριν και μετά την σύλληψη του εμβρύου 

συσχετίζεται με την εμφάνιση κολποκοιλιακού καναλιού σε πάσχοντες με σύνδρομο 

Down. Πιο συγκεκριμένα σε μελέτες στις οποίες διερευνήθηκε η λειτουργία των 

SLC19A1 και CBS γονιδίων διαπιστώνεται ο ρόλος των γονιδίων αυτών στην 

εμφάνιση συγγενών καρδιοπαθειών. Πιο συγκεκριμένα, το προϊόν του γονιδίου  

SLC19A1 αποτελεί τον κύριο υποδοχέα του 5-μεθυλ-τετραϋδροφυλλικού οξέος και το 

προϊόν του CBS μετατρέπει την μεθειονίνη σε κυσταθειονίνη.  Στο σύνδρομο Down 

διαπιστώθηκε ότι το γονίδιο CBS υπερλειτουργεί με αποτέλεσμα την λειτουργική 

έλλειψη φυλλικού οξέος και το c.80G  αλλήλιο του SLC19A1 μειώνει την μεταφορά 

του φυλλικού οξέος στο κυτταρόπλασμα των κυττάρων  με το ίδιο αποτέλεσμα . 

Επομένως αποδείχθηκε ότι διαταραχές στον μεταβολισμό του φυλλικού οξέος 

συσχετίζονται με την δημιουργία κολποκοιλιακού καναλιού. (Locke et al., 2010; 

Chango et al., 2000; Taparia et al., 2007; Bean et al., 2011) Άλλες συγγενείς 

καρδιοπάθειες που συσχετίζονται με το σύνδρομο Down είναι η περιμεμβρανώδης 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία(VSD), η μεσοκολπική επικοινωνία, ο ανοιχτός αρτηριακός 

πόρος(PDA), η τετραλογία Fallot, ο κοινός αρτηριακός κορμός, το σύνδρομο 

αριστερής υποπλαστικής καρδιάς, η ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας και η 

πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας. Οι συγγενείς καρδιοπάθειες είναι δυνατόν να 

οδηγήσουν σε πνευμονική υπέρταση και Eisenmenger σύνδρομο γι’ αυτό είναι 

απαραίτητη η στενή παρακολούθηση της αιμοδυναμικής εικόνας από τον θεράποντα 

εξειδικευμένο ιατρό. Επιπλέον υπάρχει 5% πιθανότητα να διαπιστωθεί βλάβη στον 

γαστρεντερικό σωλήνα όπως συγγενές μεγάκολο (νόσος Hirschsprung), ατρησία ή 

στένωση δωδεκαδαχτύλου, ατρησία πρωκτού. Στη συνέχεια παρατηρείται αυξημένη 

πιθανότητα για την εμφάνιση γλαυκώματος, καταρράκτη και συγκλίνοντος 

στραβισμού. Περιφερικά στην ίριδα αναγνωρίζονται οι κηλίδες του Brushfield. (Kim et 

al., 2002) Η πιθανότητα εμφάνισης λευχαιμίας είτε οξείας λεμφοκυτταρικής είτε οξείας 

μυελογενούς είναι 10-20 φορές υψηλότερη σε σχέση με τον γενικό πληθυσμό (Fong 

and Brodeur, 1987). Συχνά διαπιστώνεται μυελουπερπλαστικά νεοπλάσματα λόγω 

μεταλλάξεων στο GATA1 γονίδιο και οξεία λεμφαβλαστική λευχαιμία λόγω 

μεταλλάξεων στο JAK2 γονίδιο (Bercovich et al., 2008) (Wechsler et al., 2002). Το 

δέρμα του σώματος παρουσιάζει αυξημένη ελαστικότητα και ο βραχύς αυχένας 

παρουσιάζει περίσσεια δέρματος στην ράχη του. Υπολογίζεται ότι περίπου ένα 

ποσοστό της τάξης έως 90% παρουσιάζει απώλεια ακοής τύπου αγωγιμότητας. 

(Renaud TOURAINE, 2019) H διάγνωση τίθεται με συμβατικό καρυότυπο για την 
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διαπίστωση υπεράριθμου χρωμοσώματος 21 ή της μετάθεσης. Ο μοριακός 

καρυότυπος (chromosomal microarray analysis-CMA) είναι χρήσιμος για την 

διάγνωση μωσαϊκισμού.   

 

 

4.3.1.2 Τρισωμία 18-Σύνδρομο  Edwards 

  H τρισωμία 18 ή σύνδρομο Edwards αποτελεί μια αυτοσωμική χρωμοσωμική 

διαταραχή που οφείλεται στην ύπαρξη ενός επιπλέον χρωμοσώματος 18. (Edwards 

et al., 1960; Smith et al., 1960) Στο 94% των περιπτώσεων οφείλεται στην ύπαρξη 

ενός επιπλέον χρωμοσώματος 18 σε όλα τα κύτταρα του οργανισμού λόγω μη 

διαχωρισμού των αδερφών χρωματίδων κατά την διάρκεια της μείωσης ΙΙ κυρίως 

λόγω αύξησης της ηλικίας της μητέρας. Στο 5% των περιπτώσεων η ανευπλοειδία 

παρατηρείται σε κάποιες κυτταρικές σειρές, σε ποικίλο βαθμό. Τέλος στο 2% των 

περιπτώσεων ο γονέας κληροδοτεί  μια ισοζυγισμένη μετάθεση ή αναστροφή με 

αποτέλεσμα ένα τμήμα του χρωμοσώματος 18 να βρίσκεται σε τρισωμία. (Bugge et 

al., 1998; Baty, Blackburn and Carey, 1994) Η επίπτωση της τρισωμίας 18 είναι 

περίπου 1 στις 3.600-10.000 ζωντανές γεννήσεις, ποικίλλει από πληθυσμό σε 

Εικόνα: Καρυότυπος ατόμου 

που φέρει το σύνδρομο Down 

47,XY,+21 

(https://geneticcounseling.info/t

ag/edwards-syndrome/) 

Εικόνα: Φαινότυπος νεογνού με 

σύνδρομο Down. 

(https://www.safercare.vic.gov.au/

clinical-guidance/neonatal/down-

syndrome-and-neonates) 
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πληθυσμό και συσχετίζεται με την ηλικία της μητέρας. Η κλινική εικόνα παρουσιάζει 

μια πλειάδα συμπτωμάτων και σημείων, ωστόσο κανένα από αυτά δεν θεωρείται 

παθογνωμονικό για το συγκεκριμένο σύνδρομο. Ο φαινότυπος περιλαμβάνει 

μικροκεφαλία, αμφιβρεγματική μείωση διαμέτρου, τριγωνικό σχήμα προσώπου με 

παράλυση των μυών, μικροφθαλμία, υπερτελωρισμό, καταρράκτη, 

μικροοπισθογναθία, μικροστομία, ατρησία ρινικών χοανών, μικροωτία, χαμηλή 

πρόσφυση ωτών, στενή θολωτή υπερώα, λαγώχειλο και σχιστία υπερώας. Τα 

νευρολογικά συμπτώματα περιλαμβάνουν σπασμούς και διαταραχή των θηλαστικών 

κινήσεων, ενώ στα σημεία περιλαμβάνονται η νεογνική υποτονία που μπορεί να 

μετατραπεί σε υπερτονία, ο υδροκέφαλος και η καθυστέρηση της ψυχοκινητικής 

εξέλιξης. Τα σκελετικά ευρήματα περιλαμβάνουν ευρύ θώρακα, σκολίωση, πιθοειδή 

θώρακα, αρθρογρύπωση, συνδακτυλία, μονήρη χειρομαντική γραμμή, κλινοδακτυλία, 

αλληλεπικαλυπτόμενα δάκτυλα, κυρτότητα των πελμάτων με προεξέχουσες πτέρνες 

(rocket bottom foot), περιορισμό της απαγωγής των ισχίων και εξάρθρωση ισχίου. 

(Rosa et al., 2012) Στο 90% των ασθενών ευρίσκονται συγγενείς καρδιοπάθειες 

όπως μεσοκολπική ή μεσοκοιλιακή επικοινωνία, κολποκοιλιακό κανάλι (AVSD), 

διπλέξοδος δεξιά κοιλία, κοινός αρτηριακός κορμός, υποπλασία της αριστερής 

καρδιάς, πνευμονική στένωση, τετραλογία Fallot, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

στένωση του ισθμού της αορτής και εφίππευση της αορτής. Από πνευμονολογικής 

άποψης παρουσιάζεται λαρυγγομαλακία, υποπλασία του πνεύμονα, πνευμονική 

υπέρταση και κεντρικού ή αποφρακτικού τύπου άπνοιες. Το γαστρεντερικό σύστημα 

περιλαμβάνει ομφαλοκήλη, ατρησία του οισοφάγου, πυλωρική στένωση και ανώμαλη 

περιστροφή του εντέρου. Το αναπαραγωγικό σύστημα περιλαμβάνει συμπτώματα 

όπως η κρυψορχία, ο υποσπαδίας, η υπερτροφία της κλειτορίδας  και  η υποπλασία 

των μεγάλων χειλέων στα κορίτσια. Το ουροποιητικό σύστημα περιλαμβάνει 

ανωμαλίες όπως αγενεσία νεφρού και υδρονέφρωση. Οι ανωμαλίες του κεντρικού 

νευρικού συστήματος που μπορεί να παρατηρηθούν είναι ανεγκεφαλία, κύστεις των 

χοριοειδών πλεγμάτων, ελλείμματα του νευρικού σωλήνα,  μηνιγγοεγκεφαλοκήλη,  

ολοπροσεγκεφαλία και υποπλασία του μεσολοβίου. Η διάγνωση της τρισωμίας 18 

στα παιδιά που την φέρουν αρχικά καθοδηγείται από την κλινική εξέταση και τον 

φαινότυπο που με την σειρά τους καθοδηγούν προς συγκεκριμένες απεικονιστικές 

εξετάσεις όπως ο υπέρηχος, η αξονική και μαγνητική τομογραφία και τίθεται οριστικά 

με την βοήθεια του απλού καρυοτύπου ή μοριακού καρυοτύπου για την διάγνωση 

μωσαϊκισμού.  (Balasundaram,2020) 
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4.3.1.3 Τρισωμία 13-Σύνδρομο Patau 

  Η τρισωμία 13 ή σύνδρομο Patau αποτελεί μια αυτοσωμική χρωμοσωμική 

διαταραχή που οφείλεται στην ύπαρξη ενός επιπλέον χρωμοσώματος 13. (Wyllie et 

al., 1994; Patau et al., 1960) Σε μεγάλο ποσοστό οφείλεται στην ύπαρξη ενός 

επιπλέον χρωμοσώματος λόγω μη διαχωρισμού των αδερφών χρωματίδων στην 

φάση της μείωσης Ι ή ΙΙ με αποτέλεσμα να διαταράσσεται η συνένωση του 

μεσοδέρματος οπότε να δημιουργούνται διαταραχές της μέσης γραμμής, επιπλέον σε 

ποσοστό 5% των περιπτώσεων μπορεί να υπάρχει μετάθεση τύπου 

Robertsonian(t13;14) ακροκεντρικά. Τέλος μπορεί να υπάρχει μωσαϊκισμός με 

ποικίλο ποσοστό ανευπλοειδικών κυττάρων. (Cammarata-Scalisi et al., 2019; Laudat 

et al., 2017) (Macias and Riley, 2016; Kruszka and Muenke, 2018) Στις μεταθέσεις η 

κλινική εικόνα είναι καλύτερη εφόσον είναι ισοζυγισμένες σε αντίθεση με εκείνες στις 

οποίες έχει χαθεί γενετικό υλικό. Ο επιπολασμός της νόσου είναι περίπου 1 ανά 

10.000-20.000 ζωντανές γεννήσεις. Ωστόσο η πρόγνωση είναι δυσμενής με το 90% 

των πασχόντων να μην ξεπερνούν το πρώτο έτος ζωής. Σε περίπτωση μωσαϊκισμού 

με απουσία νευρολογικής και καρδιακής συμμετοχής η πρόγνωση είναι καλύτερη. 

(Peroos et al., 2012)  Οι διαταραχές της μέσης γραμμής περιλαμβάνουν 

ολοπροσεγκεφαλία, σχιστία χειλέων και υπερώας, πολυκυστική νεφρική νόσο, 

ανοφθαλμία ή κυκλωπία, μικρογναθία τριχοειδικά αιμαγγειώματα, επίμονη 

υπογλυκαιμία, κρυψορχία, υποσπαδία, υποπλασία μικρών χειλέων και 

πολυδακτυλία. Οι καρδιακές ανωμαλίες παρουσιάζονται σε ποσοστό 80% όπως 

κολποκοιλιακό κανάλι, μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική επικοινωνία, ανοιχτό 

βοτάλλειο πόρο, πνευμονική στένωση, αορτική στένωση, σύνδρομο αριστερής 

υποπλαστικής καρδιάς και τετραλογία Fallot,. (Moerman et al., 1988; Petry et al., 

2013; Levy and Marion, 2018) Η διάγνωση τίθεται με την βοήθεια της κλινικής 

εικόνας, των απεικονιστικών μεθόδων όπως υπέρηχος και γενετικά με την διενέργεια 

Εικόνα: Α) Φαινότυπος 

θήλεος με σύνδρομο Edwards, 

B) Καρυότυπος 47,ΧΧ,+18 

(Radhakrishnan, Chandra and 

P M, 2010) 
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καρυοτύπου και της τεχνικής Fluorescence in situ hybridization (FISH) . (Macias and 

Riley, 2016) 

 

 

4.3.1.4 Σύνδρομο Turner 

  Το σύνδρομο Turner ή συγγενής υποπλασία ωοθηκών αποτελεί μια χρωμοσωμική 

ανωμαλία όπου το ένα χρωμόσωμα Χ λείπει μερικώς ή ολικώς και αφορά τις 

γυναίκες. Το σύνδρομο περιγράφηκε για πρώτη φορά από τον Henri Turner το 1938. 

(Turner, 1938) O επιπολασμός του συνδρόμου είναι 1 προς 2.000-2.500 ζωντανές 

γεννήσεις. (Cui et al., 2018) Το σύνδρομο αυτό οφείλεται στο 50% των περιπτώσεων 

σε μονοσωμία του χρωμοσώματος Χ(45,Χ0) ενώ οι υπόλοιπες περιπτώσεις μπορεί 

να οφείλονται είτε σε μωσαϊκισμό (45, Χ μωσαϊκισμό) είτε σε ισοχρωμόσωμα Χq 

όπου τα δύο αντίγραφα του μακρύ βραχίονα ενώνονται σε σειρά είτε σε 

δακτυλιοειδές χρωμόσωμα όπου σχηματίζεται μια δομή δίκην δακτυλιδιού του 

εναπομείναντος χρωμοσώματος καθώς ένα μέρος του βραχέος και μακρού άξονα 

λείπει είτε σε διαγραφή του Xp ή Χq. (Wolff, Van Dyke and Powell, 2010) Τέλος 

μπορεί σε ορισμένες περιπτώσεις να υπάρχει μωσαϊκισμός με το χρωμόσωμα Υ. 

Στην κλινική εικόνα περιλαμβάνεται η πλάτυνση του λαιμού, το ευρύ στήθος με 

μεγάλη απόσταση θηλών, η ονυχοδυσπλασία, το κοντό ανάστημα λόγω απώλειας 

Εικόνα: Φαινότυπος νεογνού με 

σύνδρομο Patau. (Gashi,2017) 

Εικόνα: Καρυότυπος ατόμου με 

σύνδρομο Patau όπου φαίνονται 

τα τρία χρωμοσώματα 13.  

47, XY, +13 

(Poornima, Vadrevu and Khan, 

2021) 
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του SHOX γονιδίου που βρίσκεται στο Χ χρωμόσωμα, το συγγενές λεμφοίδημα 

άκρων, η χαμηλή πρόσφυση ωτών, ο επίκανθος, η αμβλυωπία, ο υπερτελωρισμός, ο 

στραβισμός, η  στενή και θολωτή υπερώα, οι υποτροπιάζουσες λοιμώξεις ωτών που 

μπορεί να οδηγήσουν σε κώφωση αγωγιμότητας, η βράχυνση του τέταρτου 

μετακαρπίου, η χαμηλή γραμμή τριχοφυΐας στον λαιμό και η πρωτοπαθής 

αμηνόρροια. (Sävendahl and Davenport, 2000; Adhikary, 1981) Υπάρχει 35% 

πιθανότητα να συνυπάρχει κάποιου είδους συγγενή καρδιοπάθεια όπως η στένωση 

της αορτικής βαλβίδας (AoS), η ανεπάρκεια της αορτικής βαλβίδας, η δίπτυχη 

αορτική βαλβίδα, η μεσοκοιλιακή επικοινωνία,  η μεσοκολπική επικοινωνία, η μερική 

ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών φλεβών, το σύνδρομο αριστερής υποπλαστικής 

καρδιάς και η ισθμική στένωση της  αορτής (CoA). (Gutmark-Little et al., 2012) Στις 

καρδιαγγειακές επιπλοκές ανήκει ο διαχωρισμός της αορτής οπότε θα πρέπει να 

υπάρχει ρύθμιση της αρτηριακής πίεσης εντός φυσιολογικών ορίων και 

παρακολούθηση για την διαπίστωση πιθανής διεύρυνσης της αορτής. (Bondy, 2007) 

Άλλα ευρήματα αποτελούν ο πεταλοειδής νεφρός, οι υπανάπτυκτες ωοθήκες και η 

νευροαισθητήρια βαρηκοΐα. Ταυτόχρονα υπάρχει αύξηση της πιθανότητας εμφάνισης 

αυτοάνοσου υποθυρεοειδισμού, φλεγμονωδών νόσων του εντέρου και κοιλιοκάκης. 

Τέλος αυξάνεται η πιθανότητα εμφάνισης γοναδοβλαστώματος λόγω της 

δυσγενεσίας των γονάδων στις περιπτώσεις ύπαρξης επιπλέον χρωμοσώματος Υ. 

(Lowenstein, Kim and Glick, 2004) (Schoemaker et al., 2008) Το σύνδρομο 

επιβεβαιώνεται με την διενέργεια καρυοτύπου περιφερικού αίματος ωστόσο στην 

περίπτωση μωσαϊκισμού θα πρέπει να επαναληφθεί καρυότυπος από διαφορετικό 

ιστό όπως δέρματος, επιθηλιακών κυττάρων της ουροδόχου κύστεως ή μελέτη FISH. 

Όταν τεθεί η διάγνωση στα κορίτσια με σύνδρομο Turner είναι απαραίτητος ο  

υπερηχογραφικός έλεγχος των νεφρών και της καρδιάς. (Kim et al., 2011; Mortensen 

et al., 2018; Bilge et al., 2000) 

 

Εικόνα: Από δεξιά προς τα 

αριστερά, μονοσωμία Χ, 

μωσαϊκισμός, διαγραφή του 

βραχέος βραχίονα του 

χρωμοσώματος Χ, δακτυλιοειδές 

χρωμόσωμα, ισοχρωμόσωμα Χ. 

(Huang, Olson and Maslen, 2021) 



 

 

[45] 

 

 

4.3.1.5 Σύνδρομο Klinefelter  

  Το σύνδρομο Klinefelter αποτελεί μια χρωμοσωμική ανωμαλία όπου υπάρχουν 

υπεράριθμο/α Χ χρωμόσωμα/τα σε έναν φαινοτυπικά άνδρα. Ο επιπολασμός της 

νόσου είναι περίπου 1 στις 500-1.000 ζωντανές γεννήσεις. (Bojesen, Juul and 

Gravholt, 2003) Αιτιολογικά συχνότερα συναντάται η ύπαρξη ενός επιπλέον 

χρωμοσώματος Χ (47,ΧΧΥ) ωστόσο μπορεί να παρατηρηθούν και άλλες 

ανευπλοειδίες όπως 48,ΧΧΧΥ ή 49,ΧΧΧΧΥ. Επιπλέον μπορεί να υπάρξουν και 

μωσαϊκισμοί όπως 46,ΧΥ/47,ΧΧΥ. Το σύνδρομο αυτό οφείλεται σε μη σωστό 

διαχωρισμό των αδερφών χρωματίδων στην μείωση αλλά και σε λάθος διαχωρισμό 

στο ζυγωτό. Η κλινική εικόνα εξαρτάται από τον αριθμό των επιπλέον 

χρωμοσωμάτων Χ. (Davis et al., 2016; Bonomi et al., 2017) Στην κλινική εικόνα κατά 

την διάρκεια της παιδικής ηλικίας  περιλαμβάνεται  το ψηλό ανάστημα με τα μακριά 

άκρα λόγω των επιπλέον SHOX γονιδίων , οι μικροί όρχεις, μικροφαλία, οι γνωστικές 

ή συμπεριφορικές διαταραχές,  η γυναικομαστία, η αζωοσπερμία. Ιστολογικά 

προκαλείται υαλίνωση και ίνωση των όρχεων με αποτέλεσμα την υπολειτουργία τους 

που οδηγεί σε υπογοναδισμό και στειρότητα. (Jacobs and Strong, 1959) Υπάρχει 

50% πιθανότητα να συνυπάρχει συγγενής καρδιοπάθεια με κυριότερη την πρόπτωση 

της μιτροειδούς βαλβίδας (MVP). Άλλες συγγενείς καρδιοπάθειες είναι ο ανοιχτός 

βοτάλλειος πόρος και το μερικό κολποκοιλιακό κανάλι. (Zhang, 2009) H διάγνωση 

τίθεται με την βοήθεια του απλού καρυοτύπου των λευκοκυττάρων του αίματος όπου 

αναγνωρίζονται το/α επιπλέον χρωμόσωμα/τα Χ, επιπρόσθετα οι περιπτώσεις 

μωσαϊκισμού είναι δυνατόν να αναγνωριστούν με την βοήθεια του FISH ή την λήψη 

διαφορετικών ιστών όπως δέρμα ή ορχικό ιστό για την διενέργεια καρυοτύπου. 

(Gravholt et al., 2018; Abdelmoula et al., 2004)( Los, 2023) 

Εικόνα: Φαινότυπος θήλεος που φέρει το 

σύνδρομο Turner. 

(https://www.orthobullets.com/pediatrics/4

106/turners-

syndrome#popup/image/13490) 
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4.3.1.6 Σύνδρομο Cri du chat (5p- ) 

   Το σύνδρομο cri du chat αποτελεί μια χρωμοσωμική ανωμαλία όπου ο βραχύς 

βραχίονας(p) του χρωμοσώματος 5 έχει διαγραφεί μερικώς ή ολικώς. Η επίπτωση 

του συνδρόμου κυμαίνεται από 1 στις 15.000 έως 50.000 ζωντανές γεννήσεις, με 

ηπίως μεγαλύτερη επίπτωση στα κορίτσια σε σχέση με τα αγόρια. (Cerruti Mainardi, 

2006)  Η κλινική εικόνα περιλαμβάνει ένα υψίσυχνο κλάμα δίκην κλάματος γαλής 

(Espirito Santo, Moreira and Riegel, 2016; Rodríguez-Caballero et al., 2010) Ο 

μηχανισμός δημιουργίας του συνδρόμου περιλαμβάνει στις περισσότερες 

περιπτώσεις την de novo διαγραφή. Από τις υπόλοιπες περιπτώσεις  στο 80-90% 

είναι πατρικής προέλευσης και οφείλονται στην επίδραση τυχαίων παραγόντων που 

επιδρούν στην δημιουργία των γαμετοκυττάρων, ενώ το υπόλοιπο 10-15% οφείλεται 

σε μη ισορροπημένη ανταλλαγή γενετικού υλικού πατρικής προέλευσης. Σπανιότερα 

μπορεί να δημιουργηθεί ένα δακτυλιοειδές χρωμόσωμα ή να υπάρξουν αναστροφές 

ή μωσαϊκισμός. (Rodríguez-Caballero et al., 2010)  Η θέση της διαγραφής στην 

Εικόνα: Φαινότυπος ασθενούς με 

σύνδρομο Klinefelter. 47, XXY 

(Nagvenkar et al., 2005) 

 

Εικόνα: Φαινότυπος άρρενος που 

φέρει το σύνδρομο Klinefelter.   

(https://www.koreamed.org/SearchB

asic.php?RID=2265317&DT=1) 
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συντριπτική πλειονότητα των περιπτώσεων είναι τελική ενώ στο 3-5% είναι 

ενδιάμεση. Η κλινική εικόνα εξαρτάται από την θέση της διαγραφής καθώς εάν δεν 

περιλαμβάνεται η κρίσιμη περιοχή 5p15.2, τότε ο φαινότυπος μπορεί να είναι 

φυσιολογικός. Επιπλέον η περιοχή 5p15.3 είναι υπεύθυνη για το χαρακτηριστικό 

κλάμα το οποίο παθοφυσιολογικά οφείλεται στην ύπαρξη μικρής επιγλωττίδας ή σε 

υποπλασία του λάρυγγα ή σε στένωση του λάρυγγα ή σε έναν λάρυγγα σχήματος 

διαμαντιού ή στην ύπαρξη επιπλέον χώρου με αέρα στην οπίσθια περιοχή κατά την 

παραγωγή της φωνής ή στην ύπαρξη νευρολογικών αλλαγών. (Cerruti Mainardi, 

2006) Το νεογνό παρουσιάζει το υψίσυχνο κλάμα κατά τους πρώτους μήνες ζωής, 

χαμηλό βάρος, μικροκεφαλία, μειωμένες θηλαστικές κινήσεις και υποτονία  των 

μυών. Η ανάπτυξη παρουσιάζει καθυστέρηση στα πρώτα χρόνια ζωής ενώ συχνές 

είναι οι λοιμώξεις. (Cerruti Mainardi, 2006) Φαινοτυπικά επικρατεί η μικροκεφαλία, ο 

υπερτελωρισμός, η πρώιμη ύπαρξη λευκών τριχών, οι γωνίες του στόματος με 

κατεύθυνση προς τα κάτω, η ευμεγέθη γέφυρα ρινός, η χαμηλή πρόσφυση ωτών, οι 

στενοί έξω ακουστικοί πόροι, η κώφωση ή υπερευαισθησία στον ήχο, η μυωπία, ο 

καταρράκτης, τα αιμαγγειώματα,  ο υποσπαδίας, η κρυψορχία, η ψηλή υπερώα, η 

μικρογναθία, η οπισθογναθία, η  περιοδοντίτιδα. Επιπρόσθετα τα παιδιά αυτά 

φέρουν συγγενείς καρδιοπάθειες όπως μεσοκοιλιακή επικοινωνία, τετραλογία Fallot, 

ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας με μεσοκοιλιακή επικοινωνία, ανοιχτό βοτάλλειο 

πόρο, διπλέξοδο δεξιά κοιλία. (Hills et al., 2006) Σε μεγαλύτερη ηλικία η υποτονία 

αντικαθίσταται από υπερτονία, η μικροκεφαλία είναι εκσεσημασμένη όπως και τα 

υπερόφρυα τόξα, τα δόντια δεν συγκλείνουν στην μέση γραμμή,  το πρόσωπο γίνεται 

στενό και κάθετο ενώ στην νεογνική ηλικία έχει σχήμα δίκην φεγγαριού. Από άποψη 

αναπτυξιακή τα παιδιά παρουσιάζουν υπερκινητικότητα, επαρκή αντίληψη, δυσκολία 

στην επικοινωνία και στην έκφραση, εμμονική προσκόλληση σε αντικείμενα και 

συμπεριφορά αυτοτραυματισμού. (Rodríguez-Caballero et al., 2010) Η διαγνωστική 

προσέγγιση αυτών των παιδιών ξεκινά με την αξιολόγηση των φαινοτυπικών 

χαρακτηριστικών του συνδρόμου που ωστόσο μπορεί να ποικίλλει λόγω γενετικών 

παραλλαγών που οδηγούν σε φαινοτυπικές παραλλαγές. Εφόσον τεθεί η κλινική 

υποψία από τον κλινικό ιατρό τότε το παιδί παραπέμπεται για την διενέργεια απλού 

καρυοτύπου, ωστόσο σε περίπτωση που ο καρυότυπος είναι φυσιολογικός τότε 

μπορούν να διενεργηθούν πιο εξειδικευμένες εξετάσεις όπως ο φθορίζων in situ 

υβριδισμός (FISH) που ως τεχνική έχει ευκρίνεια 3-5 Mb , ο συγκριτικός γενωμικός 

υβριδισμός με μικροσυστοιχιές(A-CGH)  ή ποσοτική αντίδραση αλυσίδας 

πολυμεράσης (quantitative PCR). Με την τελική διάγνωση του συνδρόμου κρίνεται 

σκόπιμη η διενέργεια MRI που αναδεικνύει την υποπλασία της γέφυρας η οποία 
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συχνά συναντάται σε συνδυασμό με παρεγκεφαλιδική υποπλασία και μικροκεφαλία. 

(Méndez-Rosado et al., 2020) (Ajitkumar et al, 2022) 

 

4.3.1.7 Σύνδρομο Wolf-Hirschhorn (4p- ) 

  Το σύνδρομο αυτό οφείλεται σε  μια χρωμοσωμική ανωμαλία όπου  μέρος του 

γενετικού υλικού έχει διαγραφεί κοντά στο άκρο του βραχέος βραχίονα (p) του 

χρωμοσώματος 4. Το μέγεθος της διαγραφής σχετίζεται με την βαρύτητα των 

συμπτωμάτων, στην πρώτη κατηγορία η διαγραφή έχει μήκος έως 3,5 Mb και 

σχετίζεται με ηπιότερο φαινότυπο, οι μεγάλες διαγραφές μήκους 5-18Mb σχετίζονται 

με βαρύτερη κλινική εικόνα και αποτελεί την συχνότερη κατηγορία, τέλος οι πολύ 

μεγάλες διαγραφές μήκους 22-25Mb σχετίζονται με τον βαρύτερο φαινότυπο. 

(Nevado et al., 2020) Στο 20% των περιπτώσεων οι διαγραφές περιορίζονται ως την 

4p16.3 περιοχή, ωστόσο μπορεί να φθάσουν ως και την 4p14 περιοχή. (Catela et al., 

2009; Bi et al., 2016) Στην περιοχή διαγραφής υπάρχουν κρίσιμα γονίδια για την 

πρώιμη ανάπτυξη όπως  το NSD2, LETM1, CPLX1, PIGG και το MSX1. (Andersen 

et al., 2014) Πιο συγκεκριμένα η απώλεια του γονιδίου NSD2 θεωρείται ότι σχετίζεται 

με τον φαινότυπο και την καθυστέρηση της ανάπτυξης, επιπλέον η απώλεια του 

γονιδίου LETM1  σχετίζεται με την εκδήλωση σπασμών, τέλος η απώλεια του 

γονιδίου MSX1 σχετίζεται με διαταραχές των οδόντων,  την χειλεοσχιστία και την 

σχιστία της υπερώας. (Jiang et al., 2019) Ο επιπολασμός του συνδρόμου 

υπολογίζεται σε 1 ανά 20.000-50.000 ζωντανές γεννήσεις, με δύο φορές μεγαλύτερη 

προσβολή των κοριτσιών σε σχέση με τα αγόρια. (Catela et al., 2009; Maas et al., 

2008) Η αιτιολογία του συνδρόμου στο 85-90% των περιπτώσεων οφείλεται σε 

τυχαία de novo μετάλλαξη στα γαμετοκύτταρα των γονέων ή κατά την πρώιμη 

ανάπτυξη του εμβρύου. Σε πολύ μικρό ποσοστό το σύνδρομο οφείλεται στην 

δημιουργία ενός δακτυλιοειδούς χρωμοσώματος καθώς το χρωμόσωμα 4 σπάει σε 

δύο σημεία με αποτέλεσμα να χάνονται γονίδια από τα άκρα του χρωμοσώματος τα 

οποία στην συνέχεια ενώνονται σχηματίζοντας μια δομή που μοιάζει με δαχτυλίδι. 

Σπανιότερα ο ένας γονέας διαθέτει μια ισορροπημένη μετάθεση όπως  t(4p;8p),  

Εικόνα: Α) Φαινότυπος παιδιού με 

σύνδρομο cri du chat, B) 

Καρυότυπος όπου φαίνεται η 

διαγραφή στον βραχύ βραχίονα 

του χρωμοσώματος 5 

46,XY,del(5)(p14). 

(Radhakrishnan, Chandra and P M, 

2010) 
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t(4p;7p), t(4p;11p), t(4p;20q), t(4p;21q) και t(4p;12p) που προκύπτει από την 

ανταλλαγή γενετικού υλικού μεταξύ του χρωμοσώματος 4 και ενός άλλου 

χρωμοσώματος, ωστόσο τα άτομα που την φέρουν δεν πάσχουν, ωστόσο η 

ισορροπημένη μετάθεση μπορεί να γίνει μη ισορροπημένη όταν μεταβιβάζεται στην 

επόμενη γενεά. (Nevado et al., 2020; Venegas-Vega et al., 2013) Ο φαινότυπος 

περιλαμβάνει ευρεία γέφυρα ρινός, επίκανθος, μεγάλα και εξόφθαλμα μάτια και 

μεγάλο μέτωπο, βραχύ φίλτρο άνω χείλους, στόμα με κατωφερή κατεύθυνση των 

άκρων, μικρογναθία, μικροκεφαλία,  δύσμορφα ώτα, υψηλή πρόσθια γραμμή 

τριχοφυΐας, διαταραχές της σπονδυλικής στήλης όπως σκολίωση ή κύφωση, κοντό 

ανάστημα. (Limeres et al., 2020) Το σύνδρομο ονομάζεται αλλιώς ως Greek warrior 

helmet. (Battaglia, Carey and South, 2015) To παιδί παρουσιάζει καθυστέρηση στην 

σωματική και ψυχοκινητική ανάπτυξη, υποτονία, διανοητικές διαταραχές με 

κυρίαρχες την αδυναμία προφορικής επικοινωνίας, ωστόσο οι κοινωνικές δεξιότητες 

είναι ικανοποιητικές. (Boczek et al., 2018) H επιληψία σταδιακά με την πάροδο της 

ηλικίας υποχωρεί. Ωστόσο ο φαινότυπος ποικίλλει σε μεγάλο βαθμό ανάλογα με το 

μέγεθος της διαγραφής του γενετικού υλικού. Μπορεί να εμφανίζονται και διαταραχές 

της μέσης γραμμής. (Bergemann, Cole and Hirschhorn, 2005) Οι συγγενείς 

καρδιοπάθειες που συναντώνται σε αυτό το σύνδρομο είναι η υποπλασία της 

αριστερής καρδιάς, η μεσοκολπική και μεσοκοιλιακή επικοινωνία, η στένωση της 

πνευμονικής βαλβίδας. (von Elten et al., 2013) Η κλινική εικόνα και ο φαινότυπος 

προσανατολίζει τον κλινικό ιατρό προς την διάγνωση του συνδρόμου το οποίο 

επιβεβαιώνεται με την χρήση απλού καρυοτύπου για διαγραφές από 5Mb. Ωστόσο 

σε περίπτωση που ο απλός καρυότυπος δεν καταδείξει την γενετική ανωμαλία 

θεωρείται απαραίτητο να χρησιμοποιηθούν μοριακές τεχνικές όπως ο φθορίζων in 

situ υβριδισμός (FISH) και συγκριτικός γενωμικός υβριδισμός με την χρήση 

μικροσυστοιχιών(a-cgh) ή αλλιώς μοριακός καρυότυπος. Επιπρόσθετα μπορεί να 

χρησιμοποιηθεί Multiplex ligation-dependent probe amplification (MLPA) για τον 

εντοπισμό μικροδιαγραφών που η μέθοδος FISH αδυνατεί να καταδείξει 

χρησιμοποιώντας έως 40 probes που το καθένα είναι ειδικό για συγκεκριμένη DNA 

ακολουθία. (Gavril et al., 2021; Schouten et al., 2002; Stuppia et al., 2012) 
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4.3.1.8 Σύνδρομο Cat eye (22p tetrasomy) 

 Το σύνδρομο cat eye ή Schmid-Fraccaro ή μερική τετρασωμία του χρωμοσώματος 

22p οφείλεται σε διπλασιασμό ή τριπλασιασμό του μακρού βραχίονα(p) του 

χρωμοσώματος 22. Το γεγονός αυτό οφείλεται στην ύπαρξη ενός υπεράριθμου 

ακροκεντρικού θραύσματος χρωμοσώματος (small supernumerary bisatellited 

marker chromosome-sSMC) το οποίο έχει δύο κεντρομερίδια και αντιπροσωπεύει inv 

dup(22)(q11). (Glaeser et al., 2021) H περιοχή αυτή περιέχει κρίσιμα γονίδια για τον 

σχηματισμό των οφθαλμών. (Deepak et al., 2014) Στην πλειονότητα των 

περιπτώσεων πρόκειται για de novo αλλαγή, ωστόσο θα πρέπει να διερευνάται η 

πιθανότητα ο ένας γονέας να φέρει μωσαϊκισμό για την συγκεκριμένη αλλαγή και να 

την μεταβιβάζει. Στο 1/3 των περιπτώσεων το επιπλέον χρωμόσωμα βρίσκεται σε 

μωσαϊκισμό.  Ο επιπολασμός του συνδρόμου είναι 1 ανά 50.000-150.000 ζωντανές 

γεννήσεις.  Η περιοχή 22q11 στο σύνδρομο αυτό υπάρχει τέσσερις φορές. Ο 

φαινότυπος και η κλινική εικόνα περιλαμβάνουν μικροκεφαλία, περιοφθαλμικό 

οίδημα, μακρό φίλτρο άνω χείλους, προωτιαίο εντύπωμα, οπισθογναθία, μεγάλη 

απόσταση μεταξύ των θηλών, εντύπωμα στην ιερά περιοχή, πολυδακτυλία, 

διαταραχές του πρωκτού όπως ατρησία με συρίγγιο, κατωφερής ή αντιμογγολοειδής 

φορά των βλεφαρικών σχισμών, υπερτελωρισμό, διαταραχές των νεφρών όπως 

Εικόνα: Φαινότυπος του 

κρανίου(α) και του 

προσώπου(b) σε βρέφος 

με σύνδρομο Wolf-

Hirschhorn. (Gavril et 

al., 2021) 

Εικόνα: MLPA η οποία 

καταδεικνύει ετερόζυγη 

διαγραφή στην τελική περιοχή 

του χρωμοσώματος 4p 

μεγέθους 2,85Mb. (Gavril et 

al., 2021) 
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αγενεσία ή υδρονέφρωση, στραβισμός, αποφρακτική ουροπάθεια, υποπλασία της 

άνω και κάτω γνάθου, επίκανθος, χαμηλή πρόσφυση ωτών, μικροωτία,  κάθετο 

κολόβωμα της ίριδας των ή/ και του χοριοειδούς ή/και του αμφιβληστροειδούς, 

ανωμαλία Duane( στραβισμός) και  ήπια προς μέτρια αναπτυξιακή καθυστέρηση. 

Σπανιότερα μπορεί να υπάρχει ανιριδία, ανεπάρκεια της αυξητικής ορμόνης, 

απουσία δακτύλων, απουσία πλευρών ή συνοστέωση αυτών, μεκέλλειος απόφυση, 

συγγενές μεγάκολο, ατρησία χοληφόρων, δισχιδής ράχη, υποσπαδίας, υποπλαστική 

μήτρα και ατρησία κόλπου. (Weber, Dooley and Sparkes, 1970; Pierson, 

Gilgenkrantz and Saborio, 1975; Jensen and Hansen, 1981; Mahboubi and 

Templeton, 1984; Schinzel et al., 1981) Οι συγγενείς καρδιοπάθειες που 

συναντώνται στο σύνδρομο αυτό είναι η υποπλαστική δεξιά κοιλία, η ατρησία της 

πνευμονικής βαλβίδας χωρίς μεσοκοιλιακή επικοινωνία,  η ολική ανώμαλη εκβολή 

των πνευμονικών φλεβών, το διακεκομμένο αορτικό τόξο,  η τετραλογία του Fallot, η 

ισθμική στένωση της αορτής, η μεσοκοιλιακή επικοινωνία, ο κοινός κόλπος, η 

υποπλασία της κάτω κοίλης φλέβας, ο ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, η ατρησία της 

τριγλώχινας βαλβίδας, η μεσοκολπική επικοινωνία. (Tsai et al., 2015; Belangero et 

al., 2009; Freedom and Gerald, 1973; Williams et al., 2020; McDermid and Morrow, 

2002) Ο κλινικός ιατρός με βάση τον φαινότυπο και τα συμπτώματα 

προσανατολίζεται προς την διάγνωση της συγκεκριμένης νόσου, την οποία 

εργαστηριακά διαπιστώνει με την βοήθεια καρυοτύπου όπου αποδεικνύεται η 

ύπαρξη ενός επιπλέον marker χρωμοσώματος. Η προέλευση του επιπλέον 

χρωμοσώματος μπορεί να εντοπιστεί με την βοήθεια του φθορίζοντος in situ 

υβριδισμού. Επίσης η μέθοδος FISH χρησιμοποιείται για τον εντοπισμό 

μωσαϊκισμού.  (Liehr, Pfeiffer and Trautmann, 1992) Τέλος μπορούν να μετρηθούν 

τα επίπεδα της γαλακτοσιδάσης-2, γαλακτοσιδάσης-Β, αρυλσουλφατάσης-Α στο αίμα 

που κωδικοποιούνται από το χρωμόσωμα 22p. (Deepak et al., 2014; Reiss et al., 

1985)( Gaspar,2022) 

 

Εικόνα: Καρυότυπος θήλεος 

στον οποίο φαίνεται το 

υπεράριθμο θραύσμα του 

χρωμοσώματος 22. (Deepak et 

al., 2014) 
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4.3.1.9 Σύνδρομο Pallister killian (12p tetrasomy) 

  Το σύνδρομο Pallister Killian ή τετρασωμία 12p οφείλεται σε μωσαϊκισμό για το 

υπεράριθμο μετακεντρικό ισοχρωμόσωμα 12p (i12p) με αποτέλεσμα ο βραχύς 

βραχίονας(p) του χρωμοσώματος 12 να υπάρχει σε τέσσερα αντίτυπα. Κατά 

συνέπεια ο καρυότυπος είναι 47 ΧΧ Ή ΧΥ i(12)(p10)/46 ΧΧ ή ΧΥ. (Peltomäki et al., 

1987; Warburton, Anyane-Yeboa and Francke, 1987; Pallister, Meisner and Elejalde; 

Killian, 1981; Pallister, 2012) Σε σπάνιες περιπτώσεις μπορεί να ανευρεθεί  

υπεράριθμο δακτυλιοειδές χρωμόσωμα ή σε εξασωμία με δύο ισοχρωμοσώματα 

(i12p). (Yeung et al., 2009; Schinzel, 1991; Vogel et al., 2009) Στο σύνδρομο αυτό ο 

μωσαϊκισμός εξαρτάται από τον ιστό. Πιο συγκεκριμένα στα λευκοκύτταρα το 

ισοχρωμόσωμα εντοπίζεται σε ποσοστό 0-2%, στους ινοβλάστες σε ποσοστό 50-

100%, στα κύτταρα του μυελού σε ποσοστό 100%. (Srinivasan and Wright, 2014)  H 

επίπτωση του συνδρόμου  υπολογίζεται σε 1 ανά 25.000 ζωντανές γεννήσεις. Ο 

φαινότυπος  περιλαμβάνει αδρά χαρακτηριστικά προσώπου, επίπεδο προφίλ 

προσώπου που οφείλεται σε επιπέδωση του ινίου, υψηλό μέτωπο με αλωπεκία σε 

μετωπιαία και κροταφική περιοχή, βραχέα άκρα, ονυχοδυσπλασία, ανωφερής 

κατεύθυνση των βλεφαρικών σχισμών, υπερτελωρισμός, επίπεδή και ευρεία γέφυρα 

ρινός, μακρύ φίλτρο άνω χείλους, κοντός λαιμός, κοντή μύτη με ανωφερή 

κατεύθυνση ρωθώνων, μεγάλο στόμα με κατεύθυνση προς τα κάτω, μεγάλο άνω 

χείλος, υπεράριθμες θηλές και μακρογλωσσία. Η κλινική εικόνα περιλαμβάνει 

υποτονία, επιληψία, διανοητική καθυστέρηση, κώφωση, διαταραχές στον 

χρωματισμό του δέρματος με περιοχές υπό ή υπερχρωματισμού, οδοντικές 

διαταραχές όπως απώλεια δοντιών, υπερτροφία ούλων, καθυστέρηση οδονταρχής, 

οφθαλμικές διαταραχές όπως μυωπία ή στραβισμό, διαταραχές στο διάφραγμα και 

τον πρωκτό. (Schinzel, 1991; Genevieve et al., 2003; Jones, Jones and Del Campo, 

1997; Spinner et al., 2013; Jamuar et al., 2012; Izumi and Krantz; Wilkens et al., 

Εικόνα: Φαινότυπος 

παιδιού με cat-eye 

σύνδρομο. (Glaeser et al., 

2021) 
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2012) Οι συγγενείς καρδιοπάθειες που συναντώνται είναι η μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

που υπάρχει στο 25% των περιπτώσεων, η πλήρης απουσία του περικαρδίου, η 

μεσοκολπική επικοινωνία, η δίπτυχη αορτική βαλβίδα και η διάταση της αορτής. 

(Tilton et al., 2014) (Zakowski, Wright and Ricci, 1992) Η κλινική υποψία που τίθεται 

από τον ιατρό είναι μείζονος σημασίας στην επιλογή των κατάλληλων 

εργαστηριακών εξετάσεων που θα επιβεβαιώσουν το σύνδρομο καθώς το 

υπεράριθμο χρωμόσωμα δεν υπάρχει στα λευκοκύτταρα του αίματος με αποτέλεσμα 

να απαιτείται δείγμα από το δέρμα ή ινοβλάστες για ανάλυση σε καρυότυπο, το 

ισοχρωμόσωμα είναι παρόν στο 30-100% των μεταφάσεων. Ο φθορισμός in situ 

υβριδισμός με την βοήθεια των probes ειδικά για το χρωμόσωμα 12 μπορεί να θέσει 

την διάγνωση του συνδρόμου. (Speleman et al., 1991; Ohashi, Ishikiriyama and 

Fukushima, 1993) Άλλες αξιόπιστες μέθοδοι που μπορούν να χρησιμοποιηθούν για 

την διάγνωση του συνδρόμου είναι η MLPA και ο μοριακός καρυότυπος με 

μικροσυστοιχίες (a-cgh) για ανάλυση DNA από το δείγμα που προήλθε από σάλιο 

από την περιοχή των παρειών.(Speleman et al., 1991; Conlin et al., 2012; Bertini et 

al., 2019; Arghir et al., 2021) 

 

 

Εικόνα: Φαινότυπος 

Pallister-Killian 

συνδρόμου στην 

ηλικία των 2 μηνών 

ζωής(α,b) και 7 μηνών 

ζωής(c,d). (Arghir et 

al., 2021) 

Εικόνα: α) Καρυότυπος με 

ζωνώσεις G όπου φαίνεται το 

υπεράριθμο ισοχρωμόσωμα 12p. 

b) Φθορίζων in situ υβριδισμός 

που προέκυψε από την χρήση 

D12Z3 probe σε ινοβλάστες, τα 

βέλη καταδεικνύουν τα 

υπεράριθμα ισοχρωμοσώματα. 

(Karaman et al., 2018)   
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4.3.1.10  8p deletion 

 H διαγραφή γενετικού υλικού στην περιοχή 8p23.1 σχετίζεται με την εμφάνιση ενός 

φάσματος ευρημάτων με κυριότερα τις συγγενείς καρδιοπάθειες, την συγγενή 

διαφραγματοκήλη και την καθυστέρηση της ανάπτυξης. (Shimokawa et al., 2005; 

Ciccone et al., 2006) Οι διαγραφές αυτές ποικίλλουν από μεγάλου μεγέθους που 

μπορούν να εντοπιστούν με την βοήθεια του καρυοτύπου έως μικρού μεγέθους που 

διαγιγνώσκονται με την βοήθεια του φθορίζοντος in situ υβριδισμού ή του μοριακού 

καρυότυπου. (Páez et al., 2008; Reddy, 1999; Devriendt et al., 1999) Η επίπτωση 

υπολογίζεται σε 1 ανά 10.000-30.000 ζωντανές γεννήσεις. Ο φαινότυπος 

περιλαμβάνει μικροκεφαλία, ενδομήτρια καθυστέρηση ανάπτυξης, διανοητική 

καθυστέρηση, υπερκινητικότητα και παρορμητική συμπεριφορά. (Devriendt et al., 

1999) Η περιοχή 8p23.1 φιλοξενεί το γονίδιο GATA4 που είναι κρίσιμης σημασίας 

στην ανάπτυξη της καρδιάς, επομένως η απώλεια του οδηγεί στην δημιουργία 

συγγενών καρδιοπαθειών. (Garg et al., 2003b; Okubo et al., 2004) Οι συγγενείς 

καρδιοπάθειες που συναντώνται σε αυτή την περίπτωση είναι η μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία,  η  μεσοκολπική επικοινωνία, το  κολποκοιλιακό κανάλι,  το σύνδρομο 

της αριστερής υποπλαστικής καρδιάς, το  ανοιχτό ωοειδές τρήμα, ο ανοιχτός 

βοτάλλειος πόρος, η  στένωση της πνευμονικής κυκλοφορίας, η στένωση της 

πνευμονικής βαλβίδας,  η τετραλογία Fallot, η μερική ανώμαλη εκβολή των 

πνευμονικών φλεβών, η υποαορτική στένωση, η μετάθεση των μεγάλων αγγείων, η 

διπλέξοδος δεξιά κοιλία. (Wat et al., 2009) Η διαγραφή αυτή συμβαίνει de novo. 

 

4.3.1.11 Σύνδρομο εύθραυστου Χ 

  Το σύνδρομο εύθραυστου Χ ή σύνδρομο Martin-Bell οφείλεται σε μεταγραφική 

σίγαση του γονιδίου FMR1, που βρίσκεται στην περιοχή Xq27.3, λόγω της 

επέκτασης και μετέπειτα μεθυλίωσης της τριπλέτας  (CGG)n στην 5’-αμετάφραστη 

περιοχή του γονιδίου. Στους υγιείς η τριπλέτα αυτή έχει μήκος από 5-45 επαναλήψεις 

με μέσο όρο 30 στον γενικό πληθυσμό. Σε περίπτωση που οι επαναλήψεις 

ξεπεράσουν τις 200 τότε προκαλείται το σύνδρομο του εύθραυστου Χ. Εάν οι 

Εικόνα: Α) μερικός καρυότυπος 

όπου απεικονίζεται το ζεύγος των 

χρωμοσωμάτων 8, με την βοήθεια 

των ζωνώσεων G είναι εμφανής η 

διαγραφή της περιοχής 8p23.1, B) 

μοριακός καρυότυπος που 

εντοπίζεται από το 

ολιγονουκλεοτιδικό probe 

(απεικόνιση με κόκκινο χρώμα) 

στην περιοχή 8p23.1. (Wat et al., 

2009) 
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επαναλήψεις είναι μεταξύ 55 και 200 τότε αναφερόμαστε σε προμεταλλάξεις και το 

σύνδρομο ονομάζεται εύθραυστο Χ με τρόμο και αταξία. (Cabal-Herrera et al., 2020) 

Το γονίδιο FMR1 αυτό κωδικοποιεί το  FMRP που είναι μια πρωτεΐνη που προσδένει 

RNA και είναι κρίσιμης σημασίας στην πρωτεϊνοσύνθεση στους δενδρίτες του 

εγκεφάλου συμβάλλοντας στην πλαστικότητα των συνάψεων Ωστόσο η μεθυλίωση 

του γονιδίου οδηγεί σε σίγαση του με αποτέλεσμα να μην παράγεται η πρωτεΐνη 

οδηγώντας σε γνωστικές και ψυχικές διαταραχές. (Hagerman et al., 2017; Devys et 

al., 1993; Rousseau et al., 1995) Το σύνδρομο κληρονομείται επικρατώς 

συνδεδεμένο με το Χ χρωμόσωμα με ποικίλη εκφραστικότητα και μειωμένη 

διεισδυτικότητα. Τα θήλεα άτομα λόγω της τυχαίας απενεργοποίησης του ενός Χ 

χρωμοσώματος παρουσιάζουν ηπιότερο φαινότυπο σε σχέση με τα άρρενα. (Bagni 

et al., 2012) Ο επιπολασμός του συνδρόμου ποικίλλει από 1 στα 4.000 αγόρια και 1  

στα 5.000-8.000 κορίτσια. (Hunter et al., 2014) H κλινική εικόνα περιλαμβάνει ήπια 

έως σοβαρή διανοητική καθυστέρηση που μπορεί να περιλαμβάνει προβλήματα με 

την βραχυπρόθεσμη μνήμη, τα μαθηματικά και την γλώσσα, συμπεριφορικές 

διαταραχές που ποικίλλουν από ήπιες όπως άγχος έως σοβαρές όπως αυτισμός, 

καθυστέρηση ψυχοκινητικής εξέλιξης, διαταραχή μειωμένης προσοχής και 

υπερκινητικότητας η οποία προσβάλλει το 89% των αγοριών και το 30% των 

κοριτσιών, συχνές ωτίτιδες και σπασμούς. Ο φαινότυπος περιλαμβάνει μεγάλο 

μέτωπο, μακρύ πρόσωπο, μεγάλα αυτιά, πλατυποδία, υπερελαστικές αρθρώσεις 

δακτύλων, υποτονία,  μακροορχιδισμός. Υπάρχει 70% πιθανότητα να συνυπάρχει 

κάποιου είδους συγγενή καρδιοπάθεια όπως η πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας 

(MVP) και διάταση της ρίζας της αορτής λόγω της μείωσης ποσότητας ή απουσίας 

του FMRP προϊόντος το οποίο οδηγεί σε ανώμαλη δομή των συνδετικών ιστών 

συμπεριλαμβανομένων των ινιδίων ελαστίνης. (Sreeram et al., 1989; Loehr et al., 

1986; Waldstein and Hagerman, 1988; Tassanakijpanich et al., 2020; Pyeritz et al., 

1982) Η κλινική εικόνα είναι εκείνη που προσανατολίζει τον κλινικό ιατρό προς την 

διάγνωση του συνδρόμου, το οποίο επιβεβαιώνεται εργαστηριακά με τον αριθμητικό 

προσδιορισμό των τριπλετών κυτοσίνης-γουανίνης-γουανίνης με την βοήθεια της 

αλυσιδωτής αντίδρασης πολυμεράσης (PCR) και της ανάλυσης southern 

blot.(Khaniani et al., 2008; Biancalana et al., 2015; Lozano et al., 2016; Hersh and 

Saul, 2011; Mila et al., 2018) 
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4.3.1.12    3p- syndrome  

  H μονοσωμία 3p οφείλεται σε μερική διαγραφή του βραχέος βραχίονα (p) του 

χρωμοσώματος 3 και διακρίνεται σε άπω μονοσωμία όπου η διαγραφή συμβαίνει 

μεταξύ 3p11 και 3p21.2  και σε διαγραφή μεταξύ των  3p24 και 3p25. (Witt, 

Biedermann and Hall, 1985; Neri et al., 1984; Liu et al., 2001) Το μέγεθος της 

διαγραφής ποικίλλει από 150Kb έως 11 Mb. Ειδικά οι περιοχές 3p25-p26  έχουν 

βαρύνουσα κλινική σημασία. Μεταξύ άλλων η περιοχή εκείνη περιέχει το 

ογκοκατασταλτικό γονίδιο που σε περίπτωση απώλειας εκδηλώνεται η νόσος Von 

Hippel–Lindau (VHL). (Phipps et al., 1994) (Narahara et al., 1990) Η διαγραφή των 

γονιδίων CRBN και CNTN4 που βρίσκονται στον βραχύ βραχίονα του 

χρωμοσώματος 3 αρκεί για την εκδήλωση του συνδρόμου. (Dijkhuizen et al., 2006) 

To σύνδρομο στην πλειονότητα των περιπτώσεων εμφανίζεται de novo, ωστόσο 

σπάνια έχουν αναφερθεί και οικογενείς περιπτώσεις στις οποίες ο ένας γονέας φέρει 

ισοζυγισμένη μετάθεση του χρωμοσώματος 3 με άλλο χρωμόσωμα. (Takagishi et al., 

Εικόνα: Φαινότυπος παιδιού με το 

σύνδρομο εύθραυστου Χ. 

(https://en.wikipedia.org/wiki/Fragile_X

_syndrome#/media/File:Fragx-2.jpg) 

Εικόνα: Ανάλυση Southern blot 

που δείχνει διάφορες CGG 

ακολουθίες από υγιή άτομα έως 

άτομα με σύνδρομο εύθραυστου 

Χ. ( Zafarullah and Tassone, 

2019)  
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2006; Pohjola et al., 2010) Αποτελεί σπάνια οντότητα καθώς περίπου 30 

περιπτώσεις έχουν περιγραφεί. Η κλινική εικόνα περιλαμβάνει την ενδομήτρια, 

εξωμήτρια καθυστέρηση της ανάπτυξης και διανοητική καθυστέρηση. Ο φαινότυπος 

περιλαμβάνει μικροκεφαλία, κατωφερή κατεύθυνση των βλεφαρικών σχισμών, 

τηλέκανθο, μικρογναθία, πολυδακτυλία, επίκανθο, μακρύ φίλτρο, υποπλασία της 

μέσης γραμμής,  τριγωνοκεφαλία, προωτιαίο εντύπωμα, πτώση βλεφάρου, 

εντύπωμα ιεράς χώρας, σχιστία υπερώας,  υποτονία. (Malmgren et al., 2007) Η 

κλινική εικόνα περιλαμβάνει νεφρικές διαταραχές, συγγενή υποθυρεοειδισμό, 

επιληψία, γαστρεντερικές διαταραχές, συγγενείς καρδιοπάθειες όπως το κοινό 

κολποκοιλιακό κανάλι που συναντάται στο 1/3 των περιπτώσεων. (Verjaal and De 

Nef, 1978; Schwyzer et al., 1987) (Green et al., 2000) Η διάγνωση τίθεται 

εργαστηριακά με την βοήθεια του φθορίζοντος in situ υβριδισμού (FISH) ή του 

μοριακού καρυότυπου.(Phipps et al., 1994; Cargile et al., 2002; Dijkhuizen et al., 

2006; Shuib et al., 2009) 

 

 

Εικόνα: Πτώση οφθαλμού στο 

σύνδρομο 3p. 

(https://elementsofmorphology.nih.

gov/index.cgi?tid=1bd157b764ec7a

ea) 

Εικόνα: Μερικός καρυότυπος 

που φαίνεται η διαγραφή στο 

χρωμόσωμα 3, del(3)(p22.2p24.2) 

(Liu et al., 2001) 
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4.3.2  MΟΝΟΓΟΝΙΔΙΑΚΑ ΝΟΣΗΜΑΤΑ 

4.3.2.1 Σύνδρομο Noonan και Noonan-like 

To σύνδρομο Noonan οφείλεται σε 8 διαφορετικές μεταλλάξεις γονιδίων στο  

μονοπάτι RAAS/MAPK (mitogen-activated protein kinase) το οποίο είναι απαραίτητο 

για την διαίρεση των κυττάρων, τον πολλαπλασιασμό τους και την διαφοροποίηση 

τους. H συχνότερη μετάλλαξη αφορά το γονίδιο PTPN11 που βρίσκεται στην περιοχή 

12q24, άλλες μεταλλάξεις αφορούν τα γονίδια SOS1 στην περιοχή 2p22.1, RAF1 

στην περιοχή 3p25.2, RIT1 στην περιοχή 1q22, KRAS στην περιοχή 12p12.1, NRAS 

στην περιοχή 1p13.2, BRAF στην περιοχή 7q34, MAP2K1 στην περιοχή 15q22.31, 

MRAS στην περιοχή 3q22.3, RASA2 στην περιοχή 3q23, RRAS2, SOS2 στην 

περιοχή 14q21.3, και του LZATR1 στην περιοχή 22q11.21. Οι μεταλλάξεις που 

σχετίζονται με το γονίδιο  SOS1 οδηγούν σε καλύτερη διανοητική κατάσταση σε 

σχέση με το PTPN11. (Pierpont et al., 2009) Επίσης, έχουν αναγνωριστεί και άλλα 

γονίδια τα οποία δημιουργούν ένα Noonan-like φαινότυπο. Οι μεταλλάξεις 

μεταβιβάζονται στην επόμενη γενεά με τον αυτοσωμικό επικρατή τρόπο ή είναι de 

novo οι οποίες είναι μεταλλάξεις gain of function που επιμηκύνουν το μονοπάτι 

RAAS/MAPK. Η εμπλοκή αυτού του μονοπατιού κατατάσσει το σύνδρομο αυτό στις 

ρασοπάθειες μαζί με το σύνδρομο Costello, την νευροϊνωμάτωση τύπου Ι, το 

σύνδρομο Leopard και το cardiofaciocutaneous (CFC) σύνδρομο. Για πρώτη φορά 

αναγνωρίστηκε το 1963 από τον Noonan και Ehmke. Λόγω της πληθώρας των 

μεταλλάξεων, η κλινική εικόνα ποικίλλει από ήπια έως σοβαρή. (Rauen, 2013; Myers 

et al., 2014) (Nora et al., 1974) Ο επιπολασμός του συνδρόμου είναι 1 ανά 1.000 έως 

2.500 ζωντανές γεννήσεις. Το σύνδρομο Noonan επηρεάζει την φυσιολογική 

ανάπτυξη διαφόρων ιστών. Ο φαινότυπος του συνδρόμου περιλαμβάνει 

υπερτελωρισμό, χαμηλή πρόσφυση ωτών, μπλε ίριδα, πτώση βλεφάρου, ήπιο 

Εικόνα: Φαινότυπος με υποπλασία της 

μέσης γραμμής. (Liu et al., 2001) 
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πτερύγιο λαιμού, επίκανθο, κατωφερή κατεύθυνση βλεφαρικών σχισμών, κοντό 

ανάστημα, μακροσωμία, υποτονία., μακροκεφαλία, κρυψορχία, σκελετικές ανωμαλίες 

όπως πτηνοειδής ή σκαφοειδής θώρακας και  στραβισμό. Μετέπειτα το πρόσωπο 

λαμβάνει τριγωνικό σχήμα λόγω επιμήκυνσης της κάτω γνάθου. Η κλινική εικόνα 

περιλαμβάνει  μειωμένη γονιμότητα για τα θήλεα άτομα, δυσχέρεια στην σίτιση του 

βρέφους, απώλεια ακοής, διανοητική καθυστέρηση στο 25% των ασθενών, 

ψυχοκινητική καθυστέρηση, πρώιμο γενικευμένο λεμφοίδημα λόγω λεμφικής 

δυσπλασίας, επιληψία, διαταραχές πήξης στο 50% των ασθενών κυρίως λόγω 

ανεπάρκειας του παράγοντα ΧΙ. Επιπρόσθετα στα 2/3 των ασθενών συνυπάρχει  

δυσπλαστική πεπαχυσμένη πνευμονική βαλβίδα που οδηγεί σε στένωση που 

συνδυάζεται με υπερτροφική μυοκαρδιοπάθεια. Ειδικότερα οι μεταλλάξεις στο γονίδιο 

RAF1 συνδέονται με την εκδήλωση υπερτροφικής μυοκαρδιοπάθειας. Μπορεί να 

συνυπάρχει και στένωση περιφερικά της πνευμονικής αρτηρίας ή μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία ή ανεπάρκεια της πνευμονικής βαλβίδας ή τετραλογία Fallot ή ισθμική 

στένωση αορτής ή ανοιχτός βοτάλλειος πόρος ή σύνδρομο αριστερής υποπλαστικής 

καρδιάς ή μεσοκολπική επικοινωνία. (van der Burgt, 2007; Bhambhani and Muenke, 

2014; Roberts et al., 2013; Sharland et al., 1992) Η διάγνωση του συνδρόμου αρχικά 

τίθεται κλινικά και έπειτα επιβεβαιώνεται με μοριακές μεθόδους για τον εντοπισμό 

των υπεύθυνων γονιδίων με την βοήθεια της Αλληλούχησης Επόμενης γενεάς (Next 

Generation Sequencing-NGS) ή πάνελ πολλαπλών γονιδίων καθώς ο καρυότυπος 

είναι φυσιολογικός. (Romano et al., 2010; Tartaglia et al., 2002; Tartaglia et al., 2007; 

Pandit et al., 2007; Schubbert et al., 2006; Carta et al., 2006; Aoki et al., 2013; Lepri 

et al., 2014) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση 

λεμφοιδήματος σε βρέφος. 

(https://emedicine.medscape.com

/article/947504-clinical#b4) 
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 4.3.2.2 Σύνδρομο Holt- Oram 

  Το σύνδρομο Holt-Oram  ή σύνδρομο καρδιάς-χεριών, οφείλεται σε μεταλλάξεις στο 

μεταγραφικό παράγοντα TBX5 με πλήρη διεισδυτικότητα, το γονίδιο αυτό βρίσκεται 

στο μακρύ βραχίονα του χρωμοσώματος 12 στην περιοχή 12q24.1. (McDermott et 

al., 2005) Το γονίδιο TBX5 παίζει σημαντικό ρόλο στον σχηματισμό του 

μεσοκολπικού και μεσοκοιλιακού διαφράγματος της καρδιάς και στην ανάπτυξη των 

άνω άκρων. (McDermott, Hatcher and Basson, 2008) Ο επιπολασμός του 

συνδρόμου είναι περίπου 1 ανά 100.000 ζωντανές γεννήσεις. Ο φαινότυπος 

περιλαμβάνει ανωμαλίες των άνω άκρων οι οποίες μπορεί να είναι αμφοτερόπλευρες 

ή ετερόπλευρες κυρίως αριστερά  ή ασύμμετρες και αφορούν τα οστά του καρπού και 

της κερκίδας, επιπλέον μπορεί να παρατηρηθεί απλασία, υποπλασία των οστών 

αυτών έως φωκομελία και ανωμαλίες του αντίχειρα. Οι ανωμαλίες των άνω άκρων 

έχουν 100% διεισδυτικότητα.  (Ross et al., 2018; Smith, Sack and Taylor, 1979) 

(Vanlerberghe et al., 2019) Στις περισσότερες περιπτώσεις η μετάλλαξη είναι de 

novo, ενώ στις υπόλοιπες περιπτώσεις που κληρονομείται με επικρατή πρότυπο 

πρέπει να την φέρει ο ένας γονέας. (Ríos-Serna et al., 2018) Οι συγγενείς 

καρδιοπάθειες  που συναντώνται είναι η μεσοκολπική επικοινωνία, η μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, η ατρησία της αορτικής βαλβίδας, η δίπτυχη αορτική βαλβίδα, το 

Εικόνα: Φαινότυπος νεογνού 

με σύνδρομο Noonan. 

(Bhambhani and Muenke, 

2014) 

Εικόνα: Φαινότυπος αγοριού 

στην παιδική ηλικία με 

σύνδρομο Noonan. 

(Bhambhani and Muenke, 

2014) 
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σύνδρομο αριστερής υποπλαστικής καρδιάς και εμφανίζονται με διεισδυτικότητα 

75%. (Spiridon et al., 2018) Έχει αποδειχθεί ότι παθογόνες παρανοηματικές 

μεταλλάξεις εντοπιζόμενες στο 5 ΄άκρο του ΤΒΧ σχετίζονται με ανωμαλίες της 

καρδιάς ενώ αντίστοιχες μεταλλάξεις στο 3΄ άκρο σχετίζονται με ανωμαλίες στα άνω 

άκρα. (Basson et al., 1999a; Brassington et al., 2003) Η διάγνωση του συνδρόμου 

Holt-Oram τίθεται αρχικά με βάση την κλινική εικόνα και το ιστορικό. Έπειτα με οδηγό 

την κλινική υποψία θα πραγματοποιηθεί προσαρμοσμένος γενετικός έλεγχος. Σε 

περίπτωση που η αιτία του συνδρόμου είναι απώλεια ολόκληρου εξωνίου ή 

διπλασιασμός εξωνίου τότε τα πάνελ γονιδίων αδυνατούν να θέσουν την διάγνωση 

με αποτέλεσμα να απαιτείται αλληλούχηση επόμενης γενεάς. Σε σπάνιες 

περιπτώσεις έχουν αναφερθεί χρωμοσωμικές ανακατανομές στο χρωμόσωμα 12q24 

οι οποίες μπορεί να διαγνωσθούν με φθορίζων in situ υβριδισμό (fish) ή 

αλληλούχηση επόμενης γενεάς. (Li et al., 1997b;  Basson et al., 1999b) Ο μοριακός 

έλεγχος μπορεί να περιλαμβάνει μόνο το γονίδιο TBX5 (single gene panel) για τον 

εντοπισμό πιθανών διαγραφών, παρανοηματικών, μη νοηματικών μεταλλάξεων 

καθώς και παραλλαγών στο splice site, ή πολλαπλά γονίδια που σχετίζονται με τον 

φαινότυπο. Ωστόσο το panel πολλαπλών γονιδίων μπορεί να ποικίλλει ανάλογα με 

το εργαστήριο και τον κλινικό ιατρό που τα επιλέγει. (Basson et al., 1999b; Shankar 

et al., 2017) 

 

4.3.2.3 Σύνδρομο Ellis- van Creveld 

 Το σύνδρομο οφείλεται σε μετάλλαξη στο γονίδιο EVC1 στο χρωμόσωμα 4p16 ή στο 

γονίδιο EVC2 (Ruiz-Perez et al., 2003) (Tompson et al., 2007; Howard et al., 1997) 

και περιγράφηκε για πρώτη φορά το 1940. (Ellis and van Creveld, 1940) Αποτελεί 

αυτοσωμικό υπολειπόμενο σύνδρομο με ποικίλη εκφραστικότητα οπότε η μετάλλαξη 

πρέπει να είναι ομόζυγη ή σύνθετη ετερόζυγη για να εκδηλωθεί το σύνδρομο στην 

επόμενη γενεά. Το σύνδρομο αυτό ανήκει στην κατηγορία των κροσσοπαθειών. 

Εικόνα: Σκελετικές 

ανωμαλίες του συνδρόμου 

Holt Oram. (Vanlerberghe et 

al., 2019) 
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(Waters and Beales, 2011) Ο φαινότυπος περιλαμβάνει πρώτον χονδροδυστροφία 

όπως μη συμμετρικό νανισμό με  κοντά άκρα, κοντά πλευρά, στενό κορμό, κοντό 

ανάστημα, δεύτερον ετερόπλευρη ή αμφοτερόπλευρη πολυδακτυλία, τρίτον 

εκτοδερμική δυσπλασία όπως δυσπλαστικούς όδοντες και νύχια, υπερπλαστικά 

ούλα, κωνικού σχήματος δόντια, υποδοντία και αραιά μαλλιά.  (Kalaskar and 

Kalaskar, 2012; Winter and Geddes, 1967) Άλλα χαρακτηριστικά είναι η χαμηλή 

πρόσφυση των ώμων, βλαισογονία, λόρδωση οσφυϊκής μοίρας σπονδυλικής στήλης, 

βραχυδακτυλία, υποσπαδίας, επισπαδίας, κρυψορχία, νεφρική αγενεσία και 

μεγαλοουρητήρας. Επιπρόσθετα από συγγενείς καρδιοπάθειες στο 60% των 

ασθενών συναντάται κοινός κόλπος, άλλες ανωμαλίες είναι ο ανοιχτός βοτάλλειος 

πόρος, η μεσοκοιλιακή επικοινωνία, η μεσοκολπική επικοινωνία, το σύνδρομο 

αριστερής υποπλαστικής καρδιάς και οι ανωμαλίες των κολποκοιλιακών βαλβίδων. 

(Ruiz-Perez et al., 2000; Rao et al., 2017; Lynch et al., 1968) Η συχνότητα του 

συνδρόμου είναι 1 ανά 60.000-200.000 ζωντανές γεννήσεις αποτελώντας μια σπάνια 

οντότητα, συνολικά έχουν περιγραφεί 150 περιστατικά παγκοσμίως. (Baujat and Le 

Merrer, 2007) Η διάγνωση αρχικά τίθεται με την βοήθεια της κλινικής παρατήρησης 

των συμπτωμάτων και του φαινοτύπου και αποδεικνύεται με την βοήθεια του πάνελ 

γονιδίων ή αλληλούχησης εξωνίων ή γονιδιώματος για την αποκάλυψη μεταλλάξεων 

στα γονίδια EVC1 και EVC2.  (Baujat and Le Merrer, 2007) 



 

 

[63] 

 

 

4.3.2.4  Σύνδρομο Marfan 

  To σύνδρομο Marfan αποτελεί ένα αυτοσωμικό επικρατές σύνδρομο που οφείλεται 

σε μεταλλάξεις στο γονίδιο FBN1, που αποτελείται από 65 εξώνια, βρίσκεται στο 

χρωμόσωμα 15q-21.1 και κωδικοποιεί την φιμπριλλίνη η οποία είναι μια 

γλυκοπρωτεΐνη του συνδετικού ιστού (ελαστικών ινών). (Robinson et al., 2006; Judge 

and Dietz, 2005; Reinhardt et al., 1996) Σε σπάνιες περιπτώσεις οι μεταλλάξεις στο 

γονίδιο αυτό μπορεί να προκαλέσουν το σύνδρομο με αυτοσωμικό υπολειπόμενο 

τρόπο. (Hilhorst-Hofstee et al., 2010) Τέλος μπορεί να υπάρξουν και de novo 

μεταλλάξεις στο γονίδιο αυτό. (Sakai et al., 1991; Judge and Dietz, 2005) Η 

επίπτωση του συνδρόμου είναι 1 στις 3.000-5.000 ζωντανές γεννήσεις. (Ammash, 

Sundt and Connolly, 2008) Οι ασθενείς με σύνδρομο Marfan φέρουν ανευρυσματική 

διάταση της αορτής καθώς η μεταλλαγμένη πρωτεΐνη φιμπριλλίνη-1 που ρυθμίζει τον 

παράγοντα   TGF-β τελικά οδηγεί σε φλεγμονή και ίνωση. Το γεγονός αυτό σε 

συνδυασμό με το μειωμένο κολλαγόνο και την ενεργοποίηση των 

μεταλλοπρωτεϊνασών οδηγούν στην ανευρυσματική διάταση των αγγείων λόγω 

απώλειας των λείων μυϊκών ινών, επακόλουθης ίνωσης και νέκρωσης. (Castellano et 

al., 2012; Schlatmann and Becker, 1977) Η διάταση της αορτικής ρίζας στο ύψος των 

Εικόνα: Φαινότυπος παιδιού 5 ετών με 

σύνδρομο Ellis-van Creveld. (Baujat 

and Le Merrer, 2007) 
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κόλπων του Valsava οδηγεί σε παλινδρόμηση του αίματος προς την αριστερά κοιλία, 

επιπλέον σε σημαντικό ποσοστό ασθενών με Marfan σύνδρομο συναντάται 

πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας, ανεπάρκεια της πνευμονικής βαλβίδας και 

διεύρυνση της πνευμονικής αρτηρίας. (Rybczynski et al., 2010; Faivre et al., 2007; 

Gould et al., 2012) Η τριγλώχινα βαλβίδα είναι πιθανό να παρουσιάζει ανεπάρκεια με 

παλινδρόμηση αίματος εντός της δεξιάς κοιλίας. To φαινοτυπικό φάσμα περιλαμβάνει 

ήπια συμπτώματα έως πολύ σοβαρά με ταχεία εμπλοκή πολλών οργάνων ήδη από 

την νεογνική ηλικία. Οι ασθενείς παρουσιάζουν αυξημένο μήκος μακρών οστών, 

υπερελαστικότητα αρθρώσεων, σκολίωση, μυωπία, εκτοπία φακού, αυξημένη 

πιθανότητα αποκόλλησης αμφιβληστροειδούς χιτώνα, γλαύκωμα, πρώιμο 

καταρράκτη, ψηλό ανάστημα με μακριά άκρα σε σχέση με τον κορμό ( 

δολιχοστενομελία), αραχνοδακτυλία, πτηνοειδή ή σκαφοειδή θώρακα, μικρογναθία, 

στενή και τοξωτή υπερώα , τέλος το κρανίο είναι λεπτό και μακρύ με ενόφθαλμο 

(Erkula et al., 2002; Demetracopoulos and Sponseller, 2007) Είναι δυνατόν να 

αναπτυχθούν στην επιφάνεια των πνευμόνων κύστεις που είναι πιθανό να ριχθούν 

με αποτέλεσμα την εγκατάσταση πνευμοθώρακα. Η διάγνωση αρχικά κατευθύνεται 

από την κλινική υποψία και επιβεβαιώνεται με την βοήθεια πάνελ μονήρους γονιδίου 

για τον εντοπισμό διαγραφών, ενθέσεων, παρανοηματικών, μη νοηματικών 

μεταλλάξεων ή αλληλούχηση των εξωνίων ή αλληλούχηση του γονιδιώματος ή πάνελ 

πολλών γονιδίων που βοηθούν στην διαφορική διάγνωση μεταξύ πολλαπλών 

συνδρόμων. (Ammash, Sundt and Connolly, 2008; Dietz, 1993) 

 

 

Εικόνα: Φαινότυπος ασθενούς με 

σύνδρομο Marfan. (John, 2002) 
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4.3.2.5 Σύνδρομο Alagille 

  Το σύνδρομο Alagille κληρονομείται κατά τον αυτοσωμικό επικρατή τρόπο στο 30-

50% των περιπτώσεων, ενώ στο 50-70% οφείλεται σε de novo μετάλλαξη. Τα γονίδια 

που εμπλέκονται είναι το JAG1 ή το NOTCH2 που βρίσκονται στο χρωμόσωμα 

20p12 και 1p12 αντίστοιχα, καθώς μεταλλάξεις σε αυτά οδηγούν στην εκδήλωση του 

συνδρόμου. (Gilbert et al., 2019) Η κλινική εικόνα περιλαμβάνει από ήπιες έως 

σοβαρές εκδηλώσεις λόγω ποικίλης εκφραστικότητας του συνδρόμου και 

χαρακτηρίζεται από χρόνια έλλειψη των ενδοηπατικών χοληφόρων, σε συνδυασμό 

με χολόσταση που εκδηλώνεται με κνησμό, ίκτερο λόγω συζευγμένης 

υπερχολερυθριναιμίας, σκελετικές ανωμαλίες όπως ανωμαλίες της διατομής των 

σπονδύλων, συγγενείς καρδιοπάθειες, οφθαλμολογικές διαταραχές όπως οπίσθιο 

εμβρυότοξο, μελαγχρωστική αμβιβληστροειδοπάθεια, χαρακτηριστικό φαινότυπο ο 

οποίος περιλαμβάνει τριγωνικού σχήματος πρόσωπο, με ευρύ μέτωπο, 

υπερτελωρισμό, εισέχοντες οφθαλμοί, επιπέδωση της ρίζας της ρινός, προς τα άνω 

βλεφαρικές σχισμές, νεφρολογικές διαταραχές όπως νεφρικές κύστεις, νεφρός 

μικρών διαστάσεων, στένωση νεφρικών αρτηριών και υπέρταση. Οι συγγενείς 

καρδιοπάθειες περιλαμβάνουν την στένωση πνευμονικής βαλβίδας καθώς και 

στενώσεις της περιφερικής πνευμονικής  αρτηρίας, υποβαλβιδική, υπερβαλβιδική 

στένωση πνευμονικής βαλβίδας που μετέπειτα ακολουθείται από ανεπάρκεια, 

στένωση σε κλάδο της πνευμονικής αρτηρίας, ανοιχτό βοτάλλειο πόρο, μεσοκοιλιακή 

ή μεσοκολπική επικοινωνία, τετραλογία Fallot, ισθμική στένωση της αορτής και 

ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας. (Guegan et al., 2012; Emerick et al., 1999; 

Subramaniam et al., 2011; McElhinney et al., 2002; Kamath et al., 2012b; Salem et 

al., 2012; Bauer et al., 2010) Το γονίδιο NOTCH2, σε αντίθεση με το JAG1, 

σχετίζεται με λιγότερη επίπτωση των καρδιακών, σκελετικών και φαινοτυπικών 

ανωμαλιών. (Kamath et al., 2012a) Ο επιπολασμός του συνδρόμου είναι 1 ανά 

30.000-50.000 ζωντανές γεννήσεις. (Saleh, Kamath and Chitayat, 2016) Η διάγνωση 

αρχικά τίθεται με βάση την κλινική εικόνα και τον φαινότυπο και έπειτα 

επιβεβαιώνεται με την βοήθεια πάνελ των δύο γονιδίων ή πολλαπλών γονιδίων που 

χρησιμοποιούνται για την διαφορική διάγνωση μεταξύ συνδρόμων. Στην περίπτωση 

που κλινικά δεν τίθεται η σκέψη ύπαρξης του συγκεκριμένου συνδρόμου τότε είναι 

χρήσιμη η αλληλούχηση των εξωνίων ή του γονιδιώματος με την βοήθεια της 

αλληλούχησης επόμενης γενεάς . (Spinner et al., 1993) 
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4.3.2.6 Σύνδρομο TAR 

  To σύνδρομο TAR ( Thrombocytopenia Absent Radius)  περιλαμβάνει την απουσία 

των δύο κερκίδων αμφοτερόπλευρα με παρουσία των αντίχειρων και παροδική 

θρομβοκυτταροπενία (<50 αιμοπετάλια/ nL) η οποία είναι συγγενής ή εγκαθίσταται 

τις πρώτες εβδομάδες ζωής.  (Fiedler et al., 2012; Farlett et al., 2022) To υπεύθυνο 

γονίδιο είναι το RBM8A που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 1q21.1.  (Klopocki et al., 

2007; Houeijeh et al., 2011; Albers et al., 2012; Brodie et al., 2019) Ο επιπολασμός 

είναι 1 ανά 100.000-200.000 ζωντανές γεννήσεις με αυξημένη συχνότητα εμφάνισης 

σε Αφρικανούς.  Η κλινική εικόνα περιλαμβάνει αλλεργία στο αγελαδινό γάλα η οποία 

επιδεινώνει την θρομβοκυτταροπενία, εντεροκολίτιδα, αιματολογικές ανωμαλίες 

όπως αναιμία, λευχαιμοειδή αντίδραση (WBC>35.000cells/mm3), οξεία λευχαιμία, 

σκελετικές ανωμαλίες όπως φωκομελία, υποπλασία άνω άκρων, συνδακτυλία, 

κλινοδακτυλία, ανωμαλίες σε ωλένιο οστό, βραχιόνιο οστό και ώμο, απουσία 

επιγονατίδας, συγγενείς καρδιοπάθειες όπως μεσοκολπική επικοινωνία, 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, τετραλογία Fallot και 

ανωμαλίες του ουρογεννητικού συστήματος όπως υποσπαδίας, πεταλοειδής νεφρός, 

αγενεσία νεφρού, υδρονέφρωση και σπανιότερα το σύνδρομο Mayer-Rokitansky-

Kuster-Hauser με αγενεσία μήτρας, τραχήλου και κόλπου. (Kumar et al., 2015; 

Travessa et al., 2020; da Rocha et al., 2021; Hedberg and Lipton, 1988; Greenhalgh 

et al., 2002; Griesinger et al., 2005; Rao, Shenoi and Krishnamurthy, 1997; Camitta 

and Rock, 1993) Η διάγνωση του συνδρόμου τίθεται με την βοήθεια της κλινικής 

εικόνας και επιβεβαιώνεται εργαστηριακά με πάνελ μονήρους ή πολλαπλών γονιδίων 

που βοηθούν στην διαφορική διάγνωση, οι μέθοδοι αυτοί απαιτούν τον καθορισμό 

των υπό έλεγχο γονιδίων ενώ η χρήση της αλληλούχησης επόμενης γενεάς (NGS) 

δεν απαιτεί τον καθορισμό των γονιδίων αφού μπορεί να ελέγξει όλα τα εξώνια ή όλο 

το γονιδίωμα. (Yassaee et al., 2014; Nicchia et al., 2016; Boussion et al., 2020) 

Εικόνα: Φαινότυπος 

ασθενούς με σύνδρομο 

Alagille. (Spinner et al., 1993) 
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4.3.2.7 Σύνδρομο CHARGE (Coloboma- Heart- Atresia of choanae- Retardation- 

Genital- Ears) 

 Το σύνδρομο CHARGE αποτελεί ακρωνύμιο για τα χαρακτηριστικά που 

παρουσιάζει, ωστόσο ο φαινότυπος τείνει να περιλαμβάνει ανωμαλίες των 

κρανιακών νεύρων ειδικότερα Ι,VII,VIII,IX,X, χειλεοσχιστία, σχιστία υπερώας, 

υποθυρεοειδισμό, νεφρικές ανωμαλίες, ανωμαλίες εγκεφάλου, κρίσεις σπασμών, 

κολόβωμα ίριδος, ατρησία χοάνης, διανοητική καθυστέρηση, υποπλασία γεννητικών 

οργάνων και ανωμαλίες ωτών. (Pagon et al., 1981) Το γονίδιο CHD7 που βρίσκεται 

στο χρωμόσωμα 8q12.2 φέρει μεταλλάξεις που σχετίζονται με την εμφάνιση του 

συνδρόμου. Η μεταβίβαση στην επόμενη γενεά στην πλειονότητα των περιπτώσεων 

είναι αυτοσωμική επικρατής, ωστόσο υπάρχουν περιπτώσεις που σχετίζονται με 

γοναδικό μωσαϊκισμό. (Bergman et al., 2011b; Legendre et al., 2017) Οι συγγενείς 

καρδιοπάθειες που σχετίζονται με το σύνδρομο είναι η τετραλογία Fallot (TOF), η 

διπλέξοδος δεξιά κοιλία (DORV), το κολποκοιλιακό κανάλι (AVSD), η μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία (VSD), η μεσοκολπική επικοινωνία (ASD),ο κοινός αρτηριακός κορμός, o 

ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, η πνευμονική στένωση και το διακεκομμένο αορτικό 

τόξο. (Greenhalgh et al., 2002) Άλλα χαρακτηριστικά που περιλαμβάνει ο 

φαινότυπος είναι το κοντό ανάστημα, καθυστέρηση ψυχοκινητικής ανάπτυξης, 

πρόσωπο τετράγωνου σχήματος με ευρύ μέτωπο, ευρεία γέφυρα ρινός, μικρογναθία, 

παράλυση του προσώπου, κοντό και ευρύ λαιμό, πολυδακτυλία, ευρεία παλάμη, 

κοντά δάχτυλα και χειρομαντική γραμμή δίκην hockey-stick. (Van de Laar et al., 

2007; O'Grady et al., 2016; Blake et al., 1998; Verloes, 2005) (Lalani et al., 2006) Η 

κλινική εικόνα περιλαμβάνει πιθανή ατρησία οισοφάγου, τραχειοοισοφαγικό συρίγγιο, 

υπογοναδοτροπικός υπογοναδισμός με μικρό πέος, κρυψορχία, υποπλαστικά χείλη 

αιδοίου και καθυστερημένη ήβη. (Bergman et al., 2011a) Η διάγνωση τίθεται με βάση 

την κλινική εικόνα και έπειτα επιβεβαιώνεται εργαστηριακά με την βοήθεια μονήρους 

Εικόνα: Α) Φαινότυπος 

βρέφους με σύνδρομο TAR 

Β) Ακτινογραφία άκρας 

χείρας ενηλίκου με 

σύνδρομο TAR. 

(Greenhalgh et al., 2002) 



 

 

[68] 

 

πάνελ γονιδίου για το CHD7 για τον εντοπισμό διαγραφών, ενθέσεων, 

παρανοηματικών και μη νοηματικών μεταλλάξεων. Εναλλακτικά μπορεί να 

διενεργηθεί πάνελ πολλαπλών γονιδίων που θα συμπεριλαμβάνει το CHD7 , το 

οποίο βοηθά στην διαφορική διάγνωση άλλων συνδρόμων όπως το Kallman που 

χαρακτηρίζεται από ανοσμία. Τέλος μπορεί να διενεργηθεί μοριακός καρυότυπος, 

αλληλούχηση επόμενης γενεάς ή επιγενετική ανάλυση για αναγνώριση των 

μοναδικών προτύπων μεθυλίωσης στα περιφερικά λευκοκύτταρα που συναντάται σε 

περιπτώσεις μεταλλάξεων του γονιδίου CHD7. (Aref-Eshghi et al., 2020; Levy et al., 

2022) 

 

4.3.2.8  Σύνδρομο VACTERL(Vertebral/Vascural-Anal-Cardiac-Tracheoesophageal-

Radial/Renal-Limb) 

 Το σύνδρομο VACTERL αποτελεί ακρωνύμιο των χαρακτηριστικών που προκαλεί 

δηλαδή σπονδυλικές ανωμαλίες όπως σκολίωση, αγγειακές ανωμαλίες όπως 

μονήρης ομφαλική αρτηρία, ατρησία πρωκτού, συγγενείς καρδιοπάθειες, 

τραχειοοισοφαγικό συρίγγιο, νεφρικές ανωμαλίες όπως υδρονέφρωση και 

διαταραχές των άκρων.  (Quan and Smith, 1972; Quan and Smith, 1973) Η 

ετερογενής ομάδα αυτών των χαρακτηριστικών οφείλεται στην επίδραση ενός 

βλαπτικού παράγοντα νωρίς κατά την διάρκεια της βλαστογένεσης με αποτέλεσμα τα 

κύτταρα αυτά να κατέληξαν σε διαφορετικούς ιστούς.   (Opitz, 1985; Nora and Nora, 

1975) Το γεγονός αυτό οδηγεί στην σποραδική εμφάνιση του συνδρόμου. 

Σπανιότερα σχετίζεται με οικογενείς μορφές όπως μεταλλάξεις στο HOXD13 και  

ZIC3 γονίδιο. (Solomon et al., 2010b; Tüzel et al., 2007; Gebbia et al., 1997) Ο 

επιπολασμός είναι περίπου 1 ανά 10.000-40.000 ζωντανές γεννήσεις. (Botto et al., 

1997; Khoury et al., 1983) Οι συγγενείς καρδιοπάθειες που συναντώνται είναι η 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία (VSD), η τετραλογία Fallot (TOF), ο κοινός αρτηριακός 

Εικόνα: Φαινοτυπικά χαρακτηριστικά 

παιδιών με σύνδρομο CHARGE. (Hsu et 

al., 2014) 



 

 

[69] 

 

κορμός και η ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας. (Rittler, Paz and Castilla, 1996; 

Weaver, Mapstone and Yu, 1986; Solomon et al., 2010a) Η διάγνωση των οικογενών 

μορφών μπορεί να τεθεί εργαστηριακά με πάνελ γονιδίων εφόσον υπάρχει η κλινική 

υποψία, διαφορετικά μπορεί να διενεργηθεί αλληλούχηση επόμενης γενεάς. 

 

 

  4.3.3 ΣΥΝΔΡΟΜΑ ΜΙΚΡΟΕΛΛΕΙΜΑΤΩΝ 

  4.3.3.1 Σύνδρομο Williams-Beuren  

     To σύνδρομο αυτό οφείλεται σε απλοανεπάρκεια λόγω διαγραφής  περιοχής 

μήκους περίπου 1,55Mb στο χρωμόσωμα 7q11 που κωδικοποιεί την ελαστίνη. 

(Ewart et al., 1993a) (Nickerson et al., 1995; Heller et al., 2003)  Αξιοσημείωτο είναι 

ότι για  την κλινική εικόνα δεν ευθύνεται αποκλειστικά η απλοανεπάρκεια του γονιδίου 

της ελαστίνης καθώς η διαγεγραμμένη περιοχή περιλαμβάνει περίπου 28 γονίδια. 

(Urbán et al., 1996; Vandeweyer et al., 2012) Στα πιθανά γονίδια που μπορεί να 

εμπλέκονται στον φαινότυπο του συνδρόμου συμπεριλαμβάνονται τα LIMK1, BAZ1B, 

GTF1IRD1, CLIP2, GTF2IRD2, GTF2I, NCF1, STX1A, και TFII-1 χωρίς ωστόσο να 

έχουν αποδειχθεί οι συσχετίσεις. (Luyckx et al., 2019; Vandeweyer et al., 2012; 

Frangiskakis et al., 1996; Hirota et al., 2003) Το σύνδρομο αυτό συναντάται σε 1 ανά 

7.500-20.000 ζωντανές γεννήσεις. (Hobart et al., 2010) Η κλινική εικόνα 

περιλαμβάνει ιδιοπαθή υπερασβεστιαιμία, υπερασβεστιουρία,  καθυστέρηση 

ανάπτυξης τόσο ενδομήτρια όσο και εξωμήτρια, συχνές ωτίτιδες, νευροαισθητήρια 

βαρηκοΐα, καταρράκτη, σακχαρώδης διαβήτης και υποτονία. Ο φαινότυπος 

περιλαμβάνει κοντό ανάστημα, διαταραχές αρθρώσεων, ήπια διανοητική 

καθυστέρηση, διαταραχές αυτιστικού φάσματος, μικροκεφαλία, επίμηκες φίλτρο άνω 

χείλους, επίπεδη γέφυρα ρινός, περιοφθαλμικό οίδημα, υποπλαστικά νύχια, 

διαταραχές οδόντων, υπερπλασία ούλων, στραβισμός, κυφοσκωλίωση και λόρδωση. 

(Pankau et al., 1996; Morris et al., 1988; Canargiu et al., 2009; Greenberg and Lewis, 

1988) (Marler et al., 2005) Η εργαστηριακή διάγνωση γίνεται με την βοήθεια του 

Εικόνα: Φαινότυπος νεογνού με 

ατρησία πρωκτού και ανωμαλίες 

γεννητικών οργάνων λόγω 

συνδρόμου VACTERL. (Hilger 

et al., 2013) 
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φθορίζοντος in situ υβριδισμού ή του μοριακού καρυότυπου. (Lowery et al., 1995) 

Άλλες μέθοδοι μη κυτταρογενετικές είναι η MLPA και η PCR. Oι συγγενείς 

καρδιοπάθειες που συναντώνται είναι η υπερβαλβιδική στένωση αορτής με 

υποπλασία  άλλων τμημάτων του αορτικού τόξου, οι στενώσεις των  περιφερικών 

πνευμονικών αρτηριών, η πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας, η υποβαλβιδική και 

υπερβαλβιδική στένωση πνευμονικής βαλβίδας και οφείλονται στην απώλεια της 

ελαστίνης και κατ’ επέκταση στην δυσλειτουργία του συνδετικού ιστού. Σταδιακά η 

πνευμονική βαλβίδα οδηγείται σε ανεπάρκεια.  (Bruno et al., 2003) 

 

 

 

4.3.3.2  Σύνδρομο 22q11.2 Deletion 

Το σύνδρομο μικροελλειμάτος 22q11.2 μεταβιβάζεται με αυτοσωμικό επικρατή τρόπο 

ή αποτελεί de novo διαγραφή και οφείλεται σε διαγραφή μιας περιοχής 2.54Mb στο 

χρωμόσωμα 22. Η επίπτωση είναι 1 περιστατικό ανά 4.000 ζωντανές γεννήσεις. Οι 

Εικόνα: Φαινότυπος ασθενούς με 

σύνδρομο Williams-Beuren. 

(https://intergenetics.eu/en/exam/willi

ams-beuren-syndrome/) 

Εικόνα: Υπεύθυνο χρωμόσωμα και 

περιοχή για το σύνδρομο Willims-

Beuren.(https://intergenetics.eu/en/e

xam/williams-beuren-syndrome/) 

Εικόνα:  Α) παρουσία δύο 

κόκκινων περιοχών (γονίδιο 

ελαστίνης) και δύο πράσινων 

(marker χρωμοσώματος 7) άρα 

δεν διαπιστώνεται το σύνδρομο., 

Β) παρουσία μόνο μιας κόκκινης 

περιοχής  επομένως παρουσία 

συνδρόμου. (Sugayama et al., 

2004) 
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φαινότυποι που περιλαμβάνονται σε αυτό το σύνδρομο είναι το DiGeorge, το 

σύνδρομο Conotruncal anomaly face,  το σύνδρομο Autosomal dominant Opitz 

G/BBB, το σύνδρομο Cayler cardiofacial, το Velocardiofacial σύνδρομο, το σύνδρομο 

Sedlackova . Στο σύνδρομο DiGeorge το υπεύθυνο γονίδιο είναι το TBX1 το οποίο 

διαγράφεται μαζί με την περιοχή 22q11, σπανιότερα συναντώμαι σημειακές 

μεταλλάξεις στο γονίδιο TBX1 χωρίς διαγραφή της 22q11 περιοχής. (Yagi et al., 

2003; Zweier et al., 2007) Η κλινική εικόνα περιλαμβάνει συγγενείς καρδιοπάθειες, 

διαταραχές της υπερώας, ανοσοανεπάρκεια και συγκεκριμένο φαινότυπο. 

Επιπρόσθετα μπορεί να υπάρχουν λαρυγγοτραχειοοισοφαγικές, γαστρεντερικές, 

οφθαλμολογικές,  σκελετικές και γεννητικές διαταραχές. Πιο συγκεκριμένα η κλινική 

εικόνα περιλαμβάνει δυσφαγία, δυσκοιλιότητα, CD4+ λεμφοπενία που σχετίζεται με 

διαγραφή του γονιδίου TBX1, διαταραχές χυμικής ανοσίας, υπογαμμασφαιριναιμία, 

υποπαραθυρεοειδισμός, ανεπάρκεια αυξητικής ορμόνης, υποτονία, κρίσεις 

σπασμών, ψυχοκινητική καθυστέρηση, άρση αναστολών, παρορμητικότητα και 

αυτιστικό φάσμα. Ο φαινότυπος περιλαμβάνει σχιστία υπερώας, χειλέων, 

υποβλεννογόνια σχιστία υπερώας, πτώση βλεφάρου, μυωπία, αστιγματισμό, 

ανοφθαλμία, λαρυγγομαλακία, εξέχουσα γέφυρα ρινός, πολυδακτυλία, 

υδρονέφρωση, αγενεσία νεφρού και δυσπλαστικό νεφρό. (Campbell et al., 2018; 

Homans et al., 2018; Niarchou et al., 2014; McDonald-McGinn and Sullivan, 2011; 

Kruszka et al., 2017; Sullivan et al., 1999; Eicher et al., 2000) Ο βιοχημικός έλεγχος 

των επιπέδων του ασβεστίου είναι χρήσιμος στην διάγνωση του 

υποπαραθυρεοειδισμού που συχνά διαπιστώνεται σε ασθενείς με DiGeorge 

σύνδρομο. Πέραν του υποπαραθυρεοειδισμού ο βιοχημικός έλεγχος μπορεί να 

αποκαλύψει την υποασβεστιαιμία, τον υποθυρεοειδισμό, τις κυτταροπενίες. (Cheung 

et al., 2014) Λόγω υποασβεστιαιμίας στο ηλεκτροκαρδιογράφημα μπορεί να 

διαπιστωθεί παράταση του QT διαστήματος. Στην ακτινογραφία θώρακος 

διαπιστώνεται απουσία του θύμου αδένα. Οι συγγενείς καρδιοπάθειες που 

συναντώνται είναι ο κοινός αρτηριακός κορμός, το διακοπτόμενο αορτικό τόξο(IAA) 

κυρίως τύπου Β ή C, η τετραλογία Fallot (TOF), τετραλογία Fallot με ατρησία 

πνευμονικής βαλβίδας, η στένωση της πνευμονικής βαλβίδας, η μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία,  το  σύνδρομο αριστερής υποπλαστικής καρδιάς, ο ανοιχτός βοτάλλειος 

πόρος, η μεσοκολπική επικοινωνία, η ατρησία πνευμονικής βαλβίδας και η δίπτυχη 

αορτική βαλβίδα. (Campbell et al., 2018; Cuturilo et al., 2008; Momma, 2010; 

McDonald-McGinn et al., 2015; John et al., 2009) Η εργαστηριακή διάγνωση 

επιβεβαιώνει την κλινική υποψία με την βοήθεια του μοριακού καρυότυπου ή 

φθορίζοντος in situ υβριδισμού ο οποίος εντοπίζει την ετερόζυγη διαγραφή στο 

χρωμόσωμα 22q11.2. (McDonald-McGinn and Sullivan, 2011) 
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ΣΥΝΔΡΟΜΟ ΓΟΝΙΔΙΟ ΧΡΩΜΟΣΩ

ΜΑ 

ΣΥΓΓΕΝΕΙΣ ΚΑΡΔΙΟΠΑΘΕΙΕΣ 

CDK13 σχετιζόμενη 

διαταραχή 

CDK13 7p14.1 Μεσοκολπική επικοινωνία, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, ανωμαλίες της πνευμονικής 

βαλβίδας, υποπλαστική πνευμονική αρτηρία 

(Bostwick, 1993) 

McKusick-Kaufman 

σύνδρομο 

MKKS 20p12.2 Μεσοκολπική επικοινωνία, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, υποπλαστική αριστερά κοιλία, 

τετραλογία Fallot, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος 

(Slavotinek, 1993b) 

Kabuki σύνδρομο KDM6A 

KMT2D 

Xp11.3 

12q13.12 

Ισθμική στένωση αορτής, δίπτυχη αορτική 

βαλβίδα, ανωμαλίες μιτροειδούς βαλβίδας, 

υποπλαστική αριστερή καρδιά 

(Adam, Hudgins and Hannibal, 1993) 

RERE σχετιζόμενες 

διαταραχές 

RERE 1p36.23 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

(Scott and Sherr, 1993) 

SETD2 σχετιζόμενες 

νευροαναπτυξιακές 

διαταραχές 

SETD2 3p21.31 Μεσοκολπική επικοινωνία, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

τετραλογία Fallot, διπλέξοδος δεξιά κοιλία, 

στένωση πνευμονικής κυκλοφορίας, 

Εικόνα: Απεικόνιση της 22q11.2 

περιοχής και τις διαγραφές που 

οδηγούν στην εκδήλωση του 

φαινοτύπου. (McDonald-McGinn et al., 

2015) 



 

 

[73] 

 

δυσπλαστική πνευμονική βαλβίδα, 

υποπλαστική πνευμονική βαλβίδα, ισθμική 

στένωση αορτής 

(Pappas and Rabin, 1993) 

Smith-Lemli-Opitz 

σύνδρομο 

DHCR7 11q13.4 Κοινό κολποκοιλιακό κανάλι, πνευμονική 

στένωση, ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών 

φλεβών, σύνδρομο αριστερής υποπλαστικής 

καρδιάς, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

(Nowaczyk and Wassif, 1993) 

Mowat-Wilson 

σύνδρομο  

ZEB2 2q22.3 Στένωση πνευμονικής κυκλοφορίας, ισθμική 

στένωση αορτής, τετραλογία Fallot, δίπτυχη 

αορτική βαλβίδα 

(Adam, Conta and Bean, 1993) 

Wiedemann-Steiner 

σύνδρομο 

KMT2A 11q23.3 Ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, βατό ωοειδές 

τρήμα, μεσοκολπική επικοινωνία, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, δίπτυχη αορτική βαλβίδα, 

τετραλογία Fallot, πρόπτωση μιτροειδούς ή 

τριγλώχινας βαλβίδας, εφίππευση αορτής, 

πεπαχυσμένη αορτική βαλβίδα 

(Sheppard et al., 2021) 

MYRF σχετιζόμενο  

σύνδρομο  

MYRF 11q12.2 Τετραλογία Fallot, μεσοκολπική επικοινωνία, 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία, υποπλασία 

αορτικού τόξου, ισθμική στένωση αορτής, 

ατρησία αορτής ή μιτροειδούς βαλβίδας, 

δίπτυχη αορτική βαλβίδα 

(Kaplan et al., 1993) 

Cornelia de Lange 

σύνδρομο  

BRD4 

HDAC8 

SMC3 

SMC1A 

RAD21 

NIPBL 

19p13.12   

Xq13.1 

10q25.2 

Xp11.22 

8q24.11   

5p13.2 

Μεσοκολπική επικοινωνία, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, πνευμονική στένωση, 

υποπλαστικό αορτικό τόξο, τετραλογία Fallot, 

ισθμική στένωση αορτής, κοινό κολποκοιλιακό 

κανάλι, διπλέξοδος δεξιά κοιλία 

(Deardorff, Noon and Krantz, 1993) 

17q12 Recurrent 

Deletion 

1.4-Mb 

heterozygo

us deletion  

17q12 Ανεπάρκεια τριγλώχινας βαλβίδας, μετάθεση 

των μεγάλων αγγείων, ισθμική στένωση 

αορτής, μεσοκοιλιακή επικοινωνία, ανοιχτός 
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βοτάλλειος πόρος, ανεπάρκεια αορτής, 

ανωμαλίες της πνευμονικής βαλβίδας 

(Mitchel et al., 1993) 

17q12 Recurrent 

Duplication 

1.4-Mb 

heterozygo

us 

duplication 

17q12 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία(μικρού μεγέθους) 

(Mefford, 1993) 

Simpson-Golabi-

Behmel (Type I) 

σύνδρομο 

GPC3 

 

Xq26.2 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, πνευμονική στένωση, ανοιχτός 

βοτάλλειος πόρος, βατό ωοειδές τρήμα, 

μετάθεση μεγάλων αγγείων, ισθμική στένωση  

αορτής 

(Sajorda et al., 1993) 

SALL4 σχετιζόμενες 

διαταραχές 

SALL4 20q13.2 Μεσοκολπική επικοινωνία, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, τετραλογία Fallot 

(Kohlhase, 1993) 

Costello σύνδρομο HRAS 11p15.5 Στένωση της πνευμονικής βαλβίδας, δίπτυχη 

αορτική βαλβίδα, διάταση αορτής, 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία 

(Gripp and Rauen, 1993) 

Char σύνδρομο  TFAP2B 6p12.3 Ανοιχτός βοτάλλειος πόρος 

(Gelb, 1993) 

X-Linked Opitz G/BBB 

σύνδρομο 

MID1 Xp22.2 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, βατό 

ωοειδές τρήμα, ισθμική στένωση αορτής 

(Meroni, 1993) 

NSDHL σχετιζόμενες 

διαταραχές 

NSDHL Xq28 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, μονόπλευρη κοιλία 

(du Souich et al., 1993) 

ESCO2 Spectrum 

διαταραχή 

ESCO2 8p21.1 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος 

(Vega, Gordillo and Jabs, 1993) 

Au-Kline σύνδρομο HNRNPK 9q21.32 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, δίπτυχη αορτική βαλβίδα, διάταση 

της αορτής 
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(Au, Innes and Kline, 1993) 

Lymphedema-

Distichiasis σύνδρομο 

FOXC2 16q24.1 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, τετραλογία Fallot, δίπτυχη 

αορτική βαλβίδα, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος 

(Mansour et al., 1993) 

Congenital Contractural 

Arachnodactyly 

FBN2 5q23.3 Διάταση της αορτής,  μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, μεσοκολπική επικοινωνία, 

διακεκομμένο αορτικό τόξο 

(Callewaert, 1993) 

7q11.23 Duplication 1.5- to 1.8-

Mb 

heterozygo

us 

duplication 

7q11.23 Διάταση της αορτικής ρίζας, ανοιχτός 

βοτάλλειος πόρος, μεσοκοιλιακή επικοινωνία, 

μεσοκολπική επικοινωνία 

(Mervis et al., 1993) 

3q29 Recurrent 

Deletion 

1.6-Mb 

heterozygo

us deletion 

3q29 Ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, στένωση πνευμονικής βαλβίδας 

(Mulle et al., 1993) 

CHD4 σχετιζόμενη 

νευροαναπτυξιακή 

διαταραχή 

CHD4 12p13.31 Μεσοκολπική επικοινωνία, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, Ebstein ανωμαλία, κοινός 

αρτηριακός κορμός, τετραλογία Fallot, 

πνευμονική στένωση, ανοιχτός βοτάλλειος 

πόρος, ανωμαλίες της μιτροειδούς βαλβίδας 

(Weiss and Lachlan, 1993) 

Fryns σύνδρομο  PIGN 18q21.33 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

τετραλογία Fallot, εφίππευση αορτής, 

υποπλαστικός πνευμονικός κορμός, κοινός 

αρτηριακός κορμός 

(Slavotinek, 1993a) 

Ritscher-Schinzel 

σύνδρομο 

CCDC22 

WASHC5 

Xp11.23 

8q24.13 

Πνευμονική στένωση, τετραλογία Fallot, κοινό 

κολποκοιλιακό κανάλι, αορτική στένωση, 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, διπλέξοδος δεξιά κοιλία, 

ανωμαλίες της μιτροειδούς βαλβίδας 

(Elliott and Chudley, 1993) 

THOC6 σχετιζόμενη THOC6 16p13.3 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 
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διανοητική διαταραχή επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος 

(Lemire, Innes and Boycott, 1993) 

FLNA Deficiency 

Periventricular 

heterotopia                                        

FLNA Xq28 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, διάταση θωρακικής αορτής, 

ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, δυστροφικές 

βαλβίδες, πρόπτωση μιτροειδούς βαλβίδας 

(Levine Robert, Jerosch-Herold and Hajjar 

Roger, 2018) 

(Chen and Walsh, 1993) 

Weiss-Kruszka 

σύνδρομο 

ZNF462 9q31.2 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, δίπτυχη αορτική 

βαλβίδα, ανοιχτός βοτάλειος πόρος, μετάθεση 

των μεγάλων αγγείων 

(Kruszka, 1993) 

Apert σύνδρομο FGFR2 10q26.13 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, εφίππευση αορτής 

(Wenger, Hing and Evans, 1993) 

KAT6B σχετιζόμενες 

διαταραχές 

KAT6B 10q22.2 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, βατό ωοειδές τρήμα, ανοιχτός 

βοτάλλειος πόρος 

(Lemire, Campeau and Lee, 1993) 

PPP2R1A σχετιζόμενες 

νευροαναπτυξιακές 

διαταραχές 

PPP2R1A 19q13.41 Ανοιχτός βοτάλλειος πόρος 

(Douzgou, Janssens and Houge, 1993) 

Neurofibromatosis Ι 

σύνδρομο 

NF1 17q11.2 Πνευμονική στένωση, ανωμαλίες της 

μιτροειδούς βαλβίδας, ισθμική στένωση αορτής 

(Friedman, 1993) 

Bardet-Biedl σύνδρομο BBIP1 

BBS1 

BBS2 

BBS4 

BBS5 

BBS7 

BBS9 

TTC8 

ARL6 

BBS10 

BBS12 

10q25.2 

11q13.2 

16q13 

15q24.1 

2q31.1 

4q27 

7p14.3 

14q31.3 

3q11.2 

12q21.2 

4q27 

Μεσοκολπική επικοινωνία, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, σύνδρομο ετεροταξίας, 

διακεκομμένη κάτω κοίλη φλέβα  

 

(Forsyth and Gunay-Aygun, 1993) 

 



 

 

[77] 

 

MKKS 

CFAP418 

CEP164 

CEP290 

IFT27 

IFT74 

IFT172 

LZTFL1 

MKS1 

SCAPER 

SCLT1 

SDCCAG8 

TRIM32 

WDPCP 

20p12.2 

8q22.1 

11q23.3 

12q21.32 

22q12.3 

9p21.2 

2p23.3 

3p21.31 

17q22 

15q24.3 

4q28.2 

1q43-q44 

9q33.1 

2p15 

Loeys‐Dietz σύνδρομο TGFBR1  

TGFB2 

TGFB3 

SMAD3 

TGFBR2 

SMAD2 

9q22 

3p22 

14q24.3 

15q22.33 

3p24.1 

18q21.1 

Πρόπτωση μιτροειδούς βαλβίδας,  διάταση 

πνευμονικής αρτηρίας, ανεπάρκεια αορτικής 

βαλβίδας 

 

(Morningstar et al., 2021) 

Ehlers‐Danlos 

σύνδρομο 

COL1A1 

COL5A1 

COL5A2 

17q21.33 

9q34.3 

2q32.2 

Πρόπτωση μιτροειδούς βαλβίδας, πρόπτωση 

τριγλώχινας βαλβίδας, διάταση ρίζας αορτής,  

στένωση πνευμονικής αρτηρίας, στένωση 

περιφερικά της πνευμονικής αρτηρίας, ρήξη 

των μεγάλων αγγείων (vascular type Ehlers-

Dahlos) 

(Morningstar et al., 2021) 

Juvenile Polyposis/ 

Hereditary Hemorrhagic 

Telangiectasia 

SMAD4 18q21.2 Πρόπτωση μιτροειδούς βαλβίδας, διάταση 

αορτής 

(Heald et al., 2015) 

(Morningstar et al., 2021) 

Stickler σύνδρομο COL2A1 

COL11A1 

COL9A1 

COL9A2 

COL9A3 

12q13.11 

1p21.1 

6q13 

1p34.2 

20q13.33 

Πρόπτωση μιτροειδούς βαλβίδας 

 

(Morningstar et al., 2021) 
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Borrone 

Dermato‐Cardio‐Skelet

al σύνδρομο 

BDCS1 

BDCS3 

 Πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας 

(Morningstar et al., 2021) 

Αυτοσωμική επικρατής 

πολυκυστική νόσος 

νεφρών 

PKD1 

PKD2 

16p13.3 

4q22.1 

Πρόπτωση μιτροειδούς βαλβίδας,  

Διάταση ρίζας αορτής 

(Morningstar et al., 2021) 

Christmas νόσος  Xq27.1 Ατρησία τριγλώχινας βαλβίδας 

(Lawson et al., 1975) 

IVEMARK σύνδρομο GDF1 19p13.11 κοινός αρτηριακός κορμός, ατρησία 

τριγλώχινας βαλβίδας, μετάθεση των μεγάλων 

αγγείων 

Rubinstein–Taybi 

σύνδρομο  

CREBBP 

EP300 

16p13.3 

22q13.2 

Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

ισθμική στένωση αορτής, δίπτυχη αορτική 

βαλβίδα, πνευμονική στένωση 

(Stevens and Bhakta, 1995) 

Acrocephalopolysyndac

tyly type II 

RAB23 

 

MEGF8 

6p12.1-

p11.2 

19q13.2 

Κοινός αρτηριακός κορμός 

(Sakati, Nyhan and Tisdale, 1971) 

Meckel-Gruber  

σύνδρομο  

MKS1 

TMEM216 

TMEM67 

CEP290 

TCTN2 

TXNDC15 

17q22 

11q12.2 

8q22.1 

12q21.32 

12q24.31 

5q31.1 

Κοινός αρτηριακός κορμός 

(Hartill et al., 2017) 

Myhre σύνδρομο SMAD4 18q21.2 Υποπλασία αορτής, στένωση αορτής, 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, τετραλογία Fallot, ισθμική 

στένωση αορτής, πνευμονική υπέρταση 

(Michot et al., 2014) 

DDX3X σχετιζόμενες 

νευροαναπτυξιακές 

διαταραχές 

DDX3X Xp11.4 Μεσοκολπική επικοινωνία, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, βατό 

ωοειδές τρήμα 

(Johnson-Kerner et al., 1993) 

Beck-Fahrner 

σύνδρομο 

TET3 2p13.1 Τετραλογία Fallot, πνευμονική στένωση, 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία, ανεπάρκεια αορτής 
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(Fahrner, 1993) 

PACS1 σχετιζόμενη 

νευροαναπτυξιακή 

διαταραχή 

PACS1 11q13.1-

q13.2 

Μεσοκολπική επικοινωνία, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, βατό 

ωοειδές τρήμα, δίπτυχη αορτική βαλβίδα, 

δυσπλαστική αορτική και πνευμονική βαλβίδα 

(Lusk et al., 1993) 

Koolen-de Vries 

σύνδρομο 

KANSL1 17q21.31 Μεσοκολπική επικοινωνία, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, δίπτυχη αορτική βαλβίδα, διάταση 

ρίζας αορτής 

(Koolen, Morgan and de Vries, 1993) 

Multicentric Osteolysis 

Nodulosis and 

Arthropathy 

MMP2 16q12.2 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, δίπτυχη αορτική βαλβίδα, 

μετάθεση των μεγάλων αγγείων, πρόπτωση 

της μιτροειδούς βαλβίδας 

(Bhavani et al., 1993) 

MED12 σχετιζόμενες 

διαταραχές 

MED12 Xq13.1 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, κοινός αρτηριακός κορμός, 

ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, πρόπτωση της 

μιτροειδούς βαλβίδας, υποπλαστική αριστερή 

καρδιά 

(Lyons, 1993) 

16p11.2 Recurrent 

Deletion 

~593-kb 

heterozygo

us deletion 

16p11.2 Περιορισμένα δεδομένα σχετικά με το είδος 

των συγγενών καρδιοπαθειών που προκαλεί. 

(Taylor et al., 1993) 

SATB2 σχετιζόμενο 

σύνδρομο 

SATB2 2q33.1 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία 

(Zarate and Fish, 2017) 

KBG σύνδρομο ANKRD11 16q24.3 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία 

(Morel Swols, Foster and Tekin, 2017) 

Shprintzen-Goldberg 

σύνδρομο 

SKI 1p36.33-

p36.32 

Διάταση ρίζας αορτής, πρόπτωση μιτροειδούς 

βαλβίδας, διάταση πνευμονικής αρτηρίας,  

(Greally, 1993) 

Aymé-Gripp σύνδρομο MAF 16q23.2 Μεσοκολπική επικοινωνία, ανοιχτός 

βοτάλλειος πόρος 

(Amudhavalli, Gadea and Gripp, 1993) 
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Osteopathia Striata with 

Cranial Sclerosis 

AMER1 Xq11.2 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος 

(Gear and Savarirayan, 1993) 

15q13.3 Recurrent 

Deletion 

~2.0-Mb 

heterozygo

us recurrent 

deletion 

15q13.3 Οι συγγενείς καρδιοπάθειες απαντώνται στο 

3% των πασχόντων με την διαγραφή. 

(van Bon et al., 1993b) 

Gabriele-de Vries 

σύνδρομο 

YY1 14q32.2  Ανωμαλία Ebstein, βατό ωοειδές τρήμα 

(Nabais Sá et al., 1993) 

Rhizomelic 

Chondrodysplasia 

Punctata Type 1 

PEX7 6q23.3 Μεσοκολπική επικοινωνία, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, τετραλογία Fallot, περιφερική 

πνευμονική στένωση, πρόπτωση μιτροειδούς 

βαλβίδας 

(Braverman et al., 1993b) 

Xq28 Duplication 

Syndrome, 

Int22h1/Int22h2  

Mediated 

0.5-Mb 

duplication 

Xq28 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος 

(Ballout et al., 1993) 

Adams-Oliver 

σύνδρομο 

ARHGAP31 

 

DLL4 

DOCK6 

EOGT 

NOTCH1 

RBPJ 

3q13.32-

q13.33 

15q15.1 

19p13.2 

3p14.1 

9q34.3 

4p15.2 

Υποπλαστική αριστερή καρδιά, δίπτυχη 

αορτική βαλβίδα, μεσοκοιλιακή επικοινωνία, 

μεσοκολπική επικοινωνία, κοινός αρτηριακός 

κορμός, τετραλογία Fallot 

(Lehman, Wuyts and Patel, 1993) 

Cranioectodermal 

Dysplasia 

IFT43 

IFT52 

IFT122 

 

IFT140 

WDR19 

WDR35 

14q24.3 

20q13.12 

3q21.3-

q22.1 

16p13.3 

4p14 

2p24.1 

Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

περιφερική πνευμονική στένωση, κοιλιακή 

υπερτροφία 

(Tan, Lin and Keppler-Noreuil, 1993) 

HIST1H1E H1-4 6p22.2 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, βατό 

ωοειδές τρήμα, εμμένουσα άνω κοίλη φλέβα 

(Burkardt and Tatton-Brown, 1993) 
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Autosomal Dominant 

Robinow 

DVL1 

DVL3 

WNT5A 

1p36.33 

3q27.1 

3p14.3 

Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ισθμική στένωση αορτής, 

τετραλογία Fallot, ατρησία/στένωση 

πνευμονικής βαλβίδας, ατρησία τριγλώχινας 

βαλβίδας 

(Roifman et al., 1993) 

GNB1 Encephalopathy GNB1 1p36.33 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

(Revah-Politi et al., 1993) 

Kleefstra σύνδρομο  EHMT1 9q34.3 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, δίπτυχη αορτική βαλβίδα, 

πνευμονική στένωση, τετραλογία Fallot, 

ισθμική στένωση αορτής 

(Kleefstra and de Leeuw, 1993) 

Potocki-Lupski 

σύνδρομο 

Heterozygo

us 

duplication 

17p11.2 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, δίπτυχη αορτική βαλβίδα, 

υποπλαστική αριστερή καρδιά, διάταση ρίζας 

αορτής 

(Potocki, Neira-Fresneda and Yuan, 1993) 

Joubert σύνδρομο AHI1 

CPLANE1 

CC2D2A 

CEP290 

CSPP1 

 

INPP5E 

KIAA0586 

MKS1 

NPHP1 

RPGRIP1L 

TCTN2 

TMEM67 

TMEM216 

6q23.3 

5p13.2 

4p15.32 

12q21.32 

8q13.1-

q13.2 

9q34.3 

14q23.1 

17q22 

2q13 

16q12.2 

12q24.31 

8q22.1 

11q12.2 

Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ισθμική στένωση αορτής 

(Parisi, 2009) 

Okur-Chung 

νευροαναπτυξιακό 

σύνδρομο 

CSNK2A1 20p13 Μεσοκολπική επικοινωνία, τετραλογία Fallot, 

ανωμαλίες πνευμονικής βαλβίδας 

(Chung and Okur, 1993) 

ATN1 σχετιζόμενη ATN1 12p13.31 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 
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νευροαναπτυξιακή 

διαταραχή 

επικοινωνία, ανώμαλη εκβολή των μεγάλων 

φλεβών, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, ισθμική 

στένωση αορτής, βατό ωοειδές τρήμα 

(Whitton, Palmer and Alkuraya, 1993) 

Bachmann-Bupp 

σύνδρομο 

ODC1 2p25.1 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, πνευμονική 

στένωση 

(Bupp et al., 1993) 

G6PC3 ανεπάρκεια G6PC3 17q21.31 Μεσοκολπική επικοινωνία, βατό ωοειδές 

τρήμα, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, cor 

triatriatum, υποπλαστική αριστερή καρδιά, 

πρόπτωση μιτροειδούς βαλβίδας, ανεπάρκεια 

τριγλώχινας βαλβίδας, δίπτυχη αορτική 

βαλβίδα, δίπτυχη πνευμονική βαλβίδα 

(Banka, 1993) 

PIK3CA Related 

Overgrowth Spectrum 

PIK3CA 3q26.32 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία 

 

Phelan-McDermid 

σύνδρομο 

SHANK3 22q13.33 Μεσοκολπική επικοινωνία, ανεπάρκεια αορτής, 

ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, ολική ανώμαλη 

εκβολή φλεβών, ανεπάρκεια τριγλώχινας 

βαλβίδας 

(Phelan, Rogers and Boccuto, 1993) 

NOTCH3-Related 

Lateral Meningocele 

NOTCH3 19p13.12 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, διάταση ρίζας αορτής, ισθμική 

στένωση αορτής, δίπτυχη αορτική βαλβίδα 

(Ejaz, Carter and Gripp, 1993) 

ADNP σχετιζόμενη 

διαταραχή 

ADNP 20q13.13 Μεσοκολπική επικοινωνία, πρόπτωση 

μιτροειδούς βαλβίδας, ανοιχτός βοτάλλειος 

πόρος, βατό ωοειδές τρήμα, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία 

(Van Dijck, Vandeweyer and Kooy, 1993) 

Emanuel σύνδρομο duplication  

 

22q10-

22q11 

Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

τετραλογία Fallot, ατρησία τριγλώχινας 

βαλβίδας, ισθμική στένωση αορτής, κοινός 

αρτηριακός κορμός 
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TRIO σχετιζόμενη 

νευροαναπτυξιακή 

διαταραχή 

TRIO 5p15.2 Διακεκομμένο αορτικό τόξο, δίπτυχη αορτική 

βαλβίδα, ανεπάρκεια αορτής, ανοιχτός 

βοτάλλειος πόρος, κολποκοιλιακό κανάλι 

(Varvagiannis et al., 1993) 

Townes-Brocks 

σύνδρομο 

SALL1 16q12.1 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, τετραλογία Fallot, ανοιχτός 

βοτάλλειος πόρος, ατρησία πνευμονικής 

βαλβίδας, κοινός αρτηριακός κορμός 

(Kohlhase, 1993) 

Strømme σύνδρομο CENPF 1q41 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανωμαλία Ebstein ,δίπτυχη 

αορτική βαλβίδα,  ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

ισθμική στένωση αορτής 

(Ho et al., 1993) 

PURA σχετιζόμενη 

νευροαναπτυξιακή 

διαταραχή 

PURA 5q31.3 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, ανοιχτός 

βοτάλλειος πόρος, βατό ωοειδές τρήμα, 

μεσοκολπική επικοινωνία, πνευμονική 

στένωση, δίπτυχη αορτική βαλβίδα 

(Reijnders et al., 1993) 

HNRNPH2 σχετιζόμενη 

νευροαναπτυξιακή 

διαταραχή 

HNRNPH2 Xq22.1 Πρόπτωση μιτροειδούς βαλβίδας, μεσοκολπική 

επικοινωνία, διάταση αορτής 

(Madhok and Bain, 1993) 

Baraitser-Winter 

Cerebrofrontofacial 

ACTB 

ACTG1 

7p22.1 

17q25.3 

Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

πρόπτωση μιτροειδούς βαλβίδας, ανεπάρκεια 

τριγλώχινας βαλβίδας, αορτική στένωση 

(Verloes et al., 1993) 

Tatton-Brown-Rahman 

σύνδρομο 

DNMT3A 2p23.3 Πρόπτωση μιτροειδούς βαλβίδας, 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος 

(Ostrowski and Tatton-Brown, 1993) 

CACNA1C 

σχετιζόμενες 

διαταραχές 

CACNA1C 12p13.33 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, τετραλογία Fallot, 

βατό ωοειδές τρήμα, ανοιχτός βοτάλλειος 

πόρος 

(Napolitano et al., 1993) 

WDR26 σχετιζόμενη WDR26 1q42.11- Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, δεξί αορτικό τόξο 
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διανοητική 

καθυστέρηση  

q42.12 (Skraban, Grand and Deardorff, 1993) 

Cardiofaciocutaneous 

σύνδρομο  

BRAF 

KRAS 

MAP2K1 

MAP2K2 

7q34 

12p12.1 

15q22.31 

19p13.3 

Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, πνευμονική στένωση, δίπτυχη 

αορτική βαλβίδα, δυσπλασία μιτροειδούς και 

τριγλώχινας βαλβίδας 

(Pierpont et al., 2014) 

EED σχετιζόμενη 

υπερανάπτυξη  

EED 11q14.2 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

πρόπτωση μιτροειδούς βαλβίδας 

(Sequerra Amram Cohen and Gibson, 1993) 

HNRNPU σχετιζόμενη 

νευροαναπτυξιακή 

διαταραχή 

HNRNPU 1q44 Μεσοκολπική επικοινωνία, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

ατρησία τριγλώχινας βαλβίδας, μετάθεση των 

μεγάλων αγγείων, διάταση της αορτής 

(Balasubramanian, 1993) 

Osteogenesis 

Imperfecta σύνδρομο 

COL1A1 

COL1A2 

17q21.33 

7q21.3 

Διάταση της αορτικής ρίζας, ανεπάρκεια της 

αορτικής βαλβίδας 

(Steiner and Basel, 1993) 

Mandibulofacial 

Dysostosis with 

Microcephaly 

EFTUD2 17q21.31 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

ισθμική στένωση αορτής, τετραλογία Fallot 

(Lines et al., 1993) 

Geleophysic Dysplasia 

σύνδρομο 

ADAMTSL2 

FBN1 

LTBP3 

9q34.2 

15q21.1 

11q13.1 

Μεσοκολπική επικοινωνία, πνευμονική 

στένωση, προοδευτική πάχυνση βαλβίδων 

καρδιάς 

DYRK1A σχετιζόμενη 

διαταραχή  

DYRK1A 21q22.13 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

στένωση αορτής, σύνδρομο αριστερής 

υποπλαστικής καρδιάς, ανωμαλίες αορτικής 

και πνευμονικής βαλβίδας 

(van Bon et al., 1993a) 

Warsaw σύνδρομο DDX11 12p11.21 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

τετραλογία Fallot 

(Alkhunaizi et al., 1993) 
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PPP2R5D σχετιζόμενη 

νευροαναπτυξιακή 

διαταραχή 

PPP2R5D 6p21.1 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, δίπτυχη αορτική βαλβίδα, βατό 

ωοειδές τρήμα 

(Mirzaa et al., 1993) 

Alström σύνδρομο ALMS1  2p13.1 μυοκαρδιομυοπάθεια νεογνική, περιοριστική 

μυοκαρδιοπάθεια 

(Paisey et al., 1993) 

ROR2-Related 

Robinow 

ROR2 9q22.31 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, ισθμική στένωση 

αορτής, τετραλογία Fallot, μεσοκολπική 

επικοινωνία, πνευμονική στένωση ή ατρησία, 

ατρησία τριγλώχινας βαλβίδας 

(Bacino, 1993) 

Feingold 1 σύνδρομο  MYCN 2p24.3 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, ανοιχτός 

βοτάλλειος πόρος, στένωση τριγλώχινας 

βαλβίδας, διακεκομμένο αορτικό τόξο, ατρησία 

τριγλώχινας βαλβίδας 

(Marcelis and de Brouwer, 1993) 

Smith-Magenis 

σύνδρομο 

RAI1 17p11.2 Μεσοκολπική επικοινωνία, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, τετραλογία Fallot, στένωση 

τριγλώχινας βαλβίδας, στένωση μιτροειδούς 

βαλβίδας, υπερβαλβιδική στένωση αορτής, 

πνευμονική στένωση 

(Smith et al., 1993) 

NKX6-2 σχετιζόμενη 

διαταραχή 

NKX6-2 10q26.3 Συγγενείς καρδιοπάθειες 

(Chelban et al., 1993) 

Thanatophoric 

Dysplasia 

FGFR3 4p16.3 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, κοινός αρτηριακός 

κορμός, βατό ωοειδές τρήμα 

(French and Savarirayan, 1993) 

 

Trichohepatoenteric 

σύνδρομο 

SKIV2L 

TTC37 

6p21.33 

5q15 

Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, δίπτυχη αορτική βαλβίδα, 

τετραλογία Fallot 

(Fabre et al., 1993) 

ANKRD17 σχετιζόμενο 

νευροαναπτυξιακό 

σύνδρομο 

ANKRD17 4q13.3 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, δυσπλαστική αορτική βαλβίδα, 

βατό ωοειδές τρήμα 
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(Sveden et al., 1993) 

EPG5 σχετιζόμενη 

διαταραχή 

EPG5 18q12.3-

q21.1 

Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, βατό ωοειδές τρήμα, 

υποπλαστικό αορτικό τόξο, ανεπάρκεια 

μιτροειδούς βαλβίδας 

(Dafsari et al., 1993) 

Παιδιατρική γενετική 

χολοστατική ηπατική 

νόσος 

TALDO1  

TTC26  

 

11p15.5 

7q34 

Συγγενείς καρδιοπάθειες 

 

(Amendola and Squires, 1993) 

Cantú σύνδρομο ABCC9 

KCNJ8 

12p12.1 

12p12.1 

Στένωση αορτικής βαλβίδας, δίπτυχη αορτική 

βαλβίδα, ανεπάρκεια μιτροειδούς βαλβίδας, 

ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, διάταση ρίζας και 

ανιούσας αορτής 

(Grange, Nichols and Singh, 1993) 

Chondrodysplasia 

Punctata 1, X-Linked 

ARSL Xp22.33 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, στένωση πνευμονικής αρτηρίας, 

ανοιχτός βοτάλλειος πόρος 

(Braverman et al., 1993a) 

LTBP4 σχετιζόμενη 

Cutis Laxa 

LTBP4 19q13.2 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, στένωση περιφερικής 

πνευμονικής αρτηρίας, δυσλειτουργία 

βαλβιδών καρδιάς λόγω δυσπλασίας 

(Callewaert and Urban, 1993) 

Cutis laxa FBLN5 14q32.12 Πνευμονική υπέρταση 

(ΟΜΙΜ 219100) 

Sotos σύνδρομο NSD1 5q35.3 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

υποπλασία αριστεράς κοιλίας, διάταση αορτής 

(Tatton-Brown and Rahman, 2007) 

Bohring-Opitz 

σύνδρομο 

ASXL1 20q11.21 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, υπετροφία καρδιάς 

(Russell et al., 2023) 

X-Linked 

Otopalatodigital 

Spectrum διαταραχές 

FLNA Xq28 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, απόφραξη του χώρου εξόδου της 

δεξιάς κοιλίας 

(Robertson, 1993) 
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1q21.1 Recurrent 

Microdeletion 

~1.35-Mb 

heterozygo

us deletion 

1q21.1 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

κοινός αρτηριακός κορμός, δίπτυχη αορτική 

βαλβίδα, τετραλογία Fallot, διάταση ανιούσας 

αορτής, ισθμική στένωση αορτής, ανεπάρκεια 

αορτικής βαλβίδας, διακεκομμένο αορτικό 

τόξο, στένωση πνευμονικής βαλβίδας, 

μετάθεση των μεγάλων αγγείων, ανώμαλη 

έκφυση της δεξιάς στεφανιαίας αρτηρίας 

(Haldeman-Englert and Jewett, 1993) 

TBC1D24 σχετιζόμενες 

διαταραχές 

TBC1D24 16p13.3 Διπλέξοδος δεξιά κοιλία 

(Mucha et al., 1993) 

16p12.2 Recurrent 

Deletion 

520-Mb 

heterozygo

us deletion 

16p12.2 Υποπλαστική αριστερή καρδιά, μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, βατό 

ωοειδές τρήμα, δίπτυχη αορτική βαλβίδα, 

στένωση αορτικής βαλβίδας, τετραλογία Fallot, 

απουσία οπίσθιου περικαρδίου 

(Girirajan et al., 1993) 

Johansson-Blizzard 

σύνδρομο 

UBR1 15q15.2 Συγγενείς καρδιοπάθειες 

(OMIM 243800) 

CASK σχετιζόμενες 

διαταραχές 

CASK Xp11.4 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, τετραλογία Fallot 

(Moog and Kutsche, 1993) 

CHST3 σχετιζόμενη 

σκελετική δυσπλασία 

CHST3 10q22.1 Μικρής έκτασης δυσπλασία των καρδιακών 

βαλβίδων που οδηγεί σε ανεπάρκεια 

(Superti-Furga and Unger, 1993) 

Diamond-Blackfan 

Αναιμία 

GATA1  

RPL5 

RPL9 

RPL11 

RPL15 

RPL18 

RPL26 

RPL27 

RPL31 

RPL35 

Xp11.23 

1p22.1 

4p14 

1p36.11 

3p24.2 

19q13.33 

17p13.1 

17q21.31 

2q11.2 

9q33.3 

Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ισθμική στένωση αορτής 

(Sieff, 1993) 
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RPL35A 

RPS7 

RPS10 

RPS15A 

RPS17 

RPS19 

RPS24 

RPS26 

RPS27 

RPS28 

RPS29 

TSR2 

3q29 

2p25.3 

6p21.31 

16p12.3 

15q25.2 

19q13.2 

10q22.3 

12q13.2 

1q21.3 

19p13.2 

14q21.3 

Xp11.22 

Σύνδρομο με 

μικροφθαλμία και 

γραμμικές δερματικές 

διαταραχές 

COX7B 

HCCS 

NDUFB11 

Xq21.1 

Xp22.2 

Xp11.3 

Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία 

(Morleo et al., 2005) 

CHKB σχετιζόμενη 

μυϊκή δυστροφία 

CHKB 22q13.33 Μεσοκολπική επικοινωνία, πρόπτωση 

μιτροειδούς βαλβίδας, ανοιχτός βοτάλλειος 

πόρος 

(Chan and Nishino, 1993) 

Meacham σύνδρομο WT1 11p13 Ανώμαλη εκβολή πνευμονικών φλεβών 

(Lipska-Ziętkiewicz, 1993) 

Weill-Marchesani 

σύνδρομο 

ADAMTS10 

ADAMTS17 

FBN1 

LTBP2 

19p13.2 

15q26.3 

15q21.1 

14q24.3 

Πνευμονική στένωση, αορτική στένωση, 

ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, πρόπτωση 

μιτροειδούς βαλβίδας 

(Marzin, Cormier-Daire and Tsilou, 1993) 

SLC25A24 Fontaine 

Progeroid σύνδρομο 

SLC25A24 1p13.3 Μεσοκοιλπική επικοινωνία, ανοιχτός 

βοτάλλειος πόρος, δίπτυχη αορτική βαλβίδα, 

δυσπλαστικές καρδιακές βαλβίδες 

(Velasco, Olney and Starr, 1993) 

Συγγενής δυσκεράτωση 

και σχετιζόμενες 

βιολογικές διαταραχές 

των τελομερών 

ACD 

CTC1 

DKC1 

NAF1 

NHP2 

NOP10 

16q22.1 

17p13.1 

Xq28 

4q32.2 

5q35.3 

15q14 

Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, διατατική μυοκαρδιοπάθεια 

(Savage and Niewisch, 1993) 
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PARN 

POT1 

RPA1 

RTEL1 

STN1 

TERC 

TERT 

TINF2 

WRAP53 

ZCCHC8 

16p13.12 

7q31.33 

17p13.3 

20q13.33 

10q24.33 

3q26.2 

5p15.33 

14q12 

17p13.1 

12q24.31 

Branchiooculofacial 

σύνδρομο 

TFAP2A 6p24.3 Τετραλογία Fallot, μεσοκολπική επικοινωνία 

(Lin, Haldeman-Englert and Milunsky, 1993) 

Coffin-Siris σύνδρομο ARID1A 

ARID1B 

ARID2 

DPF2 

PHF6  

SMARCA2  

SMARCA4 

SMARCB1 

SMARCC2 

SMARCE1 

SOX4 

SOX11 

1p36.11 

6q25.3 

12q12 

11q13.1 

Χq26.2 

9p24.3 

19p13.2 

22q11.23 

12q13.2 

17q21.2 

6p22.3 

2p25.2 

Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, τετραλογία Fallot, ανοιχτός 

βοτάλλειος πόρος 

(Schrier Vergano et al., 1993) 

Microcephaly-Capillary 

Malformation Σύνδρομο  

STAMBP 2p13.1 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, βατό 

ωοειδές τρήμα 

(Carter et al., 1993) 

RRM2B Mitochondrial 

DNA Maintenance 

Defects 

RRM2B 8q22.3 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, υπερτροφία 

αριστερής κοιλίας 

(Lim et al., 1993) 

Nicolaides-Baraitser 

σύνδρομο 

SMARCA2 9p24.3 Στένωση πνευμονικής αρτηρίας, ανοιχτός 

βοτάλλειος πόρος, μεσοκολπική επικοινωνία, 

διπλό αορτικό τόξο, ισθμική στένωση αορτής 

(Abdul-Rahman, 1993) 

Baller-Gerold RECQL4 8q24.3 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, τετραλογία Fallot 
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σύνδρομο (Van Maldergem et al., 1993) 

Treacher Collins 

σύνδρομο 

POLR1B 

POLR1C 

POLR1D 

TCOF1 

2q14.1 

6p21.1 

13q12.2 

TCOF1 

Μεσοκολπική επικοινωνία, ανοιχτός 

βοτάλλειος πόρος, μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

(Katsanis and Jabs, 1993) 

Πρωτοπαθής 

δυσκινησία κροσσών 

ODAD2 

CCDC39 

CCDC40 

CCDC103 

ODAD1 

ODAD3 

CFAP298 

CFAP300 

DNAAF1 

DNAAF2 

DNAAF3 

DNAAF4 

DNAAF5 

DNAAF11 

DNAH1 

DNAH5 

DNAH8 

DNAH9  

DNAH11  

DNAI1 

DNAI2 

DNAL1 

FOXJ1 

LRRC56  

NME8 

OFD1  

PIH1D3 

RSPH1 

SPAG1 

TTC25 

ZMYND10 

10π12.1 

3q;26.33 

17q;25.3 

17q;21.31 

19q;13.33 

19π13.2 

21q;22.11 

11q;22.1 

16q;24.1 

14q;21.3 

19q13.42 

15q21.3 

7p22.3 

8q24.22 

3p21.1 

5p15.2 

6p21.2 

17p12 

7p15.3 

9p13.3 

17q25.1 

14q24.3 

17q25.1 

11p15.5 

7p14.1 

Xp22.2 

Xq22.3 

21q22.3 

8q22.2 

17q21.2 

3p21.31 

Μετάθεση των μεγάλων αγγείων , διπλέξοδος 

δεξιά κοιλία, διακεκομμένη κάτω κοίλη φλέβα 

σε συνδυασμό με ετεροταξία. 

(Knowles, Zariwala and Leigh, 2016) 
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FBN1 σχετιζόμενο 

Μarfan σύνδρομο  

FBN1 15q21.1 Πρόπτωση μιτροειδούς βαλβίδας, διάταση της 

αορτής στο επίπεδο των κόλπων του Valsava, 

πρόπτωση τριγλώχινας βαλβίδας, διόγκωση 

της εγγύς πνευμονικής αρτηρίας 

(Dietz, 1993)  

Αναιμία Fanconi  BRCA1 

BRCA2 

BRIP1 

ERCC4 

FAAP100 

FANCA 

FANCB 

FANCC 

FANCD2 

FANCE 

FANCF 

FANCG 

FANCI 

FANCL 

FANCM 

PALB2 

RAD51 

RAD51C 

REV7 

RFWD3 

SLX4 

UBE2T 

XRCC2 

17q21.31 

13q13.1 

17q23.2 

16p13.12 

17q25.3 

16q24.3 

Χp22.2 

9q22.32 

3p25.3 

6p21.31 

11p14.3 

9p13.3 

15q26.1 

2p16.1 

14q21.2 

1p12.2 

15q15.1 

17q22 

1p36.22 

16q23.1 

16p13.3 

1q32.1 

7q36.1 

Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, 

ισθμική στένωση αορτής, situs inversus 

(Mehta and Ebens, 1993) 

FREM1 σχετιζόμενες 

διαταραχές(αυτοσωμικό 

υπολειπόμενο 

πρότυπο) 

FREM1 9p22.3 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, πνευμονική 

στένωση 

(Li and Slavotinek, 1993) 

Campomelic Dysplasia SOX9 17q24.3 Συγγενείς καρδιοπάθειες 

(Unger, Scherer and Superti-Furga, 1993) 

Thiamine-Responsive 

Megaloblastic Anemia 

SLC19A2 1q24.2 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία 



 

 

[92] 

 

Syndrome (Sako, Tsunogai and Oishi, 1993) 

RNU4atac-opathy RNU4ATAC 2q14.2 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ισθμική στένωση αορτής 

(Duker et al., 1993) 

Encephalocraniocutane

ous Lipomatosis 

FGFR1 

KRAS 

8p11.23 

12p12.1 

Ισθμική στένωση αορτής 

(Moog and Dobyns, 1993) 

Microcephalic 

Osteodysplastic 

Primordial Dwarfism 

Type II 

PCNT 21q22.3 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, βατό ωοειδές τρήμα 

(Duker et al., 2021) 

FBXL4-Related 

Encephalomyopathic 

Mitochondrial DNA 

Depletion Syndrome 

FBXL4 6q16.1-

q16.2 

Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, βατό 

ωοειδές τρήμα, τετραλογία Fallot, ανεπάρκεια 

τριγλώχινας βαλβίδας 

(Almannai et al., 1993) 

NKX2 σχετιζόμενες 

διαταραχές 

NKX2-1 14q13.3 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, μεσοκολπική 

επικοινωνία, βατό ωοειδές τρήμα 

(Patel and Jankovic, 1993) 

Jacobsen σύνδρομο contiguous 

gene 

deletion 

11q23.3-

q25 

Σύνδρομο αριστερής υποπλαστικής κοιλίας 

(ΟΜΙΜ 147791) 

LEOPARD σύνδρομο PTPN11 

RAF1 

BRAF 

12q24.13 

3p25.2 

7q34 

Δυσπλασία αορτικής και μιτροειδούς βαλβίδας,  

πνευμονική στένωση, ανεπάρκεια πνευμονικής 

βαλβίδας, μεσοκολπική επικοινωνία, 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

(ΟΜΙΜ 151100, 611554, 613707) 

Carpenter σύνδρομο RAB23 6p12.1-

p11.2 

Ανοιχτός βοτάλλειος πόρος 

(ΟΜΙΜ 201000) 

Mucopolysaccharidosis 

type IH (Hurler 

σύνδρομο) 

IDUA 4p16.3 Ανεπάρκεια μιτροειδούς βαλβίδας, ανεπάρκεια 

αορτικής βαλβίδας, βατό ωοειδές τρήμα 

(ΟΜΙΜ  607014) 

 

Mucopolysaccharidosis 

type IS (Scheie 

σύνδρομο) 

IDUA 4p16.3 Αορτική στένωση 

(ΟΜΙΜ 607016) 

Pseudoxanthoma ABCC6 16p13.11 Πρόπτωση μιτροειδούς βαλβίδας 
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elasticum XYLT1 

XYLT2 

16p12.3 

17q21.33 

(ΟΜΙΜ 264800) 

Adams-Oliver 

σύνδρομο 6 

DLL4 15q15.1 Μεσοκοιλιακή επικοινωνία, τετραλογία Fallot, 

ανωμαλίες των μεγάλων αγγείων και των 

βαλβίδων τους 

(ΟΜΙΜ 616589) 

Πίνακας: Σύνδρομα και διαταραχές που σχετίζονται με συγγενείς καρδιοπάθειες. 

 

4.4 ΤΑΞΙΝΟΜΗΣΗ ΣΥΓΓΕΝΩΝ ΚΑΡΔΙΟΠΑΘΕΙΩΝ 

Η ταξινόμηση των συγγενών καρδιοπαθειών(ΣΚ) μπορεί να είναι: 

1. Ανατομική: η ομαδοποίηση των συγγενών καρδιοπαθειών  σε επιμέρους ομάδες 

βασίζεται στην ανατομική ανωμαλία που διαπιστώνεται. Ωστόσο, για να είναι 

χρήσιμη η κατάταξη αυτή θα πρέπει να συμπεριλαμβάνει την βαρύτητα της 

βλάβης καθώς και τις επιμέρους συνοδές βλάβες. 

2. Κλινική: η κλασική ταξινόμηση των συγγενών καρδιοπαθειών βασίζεται στην 

διάκριση τους σε κυανωτικές και ακυανωτικές με βάση το ποσοστό της 

οξυαιμοσφαιρίνης του αίματος  όπως μετριέται με αντικειμενικό τρόπο  με το 

παλμικό οξύμετρο. Στις κυανωτικές συγγενείς καρδιοπάθειες συναντάμε 

κεντρικού τύπου κυάνωση καθώς ήδη από την αορτή ο κορεσμός της 

αιμοσφαιρίνης σε οξυγόνο είναι χαμηλός. Ιδιαίτερη προσοχή απαιτείται ώστε η 

διάγνωση της κυάνωσης να μην  γίνει με βάση  το υποκειμενικό χρώμα του 

δέρματος του καθώς η απόχρωση του δέρματος σε συνδυασμό με το εάν 

συνυπάρχει αναιμία ή πολυκυτταραιμία επηρεάζει την τελική απόχρωση του 

δέρματος. Τα όρια μεταξύ κυανωτικών και ακυανωτικών συγγενών 

καρδιοπαθειών δεν είναι στεγανά καθώς είναι δυνατό μια κυανωτική μορφή όπως 

η τετραλογία Fallot να παρουσιάζεται ως ακυανωτική για σύντομο χρονικό 

διάστημα και συνάμα, μια ακυανωτική μορφή όπως στένωση πνευμονικής 

βαλβίδας να παρουσιαστεί ως κυανωτική επί εγκατάστασης πνευμονικής 

υπέρτασης. 

Οι δύο παραπάνω ταξινομήσεις εφόσον συνδυαστούν μεταξύ τους προκύπτουν 

πολλαπλοί συνδυασμοί συγγενών καρδιοπαθειών όπως κυανωτικές με απόφραξη, 

ακυανωτικές με επικοινωνία και άλλες. Συνεπώς όταν εξετάζουμε ένα παιδί είναι 

απαραίτητη τόσο η ανατομική κατάταξη όσο και κλινική της ταξινόμηση την εκάστοτε 

χρονική στιγμή διότι μια μορφή συγγενούς καρδιοπάθειας μπορεί να μεταπέσει από 

την μια κατηγορία στην άλλη καθώς μεταβάλλεται η αιμοδυναμική της συμπεριφορά 

σε συνάρτηση με τον χρόνο. Γενικότερα ισχύει η παρακάτω κατηγοριοποίηση: 

Κυανωτικές συγγενείς καρδιοπάθειες:  
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1. σοβαρές αποφρακτικές βλάβες όπως ατρησία τριγλώχινας 

2. αναντιστοιχίες συνδέσεων όπως μετάθεση μεγάλων αγγείων 

3. ενδοκαρδιακές επικοινωνίες με δεξιοαριστερή διαφυγή 

4. συνδυασμοί των παραπάνω όπως σοβαρή τετραλογία Fallot 

Ακυανωτικές συγγενείς καρδιοπάθειες: 

1. ήπιας και μέτριας βαρύτητας  βαλβιδικών στενώσεων όπως στένωση τριγλώχινας, πνευμονικής βαλβίδας 

2. στενώσεις αγγείων όπως ισθμική στένωση αορτής 

3. ενδοκαρδιακές ή εξωκαρδιακές επικοινωνίες με αριστεροδεξιά διαφυγή όπως μεσοκολπική/μεσοκοιλιακή επικοινωνία και βατός βοτάλλειος πόρος. 

 

4.4.1 ΕΠΙΚΟΙΝΩΝΙΕΣ (SHUNTS)- ΑΝΑΜΙΞΗΣ ΑΙΜΑΤΟΣ 

  Επικοινωνίες ορίζονται οι συγγενείς καρδιοπάθειες στις οποίες η μόνη ή η κυρίαρχη 

ανατομική ανωμαλία που καθορίζει την αιμοδυναμική και συνεπώς την κλινική εικόνα 

είναι η παρουσία επικοινωνίας μεταξύ των δύο κυκλοφοριών της πνευμονικής και 

συστηματικής κυκλοφορίας με την μορφή μεσοκολπικής , μεσοκοιλιακής 

επικοινωνίας ή επικοινωνίας των αγγείων (αορτοπνευμονική). Μπορεί να είναι μικρού 

έως σημαντικού μεγέθους.  

Αιμοδυναμική: 

Η αιμοδυναμική της επικοινωνίας εξαρτάται από δύο παράγοντες:  

1. το μέγεθος της ενδοκαρδιακής ή εξωκαρδιακής επικοινωνίας άρα ο όγκος του 

αίματος που διαφεύγει.  

-μικρότερες επικοινωνίες περιορίζουν τον όγκο αίματος που διαφεύγει από 

την μια κυκλοφορία στην άλλη όποτε δεν επηρεάζεται άμεσα η διαφορά των 

πιέσεων, 

-μεγάλες επικοινωνίες επιτρέπουν την ελεύθερη ροή αίματος μεταξύ των δυο 

κυκλοφοριών γεγονός που επηρεάζει τις πιέσεις των δύο κυκλοφοριών καθώς 

είναι μεγαλύτερος ο όγκος αίματος που η κάθε κυκλοφορία καλείται να 

διαχειριστεί, 

2. την διαφορά μεταξύ της πίεσης της συστηματικής και πνευμονικής κυκλοφορίας 

στο σημείο της επικοινωνίας. Παραδοσιακά η πίεση της συστηματικής 

κυκλοφορίας είναι μεγαλύτερη από την πίεση της πνευμονικής κυκλοφορίας, 

οπότε η αιματική ροή έχει κατεύθυνση από αριστερά προς τα δεξιά 

(αριστεροδεξιά διαφυγή-left to right shunt). Ωστόσο σε περίπτωση μικρού 

μεγέθους χρόνιας επικοινωνίας ή μεγάλου μεγέθους επικοινωνίας ,εγκαθιδρύεται 

σταδιακά πνευμονική υπέρταση με αποτέλεσμα την σταδιακή εξίσωση των 

πιέσεων των δύο κυκλοφοριών (αμφίπλευρη αιματική ροή) και λόγω της 

δυναμικότητας του φαινομένου με την πάροδο του χρόνου και ανάλογα με το 

μέγεθος της βλάβης (μεγαλύτερη βλάβη, λιγότερος χρόνος/μικρότερη βλάβη, 
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περισσότερος χρόνος) εγκαθίσταται το σύνδρομο Eisenmenger με αποτέλεσμα η 

αιματική ροή να έχει κατεύθυνση από δεξιά προς τα αριστερά(δεξιοαριστερή 

διαφυγή-right to left shunt). 

Για το χρονικό διάστημα που επικρατεί η αριστεροδεξιά διαφυγή πρόκειται για 

ακυανωτικές συγγενείς καρδιοπάθειες, ωστόσο όταν επικρατήσει η δεξιοαριστερή 

διαφυγή τότε μετατρέπονται σε κυανωτικές καθώς το μη οξυγονωμένο αίμα οδηγείται 

στην συστηματική κυκλοφορία. 

 

4.4.1.2 Μεσοκολπική επικοινωνία(Atrial Septal Defect- ASD)  

 

Επιδημιολογία:   

  Η μεμονωμένη μεσοκολπική επικοινωνία αποτελεί την δεύτερη πιο συχνή μορφή  

συγγενούς καρδιοπάθειας αντιπροσωπεύοντας το 10% αυτών. Ωστόσο, το 85-90% 

αυτών κλείνουν αυτόματα μέχρι την ηλικία του ενός έτους (Hoffman and 

Kaplan,2002). Ανάλογα με το φύλο η συχνότητα στα θήλεα άτομα είναι 2:1 σε σχέση 

με τα άρρενα. 

Ανατομική περιγραφή:  

 Το μεσοκολπικό διάφραγμα σχηματίζεται μετά τον τοκετό εφόσον το πρωτογενές και 

το δευτερογενές διάφραγμα ενσωματωθούν με τον φλεβώδη κόλπο ώστε να κλείσει 

το ωοειδές τρήμα. Οι μεσοκολπικές επικοινωνίες ανάλογα με το εντόπιση της 

μεσοκολπικής επικοινωνίας διακρίνονται σε: 

1. Πρωτογενείς μεσοκολπικές επικοινωνίες(ASD primum): η επικοινωνία βρίσκεται 

χαμηλά σε κοντινή απόσταση από τις κολποκοιλιακές βαλβίδες (τριγλώχινα και 

μιτροειδής ή διγλώχινα). Εφόσον υπάρχει δυσπλασία της μιτροειδούς βαλβίδας 

τότε η ανωμαλία αυτή κατατάσσεται στην ομάδα των ελλειμάτων των καρδιακών 

προσκεφαλαίων ή ογκωμάτων. Αφορά το 15-20% όλων των μεσοκολπικών 

επικοινωνιών. Είναι πιθανόν να συνδυάζεται με ανεπάρκεια της μιτροειδούς 

Εικόνα: Απεικόνιση μεσοκολπικής 

επικοινωνίας με διαφυγή αίματος από 

αριστερά προς τα δεξιά. 

(https://www.heart.org/en/health-

topics/congenital-heart-defects/about-

congenital-heart-defects/atrial-septal-

defect-asd)  

 

https://www.heart.org/en/health-topics/congenital-heart-defects/about-congenital-heart-defects/atrial-septal-defect-asd
https://www.heart.org/en/health-topics/congenital-heart-defects/about-congenital-heart-defects/atrial-septal-defect-asd
https://www.heart.org/en/health-topics/congenital-heart-defects/about-congenital-heart-defects/atrial-septal-defect-asd
https://www.heart.org/en/health-topics/congenital-heart-defects/about-congenital-heart-defects/atrial-septal-defect-asd
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βαλβίδας με αποτέλεσμα να αυξάνεται η πίεση εντός του αριστερού κόλπου λόγω 

παλινδρόμησης του αίματος από την αριστερά κοιλία και να αυξάνεται ο βαθμός 

αριστεροδεξιάς διαφυγής. 

2. Δευτερογενείς μεσοκολπικές επικοινωνίες (ostium secundum): η επικοινωνία 

βρίσκεται στο μέσον του μεσοκολπικού διαφράγματος όπου το μέγεθος της 

επικοινωνίας ποικίλλει από μικρό (βατό ωοειδές τρήμα) έως μεγάλο 

(δευτερογενής μεσοκολπική επικοινωνία). Αφορά το 75% των μεσοκολπικών 

επικοινωνιών. 

3. Ελλείματα φλεβώδους κόλπου (sinus venosus): εντοπίζεται στην εκβολή της άνω 

ή κάτω κοίλης φλέβας από τον δεξιό κόλπο λόγω ανώμαλης συνένωσης του 

φλεβώδους κόλπου με τον δεξί κόλπο. Ωστόσο υπάρχει δυσχέρεια στο να τεθεί η 

διάγνωση λόγω της θέσης της επικοινωνίας. Συχνά συνυπάρχει με ανώμαλη 

έκφυση πνευμονικών φλεβών από τον δεξιό κόλπο αντί από τον αριστερό. 

Αφορά το 5% των μεσοκολπικών επικοινωνιών. 

4. Ελλείματα στεφανιαίου κόλπου (coronary sinus): η διάγνωση μπορεί να τεθεί 

όταν απεικονίζεται διευρυμένος στεφανιαίος κόλπος, επιπλέον η αριστερή άνω 

κοίλή φλέβα εκβάλλει στον αριστερό κόλπο με αποτέλεσμα την πτώση του 

κορεσμού οξυαιμοσφαιρίνης του αίματος σε οξυγόνο λόγω της δεξιοαριστερής 

διαφυγής. 

5. Μεσοκολπικές επικοινωνίες κοντά στην εκβολή της άνω ή κάτω κοίλης φλέβας. 

(Menillo AM et al, 2022) (Γερμανάκης et al., 2015) 

 

 

Παθοφυσιολογία: 

  H μεσοκολπική επικοινωνία ανήκει στην κατηγορία των ακυανωτικών συγγενών 

καρδιοπαθειών και  αρχικά οδηγεί σε αριστεροδεξιά διαφυγή από τον αριστερό 

κόλπο προς  τον δεξιό κόλπο κατά την φάση της διαστολής της καρδιάς. Σταδιακά με 

την πάροδο του χρόνο όμως οι δεξιές κοιλότητες διατείνονται και υπάρχει αύξηση 

όγκου αίματος στην πνευμονική κυκλοφορία. Ωστόσο όταν η ενδοθωρακική πίεση 

Εικόνα: Απεικόνιση των τύπων της 

μεσοκολπικής επικοινωνίας . 

(https://www.sciencedirect.com/topics/medi

cine-and-dentistry/atrial-septal-defect) 

 

https://www.sciencedirect.com/topics/medicine-and-dentistry/atrial-septal-defect
https://www.sciencedirect.com/topics/medicine-and-dentistry/atrial-septal-defect


 

 

[97] 

 

μειώνεται κατά την αναπνευστικό κύκλο είναι δυνατόν να παρατηρηθεί διαφυγή από 

τα δεξιά προς τα αριστερά. Το κατά πόσο φορτώνεται η πνευμονική κυκλοφορία 

εξαρτάται από το μέγεθος της μεσοκολπικής επικοινωνίας, από την ενδοτικότητα των 

κοιλιών καθώς και από τις αντιστάσεις των δύο κυκλοφοριών δηλαδή της 

συστηματικής και της πνευμονικής. Λόγω των μεγάλων όγκων που η δεξιά καρδιά 

καλείται να διαχειριστεί παρατηρείται υπερτροφία της δεξιάς κοιλίας λόγω αύξησης 

των διαστολικών όγκων αίματος που καλείται να διαχειριστεί, τελικά  επικρατεί η 

δεξιοαριστερή διαφυγή και η πνευμονική υπέρταση. Σε προχωρημένες περιπτώσεις 

λόγω της χρόνιας επιβάρυνσης της δεξιάς κυκλοφορίας καταλήγει σε δεξιά καρδιακή 

ανεπάρκεια η οποία επιδεινώνεται από την ύπαρξη της πνευμονικής υπέρτασης. (Le 

Gloan et al., 2018) (Γερμανάκης et al., 2015) 

Γενετική αιτιολογία: 

 

  H  μεσοκολπική επικοινωνία κατά βάση εμφανίζεται με σποραδικό τρόπο , ωστόσο 

μελέτες έχουν αποδείξει ότι σε κάποιες οικογένειες μπορεί ένα και μόνο γονίδιο που 

κληρονομείται με αυτοσωμικό επικρατή τρόπο να προκαλέσει τον φαινότυπο.  

(Johansson and Sievers, 1967; Zetterqvist, 1960; Zetterqvist et al., 1971)   (Marla J. 

F. O'Neill, 2012) Αρχικά, μεταλλάξεις του γονιδίου  ASD1 το οποίο βρίσκεται στο 

χρωμόσωμα 5p, προκαλεί πρωτογενή μεσοκολπική επικοινωνία  (OMIM 108800) και 

κληρονομείται με αυτοσωμικό επικρατή τρόπο. Έπειτα μεταλλάξεις του γονίδιο 

GATA4 (ΟΜΙΜ 600576) που εδράζεται στο χρωμόσωμα 8p23 και κωδικοποιεί έναν 

κρίσιμο μεταγραφικό παράγοντα για την ανάπτυξη της καρδιάς, προκαλεί 

μεσοκολπική επικοινωνία τύπου 2 (ASD2) και κληρονομείται με αυτοσωμικό 

επικρατή πρότυπο. Μια πιθανή μετάλλαξη που έχει ταυτοποιηθεί περιλαμβάνει μια 

μη παρανοηματική μετάλλαξη αντικατάστασης,  στο κωδικόνιο 886 όπου 

αντικαταστάθηκε η γουανίνη από αδενίνη γεγονός που οδηγεί στην αντικατάσταση 

της γλυκίνης από σερίνη στη θέση 296 με αποτέλεσμα την μείωση της ικανότητας 

πρόσδεσης στο DNA και άρα την αναστολή της μεταγραφικής του δραστηριότητας 

(Garg et al., 2003a). Ωστόσο με βάση μια μεταγενέστερη μελέτη δεν τεκμηριώθηκε η 

σύνδεση μεταξύ αυτής της μετάλλαξης και της εμφάνισης μεσοκολπικής 

επικοινωνίας. (Ramegowda et al., 2007) Έπειτα μια άλλη μετάλλαξη μετατόπισης 

Εικόνα: Επιγραμματική αναφορά των γονιδίων που 

έχουν ανευρεθεί σε οικογένειες με μεσοκολπικές 

επικοινωνίες. (Vecoli et al., 2014) 
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πλαισίου στο εν λόγω γονίδιο έχει ως αποτέλεσμα ένα πρόωρο κωδικόνιο 

τερματισμού, επομένως κωδικοποιείται ένα προϊόν το οποίο είναι μεταγραφικά 

αδρανές και σχετίζεται με την  εκδήλωση της συγκεκριμένης συγγενούς 

καρδιοπάθειας. Άλλη μετάλλαξη αποτελεί η διαγραφή της  γουανίνης στην θέση 1075 

του εξωνίου 5 η οποία ομοίως οδηγεί στον ίδιο φαινότυπο. (Hirayama-Yamada et al., 

2005) Επιπλέον, μη παρανοηματικές μεταλλάξεις στο  TBX5 γονίδιο δρουν 

ανασταλτικά στην αλληλεπίδραση μεταξύ των προϊόντων του  TBX5 και του GATA4 

γονιδίων προκαλώντας μεσοκολπική επικοινωνία (Garg et al., 2003a). Επιπρόσθετα 

, μεταλλάξεις μη νοηματικές  (Gutierrez-Roelens et al., 2006), παρανοηματικές 

(Hirayama-Yamada et al., 2005), αλλαγής πλαισίου ανάγνωσης (Watanabe et al., 

2002) στο CSX γονίδιο το οποίο βρίσκεται στο χρωμόσωμα 5q35 (Turbay et al., 

1996)  και κωδικοποιεί την NΚΧ2.5 homeobox πρωτεΐνη συσχετίζονται με την 

δημιουργία δευτερογενούς μεσοκολπικού διαφράγματος (ΟΜΙΜ 108900). Το 

πρότυπο κληρονόμησης είναι αυτοσωμικό επικρατές. Έπειτα το NΚΧ2.5 

αλληλοεπιδρά με το προϊόν του γονιδίου TBX5 δημιουργώντας πιθανά ένα 

σύμπλοκο λειτουργίας που απαρτίζεται από τα προϊόντα των γονιδίων GATA4, TBX5 

και CSX. (Schott et al., 1998) Η απλοανεπάρκεια σε οποιοδήποτε από τα παραπάνω 

γονίδια μπορεί να οδηγήσει σε ανωμαλίες του μεσοκολπικού διαφράγματος. ( Marla 

J. F. O'Neill, 2012) Εν συνεχεία, το γονίδιο ΜΥΗ6 (myosin heavy chain-6 gene) 

βρίσκεται στο χρωμόσωμα 14q11-12  και εκφράζεται κυρίως στους κόλπους της 

καρδιάς, οι μεταλλάξεις του οποίου έχουν ως αποτέλεσμα την δημιουργία 

δευτερογενούς μεσοκολπικού διαφράγματος (OMIM 614089).  (Ching et al., 2005b)   

Πιο συγκεκριμένα η μετάλλαξη αντικατάστασης της ισολευκίνης από ασπαραγίνη 

στην θέση 820 (I820N) του ΜΥΗ6 γονιδίου σχετίζεται με τον συγκεκριμένο φαινότυπο 

και παράλληλα το γονίδιο TBX5 ρυθμίζει την έκφραση του ΜΥΗ6 με αποτέλεσμα 

μεταλλαγμένες μορφές του TBX5, όπως αυτές ανευρίσκονται στο Holt-Oram 

σύνδρομο, να χάνουν την ικανότητα ρύθμισης του ΜΥΗ6. Ετερόζυγες μεταλλάξεις 

στο γονίδιο ΤΒΧ5 προκαλούν το σύνδρομο Holt- Oram (Basson et al.,1997, Li   et 

al.,1997) (Garg et al., 2003a) και σχετίζονται με διαταραχές της συνέχειας του 

μεσοκολπικού διαφράγματος. Πιο συγκεκριμένα το προϊόν του ΤΒΧ5 και το NΚΧ2.5 

προσδένονται απευθείας στον υποκινητή του γονιδίου που κωδικοποιεί το cardiac-

specific natriuretic peptide precursor type A (NPPA), ωστόσο η μετάλλαξη G80R 

(αντικατάσταση γλυκίνης από αργινίνη)  στο ΤΒΧ5 γονίδιο οδηγεί σε αποτυχία 

συνεργιστικής ενεργοποίησης του υποκινητή αυτού με αποτέλεσμα να 

δημιουργούνται καρδιακές ανωμαλίες στο 75% των ασθενών και ανωμαλίες των άνω 

άκρων σε ποσοστό 100% των ασθενών. (Basson et al., 1999. Ada Hamosh ,2018)  

(Li et al., 1997c) (Anne M. Stumpf, 2011) (Ching et al., 2005) Επίσης, τo γονίδιο 
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TBX20 το οποίο εδράζεται στο χρωμόσωμα 7p14 ανήκει στην οικογένεια των T-box 

γονιδίων και κωδικοποιεί πρωτεΐνες που έχουν τον ρόλο μεταγραφικών παραγόντων 

στην διαδικασία της οργανογένεσης (Meins et al., 2000) και σε περίπτωση που φέρει 

ετερόζυγες μεταλλάξεις όπως οι αντικαταστάσεις της ισολευκίνης από μεθειονίνη 

(I152M) , της γλουταμίνης σε κωδικόνιο λήξης (Q195X),  της ισολευκίνης από 

μεθειονίνη (I121M) τότε δημιουργείται φαινότυπος μεσοκολπικής επικοινωνίας 

(ΟΜΙΜ 611363). (Kirk et al., 2007; Posch et al., 2010) (Patricia A. Hartz, 2013) 

Ακολούθως, το γονίδιο ACTC1 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 15q14 και ετερόζυγες 

μεταλλάξεις σε αυτό προκαλούν δευτερογενή μεσοκολπική επικοινωνία (ΟΜΙΜ 

612794). Η γενοτύπηση με την βοήθεια μικροδορυφόρων δεικτών αποκάλυψε την 

ύπαρξη μιας απλοτυπικής περιοχής  15.1cM στο χρωμόσωμα 15q13-q21 που 

σχετίζεται με αυτόν τον φαινότυπο. (Matsson et al., 2008) (Marla J. F. O'Neill, 2009) 

To γονίδιο TLL1 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 4q32, κωδικοποιεί μια μεταλλοπρωτεάση 

και ετερόζυγες μεταλλάξεις σε αυτό προκαλούν δευτερογενή μεσοκολπική 

επικοινωνία με πιθανό σχηματισμό ανευρύσματος (ΟΜΙΜ 613087). Πιο συγκεκριμένα 

έχουν ανευρεθεί παρανοηματικές μεταλλάξεις όπως  η αντικατάσταση της 

μεθειονίνης από λευκίνη στη θέση 182 (M182L) ,  της βαλίνης από αλανίνη στη θέση 

238 (V238A) , της ισολευκίνης από βαλίνη στη θέση 629 (I629V) που οδηγούν στον 

εν λόγω φαινότυπο. (Stańczak et al., 2009)(Marla J. F. O'Neill ,2009) Επιπροσθέτως, 

το γονίδιο CITED2 είναι τοποθετημένο στο χρωμόσωμα 6q23.3 και μεταλλάξεις σε 

αυτό μπορεί να προκαλέσουν είτε δευτερογενή μεσοκολπική επικοινωνία είτε 

ελλείμματα φλεβώδους κόλπου (ΟΜΙΜ 614433). Πιο συγκεκριμένα, προσθήκη 27 

ζευγών βάσεων οδηγούν στην προσθήκη 9 νέων αμινοξέων στο τελικό προϊόν του 

γονιδίου μεταξύ της γλυκίνης στην θέση 178 και της σερίνης στην θέση 179  

οδηγώντας σε δευτερογενή μεσοκολπική επικοινωνία. Επίσης, διαγραφή 6 ζευγών 

βάσεων από το γονίδιο οδηγεί σε διαγραφή δύο αμινοξέων, της σερίνης στην θέση 

198 και της γλυκίνης στην θέση 199,  οδηγώντας σε ελλείμματα φλεβώδους  κόλπου. 

(Ada Hamosh, 2017) (Sperling et al., 2005) (Marla J. F. O'Neill, 2012) Έπειτα, το 

γονίδιο GATA6 κωδικοποιεί μεταγραφικές ρυθμιστικές πρωτεΐνες  και εδράζεται στο 

χρωμόσωμα 18q11, οι μεταλλάξεις του οποίου οδηγούν σε δευτερογενή 

μεσοκολπική επικοινωνία (ΟΜΙΜ 614475). Έχει ταυτοποιηθεί παρανοηματική 

μετάλλαξη στο γονίδιο αυτό  που κληρονομείται με το αυτοσωμικό επικρατές 

πρότυπο στην οποία η αντικατάσταση της γουανίνης από αλανίνη στην θέση 551 του 

εξωνίου 2 οδηγεί σε αντικατάσταση της σερίνης στην θέση 184 από ασπαραγίνη 

(S184N) στην περιοχή ενεργοποίησης της πρωτεΐνης. (Lin et al., 2010) Μια ομάδα 

μεταλλάξεων σε αυτό το γονίδιο προκαλούν παγκρεατική αγενεσία και μεσοκολπική 
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επικοινωνία μεταξύ άλλων συμπτωμάτων που διαφέρουν ανάλογα με την 

μελετώμενη μετάλλαξη: 

-  ετερόζυγη de novo μετάλλαξη αντικατάστασης της αδενίνης από γουανίνη στην 

θέση  1354 του εξώνιο 4 του GATA6 γονιδίου που οδηγεί σε αντικατάσταση της 

θρεονίνης από αλανίνη στην θέση 452 (T452A) στην περιοχή πρόσδεσης της 

πρωτεΐνης με το DNA. 

-ετερόζυγη de novo μετάλλαξη διαγραφής 8 ζευγών βάσεων στο εξώνιο 5 οδηγεί σε 

αλλαγή πλαισίου ανάγνωσης και δημιουργία πρόωρου κωδικονίου τερματισμού της 

μετάφρασης. 

-ετερόζυγη de novo μετάλλαξη αντικατάστασης της κυτοσίνης από θυμίνη στην θέση 

1366 του εξωνίου 4 οδηγεί σε αντικατάσταση της αργινίνης από κυστεϊνη στην θέση 

456 (R456C) στην περιοχή πρόσδεσης στο DNA . 

-ετερόζυγη de novo μετάλλαξη αντικατάστασης της γουανίνης από αδενοσίνη στην 

θέση 1367 του εξωνίου 4 οδηγεί σε αντικατάσταση της αργινίνης από ιστιδίνη στην 

θέση 456 (R456H) στην περιοχή πρόσδεσης της πρωτεΐνης στο DNA 

- ετερόζυγη de novo μετάλλαξη αντικατάστασης της αδενίνης από γουανίνη στην 

θέση 1396 του εξωνίου 4 οδηγεί σε αντικατάσταση της ασπαραγίνης από ασπαρτικό 

οξύ στην θέση 466 (N466D) στην περιοχή πρόσδεσης της πρωτεΐνης στο DNA 

- ετερόζυγη de novo μετάλλαξη αντικατάστασης της γουανίνης από αδενίνη στην 

θέση 1399 του εξωνίου 4 οδηγεί σε αντικατάσταση της αλανίνης από θρεονίνη στην 

θέση 467 (A467T) στην περιοχή πρόσδεσης της πρωτεΐνης στο DNA(Allen et al., 

2011) 

-ετερόζυγη διαγραφή 2 ζευγών βάσεων (1504delAA) στο εξώνιο 4 επηρεάζει την 

ικανότητα πρόσδεσης του προϊόντος  (Yorifuji et al., 2012) 

-ετερόζυγη de novo διαγραφή 1 ζεύγους βάσεων  αποτέλεσμα την δημιουργία 

αλλαγής του πλαισίου ανάγνωσης με συνέπεια πρόωρο κωδικόνιο τερματισμού 

(Val358Cysfs34Ter) (Yu et al., 2014)(Marla J. F. O'Neill ,2014)( Marla J. F. O'Neill, 

2012)  

Το γονίδιο HAND1 που εδράζεται στο χρωμόσωμα 5q33.2 και κωδικοποιεί έναν 

μεταγραφικό παράγοντα που είναι απαραίτητος για την ανάπτυξη της καρδιάς(Riley, 

Anaon-Cartwight and Cross, 1998). Μεταλλάξεις στο γονίδιο αυτό προκαλούν 

ποικιλία συγγενών καρδιοπαθειών από μεσοκολπικές επικοινωνίες έως το σύνδρομο 

της υποπλαστικής δεξιάς ή αριστερής καρδιάς (OMIM 602406). Πιο συγκεκριμένα, 

μια μετάλλαξη  που προκαλεί αλλαγή του πλαισίου ανάγνωσης,  λόγω διαγραφής της 

γουανίνης από την θέση 376 , έχει ταυτοποιηθεί ότι σχετίζεται με την εμφάνιση 

υποπλαστικής  κοιλίας. (Reamon-Buettner et al., 2008; Reamon-Buettner et al., 
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2009) (Marla J. F. O'Neill ,2012) Tα πάνελ γονιδίων που θα περιέχουν τα 

συγκεκριμένα γονίδια είναι δυνατόν να καταδείξουν τις μεταλλάξεις σε αυτά. 

 

 

 

 

Κλινική εικόνα: 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

μεσοκολπική 

επικοινωνία 

δευτερογενούς τύπου 

με πιθανό επικρατές 

πρότυπο 

κληρονόμησης. 

(Zetterqvist, 1960) 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

μεσοκολπική 

επικοινωνία με 

παράταση χρόνου 

κολποκοιλιακής 

μετάδοσης  που 

υποδεικνύει 

αυτοσωμικό επικρατές 

πρότυπο εμφάνισης. 

(Bizarro et al., 1970) 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

μεσοκολπική επικοινωνία. 

(Chen et al., 2010) 



 

 

[102] 

 

 Η κλινική εικόνα της μεσοκολπικής επικοινωνίας εξαρτάται από το μέγεθος της, την 

ενδοτικότητα των κοιλιών και τις αντιστάσεις των δύο κυκλοφοριών που καθορίζουν 

τον βαθμό της αριστεροδεξιάς διαφυγής. Σε αρκετές περιπτώσεις με μικρή 

μεσοκολπική επικοινωνία οι ασθενείς είναι ασυμπτωματικοί ως την ενηλικίωση. 

Σταδιακά με την εγκατάσταση της πνευμονικής υπέρτασης τα συμπτώματα 

περιλαμβάνουν δύσπνοια στην προσπάθεια, αδυναμία, κυάνωση, πληκτροδακτυλία, 

συγκοπή, αίσθημα παλμών και αρρυθμίες λόγω διάτασης των κόλπων. Με την 

πάροδο του χρόνου εγκαθίσταται τα συμπτώματα της καρδιακής ανεπάρκειας όπως 

ασκίτη, περιφερικά οιδήματα και ηπατοσπληνομεγαλία. 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Φυσική εξέταση: 

 Κατά την διάρκεια της ακρόασης είναι ακουστό ένα crescendo-decresendo 

συστολικό φύσημα τύπου εξώθησης στην εστία ακρόασης της πνευμονικής βαλβίδας 

λόγω αύξησης του όγκου του αίματος που ωθείται στην πνευμονική κυκλοφορία και 

σταθερός ή παράδοξος διχασμός του δεύτερου καρδιακού τόνου λόγω της 

καθυστερημένης σύγκλισης της πνευμονικής βαλβίδας. Σε περίπτωση μεγάλης 

αριστεροδεξιάς διαφυγής διαπιστώνεται πρώιμο ή μέσο διαστολικό κύλισμα στο 

αριστερό στερνικό όριο. (Γερμανάκης et al., 2015) Όταν εγκατασταθεί πνευμονική 

υπέρταση είναι ακουστός S4 τόνος με ακουστό φύσημα λόγω ανεπάρκειας της 

πνευμονικής βαλβίδας. 

Απεικονιστικές μέθοδοι: 

Ακτινογραφία: 

  Η ακτινογραφία θώρακα συχνά προκύπτει φυσιολογική όταν το μεσοκολπικό 

έλλειμα είναι μικρό. Ωστόσο σε  περιπτώσεις σημαντικής επικοινωνίας, παρατηρείται 

αύξηση της αιμάτωσης των πνευμονικών αγγείων και προπέτεια πνευμονικού κώνου. 

Τα περιφερικά αγγεία είναι ορατά (γραμμές Kerley B) και σε προχωρημένα στάδια 

φόρτισης των καρδιακών κοιλοτήτων απεικονίζεται η καρδιά με αυξημένες 

διαστάσεις. (Γερμανάκης et al., 2015) Σε περίπτωση δευτερογενούς μεσοκολπικής 

επικοινωνίας με ανεπάρκεια της μιτροειδούς βαλβίδας διαπιστώνονται αυξημένες 

διαστάσεις του αριστερού κόλπου. Σε περίπτωση υποψίας Holt Oram θεωρείται 

χρήσιμη η διενέργεια ακτινογραφίας του προσβεβλημένου άνω άκρου για την ακριβή 

απεικόνιση της παθολογίας αυτού. 
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Υπερηχοκαρδιογραφία: 

  Η μέθοδος αυτή θεωρείται περισσότερο ευαίσθητη και ειδική για την διάγνωση όχι 

μόνο των διαστάσεων του μεσοκολπικού ελλείματος, των διαστάσεων της δεξιάς 

κοιλίας και κόλπου αλλά και των πιέσεων των δεξιών κοιλοτήτων για πιθανή φόρτιση 

όγκου της δεξιάς κοιλίας. Επιπλέον διαφαίνεται η παρουσία συνοδών ανατομικών 

ανωμαλιών πέραν του μεσοκολπικού ελλείματος. Η εκτίμηση της δυνατότητας 

θεραπευτικής παρέμβασης σε παιδιά γίνεται επίσης μέσω της 

υπερηχοκαρδιογραφίας, ωστόσο σε μεγαλύτερες ηλικίες αυτές  οι πληροφορίες 

μπορούν να αποκτηθούν μέσω της διοισοφάγειας υπερηχοκαρδιογραφίας Η χρήση 

του Doppler βοηθά στην διαπίστωση της κατεύθυνσης ροής διαμέσου του ελλείματος 

καθώς και η πιθανότητα ύπαρξης περιοριστικής επικοινωνίας. (Γερμανάκης et al., 

2015) 

 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα(ΗΚΓ): 

 Το ηλεκτροκαρδιογράφημα είναι φυσιολογικό σε περίπτωση μικρής μεσοκολπικής 

επικοινωνίας. Ωστόσο σε μεγαλύτερες επικοινωνίες διαπιστώνεται η υπερτροφία των 

δεξιών κοιλοτήτων. Πιο συγκεκριμένα σε περίπτωση διάτασης του δεξιού κόλπου 

Εικόνα: Υπερηχογραφική απεικόνιση 

μεσοκολπικού ελλείματος. (Revels and 

Wang, 2019) 

 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακα ασθενούς με 

μεσοκολπική επικοινωνία στην οποία φαίνεται 

η αύξηση του καρδιοθωρακικού δείκτη και η 

αυξημένη αιμάτωση των αγγείων στις πύλες 

των πνευμόνων.(Jones J, 2010) 
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διαπιστώνονται οξύαιχμα υψηλά Ρ. Επίσης μπορεί να συνυπάρχει ατελής 

αποκλεισμός του δεξιού σκέλους με εικόνα rSR στις δεξιές προκάρδιες απαγωγές. 

 

Αντίθετα είναι πιθανό να υπάρχει αριστερή στροφή του άξονα λόγω υπερφόρτωσης 

της αριστεράς κοιλίας, εύρημα χαρακτηριστικό στις πρωτογενείς μεσοκολπικές 

επικοινωνίες που μπορεί να οδηγήσει σε πρώτου βαθμού κολποκοιλιακό 

αποκλεισμό. Ωστόσο σε δευτερογενή μεσοκολπική επικοινωνία συναντάμε δεξιά 

στροφή του άξονα. Είναι χρήσιμη η διενέργεια 24ωρου Holter ρυθμού ώστε να 

εντοπιστεί η παρουσία τυχόν αρρυθμιών όπως κολπική μαρμαρυγή, κολπικός 

πτερυγισμός και παροξυσμική κολπική ταχυκαρδία. 

 

 

Εικόνα: Σημείο crochetage στις 

απαγωγές II, III και aVF: πρόκειται 

για την εγκοπή κοντά στην κορυφή 

του R κύματος το οποίο συναντάται 

συχνά σε ασθενείς με μεσοκολπική 

επικοινωνία. Επιπλέον φαίνεται η 

δεξιά στροφή του άξονα με θετικά 

QRS στις απαγωγές II,III, Avf και 

αρνητικό QRS στην Ι.  

(https://litfl.com/crochetage-sign-

ecg-library/) 

 

Εικόνα: 
Ηλεκτροκαρδιογράφημα ενός 
παιδιού 7 ετών με ευμεγέθη 
μεσοκολπική επικοινωνία στο 
οποίο διαφαίνονται τα οξύαιχμα 
p κύματα, ο ατελής 
αποκλεισμός του δεξιού 
σκέλους και η δεξιά στροφή του 
άξονα.(Gopalakrishnan, 2017) 

Εικόνα: Απεικόνιση ατελούς 

αποκλεισμού του δεξιού σκέλους με 

εικόνα rSR σε V1,V2,V3 και ευρύ S 

σε V5,V6,I, Avl (https://litfl.com/right-

bundle-branch-block-rbbb-ecg-

library/) 
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Μαγνητική και αξονική τομογραφία καρδιάς: 

   Η μαγνητική και αξονική τομογραφία καρδιάς αποτελούν χρήσιμες μεθόδους για 

την απεικόνιση του ακριβούς μεγέθους και εντόπισης της μεσοκολπικής 

επικοινωνίας. Εκτιμά τις διαστάσεις του δεξιού κόλπου και κοιλίας, τους όγκους που 

καλούνται να διαχειριστούν καθώς και την λειτουργία των δύο κυκλοφοριών. 

 

4.4.1.2  Μεσοκοιλιακή επικοινωνία ( Ventricular Septal Defect-VSD) 

 Επιδημιολογία: 

  Η μεμονωμένη μεσοκοιλιακή επικοινωνία αποτελεί το 20% των συγγενών 

καρδιοπαθειών. Ενώ το ποσοστό ανέρχεται στο 50% όταν ανευρίσκεται στο πλαίσιο 

συνδυασμένων βλαβών. Κατά συνέπεια αποτελεί την συχνότερη συγγενή 

καρδιοπάθεια. (Yang et al., 2012b; Γερμανάκης et al., 2015) 

 

Ανατομική περιγραφή: 

Το μεσοκοιλιακό διάφραγμα προκύπτει από την ενσωμάτωση του μυϊκού και 

μεμβρανώδους διαφράγματος. Οι μεσοκοιλιακές επικοινωνίες διακρίνονται σε : 

1. Ελλείματα του μεμβρανώδους τμήματος – περιμεμβρανώδης (membranous, 

perimembranous) του μεσοκοιλιακού διαφράγματος: αφορά το μεμβρανώδες 

τμήμα του μεσοκοιλιακού διαφράγματος  με επέκταση πέριξ του διαφράγματος, 

τα οποία έχουν τάση αυτόματης σύγκλεισης. 

2. Ελλείματα του μυϊκού τμήματος(muscular) του μεσοκοιλιακού διαφράγματος: 

Διαφράγματος εισόδου(inlet): εντόπιση άμεσα κάτω από κολποκοιλιακές 

βαλβίδες. Ένταξη σε ελλείματα καρδιακών προσκεφαλαίων. Ωστόσο δεν 

παρουσιάζουν τάση αυτόματης σύγκλεισης. 

Δοκιδώδους διαφράγματος(trabecular): μικρού μεγέθους με τάση αυτόματης 

σύγκλεισης. 

Διαφράγματος εξόδου(outlet): είναι αποτέλεσμα λανθασμένης ευθυγράμμισης και  

ένωσης της μυώδους με την μεμβρανώδη μοίρα του μεσοκοιλιακού διαφράγματος.  

Εικόνα: Αναπαράσταση μεσοκοιλιακής 

επικοινωνίας 

(https://childrensnational.org/visit/conditio

ns-and-treatments/heart/ventricular-

septal-defect-vsd) 

 

https://childrensnational.org/visit/conditions-and-treatments/heart/ventricular-septal-defect-vsd
https://childrensnational.org/visit/conditions-and-treatments/heart/ventricular-septal-defect-vsd
https://childrensnational.org/visit/conditions-and-treatments/heart/ventricular-septal-defect-vsd
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Γενετική αιτιολογία: 

 

Το γονίδιο GATA4 το οποίο βρίσκεται στο χρωμόσωμα 8p23 παρουσιάζει μια 

ετερόζυγη μετάλλαξη η οποία οδηγεί σε μεσοκοιλιακή επικοινωνία (ΟΜΙΜ 614429). 

Το προϊόν του γονιδίου αυτού ανήκει στην οικογένεια των GATA συνδετικών 

πρωτεϊνών που αποτελούν μεταγραφικοί παράγοντες που ελέγχουν την έκφραση 

των γονιδίων. Συγκεκριμένα το γονίδιο GATA4 κωδικοποιεί ένα προϊόν το οποίο 

ρυθμίζει την διαφοροποίηση του μυοκαρδίου (Durocher et al., 1997; Zhang et al., 

2008). Μια παρονοηματική μετάλλαξη (missense) R43W  στο γονίδιο αυτό οδηγεί σε 

ένα μεταγραφικό προϊόν μειωμένης δραστικότητας σε σχέση με την άγριου τύπου 

πρωτεΐνη οδηγώντας σε μεσοκοιλιακή επικοινωνία. (Peng et al., 2010). Έχει 

ταυτοποιηθεί μια μετάλλαξη σε ετεροζυγωτία που αφορά την αντικατάσταση της 

γουανίνης στην θέση 1075 από αδενίνη στο εξώνιο 6 του γονιδίου αυτού που έχει ως 

αποτέλεσμα την αντικατάσταση της γλυκίνης στην θέση 359 από λυσίνη (E359K) σε 

μια υψηλά συντηρημένη περιοχή του C-τελικού άκρου με αποτέλεσμα τα μέλη της  

οικογένειας που φέρουν την μετάλλαξη αυτή έχουν περιμεμβρανώδη μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία. Επιπλέον, μια ετερόζυγη μετάλλαξη αντικατάστασης της κυτοσίνης στην 

θέση  1325 από θυμίνη στο εξώνιο 7 του ίδιου γονιδίου οδηγεί σε αντικατάσταση της 

αλανίνης στην θέση 442 από βαλίνη (A442V) στην υψηλά συντηρημένη περιοχή του 

Εικόνα: Απεικόνιση των πιθανών  

τύπων της μεσοκοιλιακής 

επικοινωνίας. 

(https://pedecho.org/library/fetal/F

et-VSD) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση των υπεύθυνων 

γονιδίων που οδηγούν σε 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία. (Vecoli et 

al., 2014) 

https://pedecho.org/library/fetal/Fet-VSD
https://pedecho.org/library/fetal/Fet-VSD
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C-τελικού άκρου με συνέπεια την δημιουργία περιμεμβρανώδους μεσοκοιλιακής 

επικοινωνίας με διαφυγή αίματος από αριστερά προς τα δεξιά. Επιπρόσθετα μια 

μετάλλαξη αντικατάστασης της κυτοσίνης στην θέση 1220 από αδενίνη που αφορά 

έναν παιδιατρικό ασθενή με μεσοκοιλιακή επικοινωνία οδηγεί σε αντικατάσταση της 

προλίνης στην θέση 407 από γλουταμίνη (P407Q) στο C-τελικό άκρο. Τέλος έχουν 

ταυτοποιηθεί δύο επιπλέον μεταλλάξεις  αντικατάστασης της γουανίνης στην θέση  

886 από κυτοσίνη και της κυτοσίνης στην θέση  127 από θυμίνη που έχουν ως 

αποτέλεσμα αντικατάσταση της γλυκίνης στην θέση 296 από αργινίνη  και  της 

αργινίνης στην θέση 43 από τρυπτοφάνη αντίστοιχα, με φαινότυπο μεσοκοιλιακής 

επικοινωνίας και στην δεύτερη περίπτωση περιμεμβρανώδη. (Zhang et al., 2008; 

Peng et al., 2010; Wang et al., 2011a) Το γονίδιο CITED2 το οποίο βρίσκεται στο 

χρωμόσωμα 6q24, το οποίο έχει αποδειχθεί ότι διαδραματίζει σημαντικό ρόλο στην 

καρδιογένεση ρυθμίζοντας την δράση των HIF1A3 και TFAP2C4. Πιο συγκεκριμένα, 

σε έναν ασθενή με περιμεμβρανώδη μεσοκοιλιακή επικοινωνία στο εξώνιο 2 του 

γονιδίου αυτού διαπιστώθηκε διαγραφή 27 ζευγών βάσεων σε ετερόζυγη κατάσταση 

γεγονός που έχει ως αποτέλεσμα την διαγραφή 9 αμινοξέων (ser170_gly178del) από 

το τελικό προϊόν το οποίο παρουσίαζε μειωμένη ενεργότητα με αντίκτυπο την 

μειωμένη ενεργότητα των παραγόντων  HIF1A και TFAP2C. (Sperling et al., 2005) 

Το γονίδιο ΝΚΧ2.5 το οποίο βρίσκεται στην περιοχή 5q35.1 παράγει μια πρωτεΐνη-

μεταγραφικό παράγοντα η οποία περιέχει καρδιακό ομοιωτικό κουτί και αλληλεπιδρά 

με τα TBX1, TBX5 και TBX20 με αποτέλεσμα να είναι εξαιρετικά σημαντική στην 

ανάπτυξη του καρδιαγγειακού συστήματος. Οι ακόλουθες ετερόζυγες μεταλλάξεις στο 

γονίδιο αυτό έχουν ανευρεθεί ότι συσχετίζονται με τον φαινότυπο της μεσοκοιλιακής 

επικοινωνίας: 

- αντικατάσταση της κυτοσίνης στην θέση 848 από αδενίνη στο εξώνιο 2 οδηγεί σε 

αντικατάσταση της προλίνης στην θέση 283 από γλουταμίνη (P283Q) 

-αντικατάσταση της κυτοσίνης στην θέση 175 από γουανίνη οδηγεί σε αντικατάσταση 

της προλίνης στην θέση 59 από αλανίνη (P59A) 

-αντικατάσταση της κυτοσίνης στην θέση 998 από γουανίνη οδηγεί σε αντικατάσταση 

της προλίνης στην θέση  257 σε αλανίνη (P257A) 

(Peng et al., 2010; Wang et al., 2011b; Chen et al., 2010) 

Το πάνελ γονιδίων που περιέχει τα συγκεκριμένα γονίδια μπορεί να καταδείξει τις 

ανωτέρω μεταλλάξεις.  Πέραν των σημειακών μεταλλάξεων σε γονίδια, η υποαορτική 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία χωρίς πνευμονική στένωση συναντάται σε περίπτωση 

 
3 Πρόκειται για την πρωτεϊνική υποομάδα του ετεροδιμερούς μεταγραφικού παράγοντα HIF που 

εμπεριέχει PAS domain και κατέχει πρωταγωνιστικό ρόλο στην κυτταρική απάντηση σε συνθήκες 

υποξίας 
4 Πρωτεΐνη η οποία έχει ρόλο μεταγραφικού παράγοντα στην διαδικασία της οργανογένεσης  
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τρισωμίας 18 ή 13. Τέλος η μεσοκοιλιακή επικοινωνία συναντάται σε πληθώρα 

συνδρόμων όπως αναλύθηκε στο προηγούμενο κεφάλαιο.  

 

 

 

Παθοφυσιολογία: 

 Σε όλους τους τύπους μεσοκοιλιακής επικοινωνίας παρατηρείται αιματική ροή από 

τα αριστερά προς τα δεξιά (αριστεροδεξιά διαφυγή). Η αιμοδυναμική του φαινομένου 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

όπου τα άτομα IV1 και ΙΙΙ1 

φέρουν την ίδια μετάλλαξη 

E359K στο γονίδιο 

GATA4. (Zhang et al., 

2008) 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

όπου + : φορείς ετερόζυγης 

μετάλλαξης, - : μη φορείς. 

(Wang et al., 2011a) 

Εικόνα: Γενεαλογικό δένδρο 

οικογένειας με μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία που φέρουν την 

μετάλλαξη p.R43W στο 

γονίδιο GATA4. (Yang et al., 

2012a) 
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αυτού εξαρτάται από το μέγεθος του ελλείματος, την ενδοτικότητα των κοιλιών και 

την αντίσταση των πνευμονικών αγγείων. Το γεγονός ότι το αίμα διαφεύγει κατά την 

διάρκεια της συστολής των κοιλιών είναι σημαντικό καθώς το διαφυγόν αίμα 

κατευθείαν από την δεξιά κοιλία εισέρχεται στην πνευμονική κυκλοφορία με 

αποτέλεσμα την επιβάρυνση της. Λόγω του ότι το καρδιαγγειακό σύστημα αποτελεί 

ένα κλειστό κύκλωμα η επιβάρυνση της πνευμονικής κυκλοφορίας οδηγεί σε 

επιβάρυνση των αριστερών καρδιακών κοιλοτήτων και την σταδιακή εγκατάσταση 

καρδιακής ανεπάρκειας. (Γερμανάκης et al., 2015) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Φυσική εξέταση: 

  Σε περίπτωση μικρής μεσοκοιλιακής επικοινωνίας κατά την διάρκεια της ακρόασης 

διαπιστώνεται ολοσυστολικό φύσημα που μπορεί να συνοδεύεται από ψηλάφηση 

ροίζου με εντόπιση αριστερά παραστερνικά. Εάν η  μεσοκοιλιακή επικοινωνία είναι 

μεγάλη τότε διαπιστώνεται μεσοδιαστολικό κύλισμα λόγω αυξημένης πνευμονικής 

φλεβικής επιστροφής και διχασμός του δεύτερου καρδιακού τόνου, ταυτόχρονα η 

καρδιακή ώση είναι έντονη. Επί ανάπτυξης πνευμονικής υπέρτασης ο δεύτερος 

καρδιακός τόνος είναι μονήρης και δυνατός σε ένταση. 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

 Στην περίπτωση μικρού μεσοκοιλιακού ελλείματος διαπιστώνεται φυσιολογικό 

ηλεκτροκαρδιογράφημα. Ωστόσο σε μεγαλύτερες επικοινωνίες υπάρχει εικόνα 

υπερτροφίας των αριστερών κοιλοτήτων. Επί εγκατάστασης πνευμονικής υπέρτασης 

διαπιστώνεται εικόνα υπερτροφίας της δεξιάς κοιλίας. Σε περίπτωση πνευμονικής 

υπέρτασης διαπιστώνονται ευρήματα συμβατά με την υπερτροφία της δεξιάς κοιλίας 

(RVH), πιο συγκεκριμένα διαπιστώνονται υψηλά R στις V4 και V1, βαθιά S κύματα σε 

V5 και V6, στροφή του άξονα προς τα δεξιά (ανάλογα με την ηλικία του παιδιού), qR 

μοτίβο σε V1 ( μικρό q και ψηλό R ) εύρημα αρκετά ειδικό για RVH,τέλος αρκετά 

ειδικό εύρημα αποτελεί και το θετικό T στην V1 και V4 σε παιδιά από 3 ημερών έως 6 

ετών. Επιπλέον αξιολογείται ο λόγος  R/S ο οποίος είναι αυξημένος στις V1 και V2 

ενώ στην V6 o λόγος αυτός είναι κάτω της μονάδας. (Mattu A,2019 ) (Brady WJ, 

2020) (Straus DG,2021)  (Surawicz B, 2008) 
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Ακτινογραφία θώρακα: 

Εικόνα: Ηλεκτροκαρδιογράφημα 
σε παιδί με μεσοκοιλιακή 
επικοινωνία η οποία έχει 
προκαλέσει υπερτροφία των δύο 
κοιλιών. Απεικόνιση ψηλών 
διφασικών QRS διαστημάτων 
στις V2,V3,V4 απαγωγές. Το 
φαινόμενο αυτό ονομάζεται 
Katz-Wachtel. ( 
https://litfl.com/biventricular-
hypertrophy-ecg-library/ ) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση των απαγωγών σε 

περίπτωση υπερτροφίας της αριστεράς 

κοιλίας. 

(https://pedclerk.bsd.uchicago.edu/page/vent

ricular-septal-defect ) 

 

https://litfl.com/biventricular-hypertrophy-ecg-library/
https://litfl.com/biventricular-hypertrophy-ecg-library/
https://pedclerk.bsd.uchicago.edu/page/ventricular-septal-defect
https://pedclerk.bsd.uchicago.edu/page/ventricular-septal-defect
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Παρατηρείται αύξηση του καρδιοθωρακικού δείκτη λόγω καρδιομεγαλίας, προπέτεια 

του πνευμονικού κώνου καθώς και αυξημένη αιμάτωση των πνευμονικών αγγείων 

στις πύλες των πνευμόνων. 

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

 

Αποτελεί την μέθοδο διάγνωσης εκλογής για την εντόπιση του μεγέθους ,του τύπου 

του ελλείματος και της κατεύθυνσης της ροής διαμέσου του ελλείματος. Επιπλέον 

είναι δυνατή η διαπίστωση τυχόν επιπλέον ανωμαλιών στα πλαίσια της συγγενούς 

καρδιοπάθειας. Επιπρόσθετα πραγματοποιείται μέτρηση του πάχους των 

τοιχωμάτων και των πιέσεων των καρδιακών διαμερισμάτων ώστε να διαπιστωθεί η 

αιμοδυναμική τους επιβάρυνση.  

Εικόνα: Απεικόνιση ροής 

αίματος δια της μεσοκοιλιακής 

επικοινωνίας σε νεογνό 23 

ημερών. (Gaillard,2009) 

 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακος σε 

βρέφος 3 μηνών με διαγνωσμένη 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία στην 

οποία είναι εμφανής η 

καρδιομεγαλία, η προπέτεια του 

πνευμονικού κώνου και η αυξημένη 

πνευμονική αιμάτωση. 

(Jones,2014) 
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4.4.1.3 Κολποκοιλιακή επικοινωνία ( Atrioventricular Septal Defect-AVSD) 

Επιδημιολογία: 

Αποτελεί περίπου το 4-5% του συνόλου των συγγενών καρδιοπαθειών και η 

επίπτωση της είναι  4 ανά 10.000 ζωντανές γεννήσεις. (Reller et al., 2008) 

Ανατομική περιγραφή: 

Πρόκειται για ομάδα παθήσεων που επηρεάζει τα κολποκοιλιακά διαφράγματα και τις 

κολποκοιλιακές βαλβίδες. Τα ενδοκαρδιακά προσκεφάλαια αναδύονται στο επίπεδο 

της κολποκοιλιακής αύλακας ώστε να χωρίζουν το κολποκοιλιακό κανάλι σε δεξί και 

αριστερό , άνω και κάτω σχηματίζοντας την τριγλώχινα και την μιτροειδή βαλβίδα. 

Είναι απαραίτητη η ένωση των δακτυλίων  των δύο βαλβίδων καθώς και η ένωση στο 

σημείο αυτό του μεσοκολπικού και μεσοκοιλιακού διαφράγματος για τον επιτυχή 

σχηματισμό των ενδοκαρδιακών προσκεφαλαίων. Συνεπώς αποτυχία στην ομαλή 

ένωση των δομών που προαναφέρθηκαν οδηγεί σε έλλειμα καρδιακών 

προσκεφαλαίων ή κολποκοιλιακό κανάλι. Η πλήρης μορφή της ονομάζεται πλήρες 

κολποκοιλιακό κανάλι και αφορά συνδυασμένη αποτυχία σχηματισμού του 

μεσοκολπικού και μεσοκοιλιακού διαφράγματος ώστε να σχηματίζεται το 

κολποκοιλιακό κανάλι με κοινή κολποκοιλιακή βαλβίδα. Πιο συγκεκριμένα, υπάρχει 

πρωτογενές μεσοκολπικό έλλειμα σε συνδυασμό με μεσοκοιλιακό έλλειμα του χώρου 

εισόδου. Αυτή η ανατομική ανωμαλία ονομάζεται έλλειμα καρδιακών προσκεφαλαίων 

ή ογκωμάτων. 

 

Στις μερικές μορφές της συγγενούς καρδιοπάθειας διακρίνουμε τις παρακάτω 

περιπτώσεις: 

Μερικό κολποκοιλιακό κανάλι προκύπτει από την ύπαρξη πρωτογενούς 

μεσοκολπικού ελλείματος με κοινό δακτύλιο για τις κολποκοιλιακές βαλβίδες οι 

Εικόνα: Απεικόνιση πλήρους 

κολποκοιλιακού καναλιού. 

(https://radiologykey.com/atrioventri

cular-canal-defects/ ) 

 

https://radiologykey.com/atrioventricular-canal-defects/
https://radiologykey.com/atrioventricular-canal-defects/
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οποίες έχουν διαφορετικά στόμια. Επιπλέον παρατηρείται δυσπλασία της 

μιτροειδούς βαλβίδας (σχισμή της πρόσθιας γλωχίνας). 

 

 

Μερικό κολποκοιλιακό κανάλι προκύπτει επίσης από την ύπαρξη μεσοκοιλιακού 

ελλείματος, το οποίο στην περίπτωση που καλύπτεται από χορδές δεν οδηγεί σε 

σημαντική αιμοδυναμική επιβάρυνση και ονομάζεται μεταβατικό. 

 

                              

Μερικό κολποκοιλιακό κανάλι έχουμε και στην περίπτωση όπου η κοινή 

κολποκοιλιακή βαλβίδα χωρίζεται με παρουσία ιστού σε δύο ξεχωριστά στόμια. 

Εικόνα: Απεικόνιση  

κολποκοιλιακού καναλιού 

με μεσοκοιλιακό έλλειμμα. 

(Craig, 2006) και 

μεταβατικού 

κολποκοιλιακού καναλιού 

(https://radiologykey.com/

atrioventricular-canal-

defects/ ) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση κοινού 

κολποκοιλιακού στομίου. (Craig, 

2006) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση μερικού 

κολποκοιλιακού καναλιού  

(https://radiologykey.com/atrioventri

cular-canal-defects/ ) 

 

https://radiologykey.com/atrioventricular-canal-defects/
https://radiologykey.com/atrioventricular-canal-defects/
https://radiologykey.com/atrioventricular-canal-defects/
https://radiologykey.com/atrioventricular-canal-defects/
https://radiologykey.com/atrioventricular-canal-defects/
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Ιδιαίτερη προσοχή χρειάζεται στην περίπτωση όπου λόγω της κοινής   

κολποκοιλιακής βαλβίδας οι δύο κοιλίες δέχονται διαφορετικό όγκο αίματος με άμεσο 

αντίκτυπο στην φυσιολογία των δύο κοιλιών. (Γερμανάκης et al., 2015; Craig, 2006) 

 

Γενετική αιτιολογία: 

Το γονίδιο CRELD1 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 3p25.  Σπάνιες παρανοηματικές 

(missense) μεταλλάξεις σε αυτό μπορεί να προκαλέσουν κολποκοιλιακό κανάλι όπως 

η αντικατάσταση της κυτοσίνης στην θέση 4201 από θυμίνη στο εξώνιο 9 η οποία 

οδηγεί σε αντικατάσταση της αργινίνης στην θέση 329 από κυστεϊνη (R329C) με 

αποτέλεσμα να διακόπτεται ο δισουλφιδικός δεσμός της πρωτεΐνης, ωστόσο η 

μετάλλαξη αυτή διαθέτει ατελή διεισδυτικότητα. Άλλες παραλλαγές που έχουν 

ανευρεθεί είναι η αντικατάσταση της κυτοσίνης στην θέση  4148 από θυμίνη στο 

εξώνιο 9, της γουανίνης στην θέση 1566 από αδενίνη στο εξώνιο 3, της γουανίνης 

στην θέση 1240 από αδενίνη στο εξώνιο 10 οι οποίες οδηγούν σε αυτή την συγγενή 

καρδιοπάθεια. Επιπλέον, όπως θα αναφερθεί στην συνέχεια, πλήρες κολποκοιλιακό 

κανάλι συναντάται σε παιδιά με σύνδρομο Down και μεταλλάξεις στο γονίδιο αυτό. 

Επιπρόσθετα έχει ανευρεθεί συσχέτιση μεταξύ μεταλλάξεων στο γονίδιο αυτό και 

κολποκοιλιακού καναλιού σε ασθενείς με σύνδρομο 3p. (Robinson et al., 2003; 

Zhian, Belmont and Maslen, 2012; Ackerman et al., 2012)( Hartz,2002) Το γονίδιο 

GJA1 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 6q22 το οποίο κωδικοποιεί την πρωτεΐνη κοννεξίνη-

43 (οικογένεια κοννεξινών που αποτελούν διαμεμβρανικές πρωτεΐνες). Σε μια μελέτη 

έχουν συσχετιστεί δυο παρανοηματικές (missense) μεταλλάξεις με την εκδήλωση του 

φαινοτύπου. (Dasgupta et al., 2001) Το γονίδιο GATΑ4  βρίσκεται στο χρωμόσωμα 

8p23. Έχουν ανευρεθεί ετερόζυγες μεταλλάξεις όπως η αντικατάσταση της κυτοσίνης 

στην θέση 1037 από θυμίνη   και η αντικατάσταση της κυτοσίνης στην θέση 487 από 

θυμίνη οι οποίες οδηγούν σε αντικατάσταση της προλίνης στην θέση 163 από σερίνη 

(P163S) και της αλανίνης στην θέση 346 από βαλίνη (A346V) αντίστοιχα με 

αποτέλεσμα την δημιουργία κολποκοιλιακού καναλιού. (Rajagopal et al., 2007; 

Zhang et al., 2008) Το γονίδιο GATA6 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 18q11. Έχει 

Εικόνα: Απεικόνιση της κοινής 

κολποκοιλιακής βαλβίδας η οποία 

ωστόσο διαθέτει δύο ξεχωριστά στόμια. 

(Craig, 2006) 
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ταυτοποιηθεί μια ετερόζυγη μετάλλαξη αντικατάστασης της κυτοσίνης στην θέση 740 

από θυμίνη που έχει ως αποτέλεσμα την αντικατάσταση της αλανίνης στην θέση 178 

από βαλίνη   (A178V) που οδηγεί στην εκδήλωση του φαινοτύπου αυτού. (Maitra et 

al., 2010) Τέλος μεταλλάξεις στο γονίδιο ACVR1 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 

2q24.1 όπως η αντικατάσταση L343P σχετίζεται με την ανάπτυξη κολποκοιλιακού 

καναλιού. (Smith et al., 2009) Τα πάνελ γονιδίων που περιέχουν αυτά τα γονίδια είναι 

δυνατόν να καταδείξουν τις ανωτέρω μεταλλάξεις. 

 

 

 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

κολποκοιλιακή 

επικοινωνία επικρατούς 

χαρακτήρα με ατελή 

διεισδυτικότητα. 

(Amati et al., 1995) 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

κολποκοιλιακή 

επικοινωνία επικρατούς 

χαρακτήρα με ατελή 

διεισδυτικότητα. 

(Amati et al., 1995) 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

κολποκοιλιακή 

επικοινωνία. (Digilio et 

al., 1993) 
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Διαγνωστική προσέγγιση: 

Ακρόαση: 

   Στην περίπτωση πλήρους κολποκοιλιακού καναλιού διαπιστώνεται συστολικό 

φύσημα ακουστό στην κορυφή της καρδιάς με υπερδυναμική καρδιακή ώση. Στην 

περίπτωση μερικού κολποκοιλιακού καναλιού η ακροαστική εικόνα ποικίλλει από την 

μη ύπαρξη ακροαστικών ευρημάτων έως την διαπίστωση διχασμού του δεύτερου 

καρδιακού τόνου και ήπιου συστολικού φυσήματος τύπου εξώθησης που είναι 

ακουστό στο ανώτερο αριστερό στερνικό όριο λόγω αυξημένης ροής στην 

πνευμονική βαλβίδα. (Craig, 2006; Γερμανάκης et al., 2015) 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα(ΗΚΓ): 

  Σε περίπτωση πλήρους κολποκοιλιακού καναλιού ο ανώτερος άξονας του QRS 

κυμαίνεται μεταξύ -150ο έως-90ο και υπάρχουν ευρήματα υπερτροφίας των κοιλιών. 

Τέλος διαπιστώνεται παράταση του διαστήματος PR. (Γερμανάκης et al., 2015) 

(Hampton J,2019). Στο μερικό κολποκοιλιακό κανάλι εμφανίζεται παρόμοιος 

ανώτερος άξονας και ατελής αποκλεισμός δεξιού σκέλους. (Craig, 2006) 

 

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

  Προσφέρει την ακριβή διάγνωση της ανατομίας της συγγενούς καρδιοπάθειας 

καθώς και του τύπου της, τις πιέσεις που αναπτύσσονται σε κάθε καρδιακή κοιλότητα 

και τέλος, εντοπίζει τις ιδιαιτερότητες της κάθε περίπτωσης με βάση τις οποίες 

λαμβάνονται διαγνωστικές και θεραπευτικές αποφάσεις. 

Εικόνα: Ηλεκτροκαρδιογράφημα 

ενός 10χρονου παιδιού με 

μεταβατικό κολποκοιλιακό κανάλι 

στο οποίο απεικονίζεται η 

αριστερή στροφή του άξονα 

(θετικό QRS σε Ι και αρνητικό σε 

ΙΙ,ΙΙΙ,aVf) 

(https://apps.childrenshospital.or

g/MML/index.cfm?CAT=media&

MEDIA_ID=1732 ) 

 

https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1732
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1732
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1732
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4.4.1.4 Ανοιχτός αρτηριακός ή βοτάλλειος πόρος ( Patent Ductus Arteriosus-

PDA) 

Επιδημιολογία: 

Αποτελεί την δεύτερη σε συχνότητα συγγενή καρδιοπάθεια καθώς αποτελεί το 5-7% 

αυτών  με επίπτωση 1 στις 2.000-5.000 ζωντανές γεννήσεις. Πρόκειται για μια συχνή 

βλάβη, η επίπτωση της οποίας διαφέρει ανάλογα με την ηλικία κύησης. Πιο 

συγκεκριμένα τα πρόωρα νεογνά έχουν αυξημένη επίπτωση λόγω μη φυσιολογικής 

φυσιολογίας παρά  κάποιας δομικής ανωμαλίας συνεπώς μελέτες με αυξημένο 

αριθμό πρόωρων νεογνών θα υπερεκτιμήσουν την επίπτωση. Αντίθετα στα 

τελειόμηνα νεογνά ο αρτηριακός πόρος συγκλίνει έως την ηλικία των 4-7 ημερών 

μετά την γέννηση (Hoffman and Kaplan,2002). Σύμφωνα με μελέτες που βασίστηκαν 

σε ιατροδικαστικά ευρήματα το 35% των περιστατικών συγκλείσθηκαν έως την ηλικία 

του ενός μηνός, το 75% έως την ηλικία των τριών μηνών και σχεδόν το 100% έως 

την ηλικία του ενός έτους (Scammon and Norris,1918) (Mitchell, Korones and 

Berendes, 1971).  

Ανατομική περιγραφή: 

 

Εικόνα: Απεικόνιση ανοιχτού βοταλλείου 

πόρου. Το μπλε χρώμα αναπαριστά το 

φλεβικό αίμα ενώ το κόκκινο χρώμα 

αναπαριστά το αρτηριακό αίμα το οποίο 

διαφεύγει από αριστερά προς τα δεξιά μέσω 

της βλάβης.  

(https://www.heart.org/en/health-

topics/congenital-heart-defects/about-

congenital-heart-defects/patent-ductus-

arteriosus-pda) 

 

Εικόνα: Υπερηχογραφία σε βρέφος με 

μεταβατικό κολποκοιλιακό κανάλι όπου 

απεικονίζονται οι χορδές του 

μεσοκοιλιακού ελλείμματος. (Craig, 

2006) 

 

https://www.heart.org/en/health-topics/congenital-heart-defects/about-congenital-heart-defects/patent-ductus-arteriosus-pda
https://www.heart.org/en/health-topics/congenital-heart-defects/about-congenital-heart-defects/patent-ductus-arteriosus-pda
https://www.heart.org/en/health-topics/congenital-heart-defects/about-congenital-heart-defects/patent-ductus-arteriosus-pda
https://www.heart.org/en/health-topics/congenital-heart-defects/about-congenital-heart-defects/patent-ductus-arteriosus-pda
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Ο βοτάλλειος πόρος είναι μια μυώδης αρτηρία που κατά την εμβρυική ζωή αποτελεί 

μέρος της φυσιολογικής κυκλοφορίας καθώς εξασφαλίζει την επικοινωνία της 

πνευμονικής αρτηρίας με την κατιούσα αορτή ώστε να μην υπερφορτώνεται η 

πνευμονική κυκλοφορία από την στιγμή που οι πνεύμονες δεν λειτουργούν. Η 

βατότητα του βοταλλείου πόρου εξασφαλίζεται από τις προσταγλανδίνες που 

εκκρίνονται από τον πλακούντα ωστόσο μετά την γέννηση η σύγκλιση του 

βοταλλείου πόρου επέρχεται σε δύο βήματα: αρχικά η απουσία προσταγλανδινών 

λόγω απομάκρυνσης του πλακούντα  σε συνδυασμό με την αύξηση της μερικής 

πίεσης του οξυγόνου με ταυτόχρονη παραγωγή ριζών οξυγόνου που προκαλούν 

αγγειοσυστολή μέσω διάχυσης  επιφέρουν την αναστολή λειτουργείας των 

υποδοχέων καλίου, την εκπόλωση των κυττάρων με αποτέλεσμα την εισροή 

ασβεστίου στα κύτταρα τα οποία συστέλλονται. Το δεύτερο βήμα περιλαμβάνει την 

μακροσκοπική σύγκλιση που επιτυγχάνεται από την δημιουργία ενός προσκεφαλαίου 

μέσω του πολλαπλασιασμού ενδοθηλιακών κυττάρων και εξωκυττάριου ιστού, 

κάποια ενδοθηλιακά κύτταρα αποκολλώνται με αποτέλεσμα να αναλαμβάνουν τα 

αιμοπετάλια να αποκαταστήσουν την συνέχεια  οπότε σε περιπτώσεις 

θρομβοκυτταροπενίας η σύγκλιση καθυστερεί. (Sallmon et al., 2021) Άλλα μοριακά 

σήματα που είναι σημαντικά στην διαδικασία σύγκλισης είναι το notch μονοπάτι, η IL-

15 και η TGF-β. (Reese, 2018) Ο ανοιχτός βοτάλλειος πόρος είναι συχνός σε 

πρόωρα νεογνά με χαμηλό βάρος γέννησης  και σε νεογνά που ζουν σε υψόμετρο 

(μείωση μερικής πίεσης οξυγόνου) όπου εφόσον δεν υπάρχουν άλλες συγγενείς 

καρδιοπάθειες γίνεται προσπάθεια σύγκλισης με την χορήγηση αναστολέων της 

προσταγλανδίνης (μη στεροειδή αντιφλεγμονώδη φάρμακα ή NSAIDS).  Αυτό 

συμβαίνει διότι στα πρόωρα νεογνά δεν έχει ακόμα αναπτυχθεί το vasa vasorum των 

αγγείων με αποτέλεσμα να είναι δυσκολότερο να επιτευχθεί η τελική σύγκλιση λόγω 

αδυναμίας επίτευξης συνθηκών υποξίας με αποτέλεσμα να επανέρχεται η διάνοιξη 

του αρτηριακού πόρου. Αντίθετα ο βατός αρτηριακός πόρος σε τελειόμηνα νεογνά 

που προκαλεί σημαντική αριστεροδεξιά διαφυγή δεν ανταποκρίνεται στα NSAIDS και 

χρειάζεται χειρουργική επέμβαση καθώς σε αυτά το vasa vasorum είναι ανεπτυγμένο 

και άρα η μη σύγκλιση δεν οφείλεται αποκλειστικά στην υποξία, καθώς αυτή υπάρχει 

σε ικανοποιητικό βαθμό. (Kajino et al., 2002) Ωστόσο, σε περιπτώσεις 

αποφρακτικών συγγενών καρδιοπαθειών η εξασφάλιση ανοιχτού βοτάλλειου πόρου 

με την χορήγηση ενδοφλέβιων προσταγλανδινών είναι κρίσιμης σημασίας για την 

επιβίωση αυτών των νεογνών. (Ramsay et al., 1987) (Hung, Yeh and Hsu, 2018; 

Ovalı, 2020) 
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Παθοφυσιολογία: 

 

Παρατηρείται αιματική ροή από αριστερά προς τα δεξιά δηλαδή από την συστηματική 

κυκλοφορία προς την πνευμονική κυκλοφορία. Ο όγκος αίματος που διαφεύγει  

εξαρτάται από το μέγεθος του βοταλλείου πόρου και τις αντιστάσεις της πνευμονικής 

κυκλοφορίας. Τελικά λόγω του αυξημένου όγκου επιστροφής από τις πνευμονικές 

φλέβες που καλείται να διαχειριστεί η αριστερή καρδιά παρατηρείται υπερτροφία των 

τοιχωμάτων της. 

Εικόνα: Σχηματική απεικόνιση της 

συστηματικής κυκλοφορίας καθώς και της 

επικοινωνίας της μέσω του ανοιχτού 

αρτηριακού πόρου με την φλεβική 

κυκλοφορία.  

(https://radiologykey.com/patent-ductus-

arteriosus/ ) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση 

μοριακών μηχανισμών 

που εμπλέκονται στην 

σύγκλιση του βοταλλείου 

πόρου μετά την γέννηση 

στις λείες μυϊκές ίνες 

(Ovalı, 2020) 

 

https://radiologykey.com/patent-ductus-arteriosus/
https://radiologykey.com/patent-ductus-arteriosus/
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Γενετική αιτιολογία: 

 

Στο χρωμόσωμα 12q24 βρίσκεται μια περιοχή η οποία θεωρείται ότι προκαλεί τον 

εμμένοντα ανοιχτό αρτηριακό πόρο με αυτοσωμικό υπολειπόμενο τρόπο πιθανά με 

μειωμένη διεισδυτικότητα. Σε μια μελέτη συσχετίστηκε αυτός ο γενετικός τόπος που 

ονομάστηκε PDA1 με τον εν λόγω φαινότυπο σε άτομα από το Ιράν. (Mani et al., 

2002) Το γονίδιο  TFAP2B βρίσκεται στο χρωμόσωμα 6p12 όπου μια μεταστροφή 

στο ιντρόνιο 2 επηρεάζει την θέση ματίσματος του εξωνίου 3 με αποτέλεσμα μια 

μετάλλαξη μετατόπισης πλαισίου (frameshift mutation) που οδηγεί σε  πρόωρο 

κωδικόνιο λήξης (Lys170fsTer178). Η μετάλλαξη αυτή θεωρείται ότι ακολουθεί το 

αυτοσωμικό επικρατές πρότυπο και προκαλεί εμμένοντα αρτηριακό πόρο. (Khetyar 

et al., 2008). Άλλη μια ετερόζυγη μετάλλαξη έχει ταυτοποιηθεί που αφορά την 

διαγραφή τεσσάρων ζευγών βάσεων στο εξώνιο 2 του ίδιου γονίδιου προκαλώντας 

Εικόνα: Απεικόνιση γονιδίων τα οποία 

σχετίζονται με την λειτουργία του βοταλλείου 

πόρου(DA) καθώς και γονίδια που σχετίζονται 

με την παραμονή ανοιχτού αρτηριακού 

πόρου(PDA). Αυτά τα γονίδια μπορούν 

μελλοντικά να αποτελέσουν στόχους θεραπείας. 

(Lewis TR,2018) 

 

Εικόνα: Αναπαράσταση της υπερτροφίας 

της αριστεράς κοιλίας σε περίπτωση 

εμμένοντος ανοιχτού αρτηριακού πόρου. 

(https://www.lecturio.com/concepts/patent-

ductus-arteriosus-pda/) 

 

https://www.lecturio.com/concepts/patent-ductus-arteriosus-pda/
https://www.lecturio.com/concepts/patent-ductus-arteriosus-pda/
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μετάλλαξη μετατόπισης πλαισίου (frameshift mutation) και πρόωρο κωδικόνιο 

τερματισμού, με τον ίδιο φαινότυπο. (Chen et al., 2011)  Επιπλέον η ύπαρξη 

ετεροζυγωτίας για μια μετάλλαξη ματίσματος στο γονίδιο TFAP2B έχει βρεθεί σε έξι 

μέλη με ανοιχτό βοτάλλειο πόρο μιας οικογένειας από το Κουβέιτ. (Khetyar et al., 

2008) Η ετεροζυγωτία στην διαγραφή 4 ζευγών βάσεων στο γονίδιο  TFAP2B σε μια 

μητέρα και κόρη από την Κίνα σχετίζεται με τον εν λόγω φαινότυπο. (Chen et al., 

2011) Το γονίδιο PRDM6 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 5q23, ανήκει στην οικογένεια 

των PRDM που αποτελούν μεταγραφικούς παράγοντες, μια μετάλλαξη απώλειας 

λειτουργίας στην οποία  η αντικατάσταση της γουανίνης στην θέση 1646 από αδενίνη  

οδηγεί σε αντικατάσταση της αργινίνης στην θέση 549 από γλουταμίνη (R549Q) σε 

μια υψηλά συντηρημένη περιοχή του ψευδαργυρικού δακτυλίου με αποτέλεσμα την 

εκδήλωση της συγγενούς καρδιοπάθειας λόγω αποτυχίας του μεταλλαγμένου 

προϊόντος να τροποποιήσει την λειτουργία του γονιδίου MYH11 . Επιπλέον μια άλλη 

μετάλλαξη απώλειας λειτουργίας προκαλεί μεταστροφή της γουανίνης στην θέση 788 

σε κυτοσίνη και έχει ως αποτέλεσμα την αντικατάσταση της κυστεϊνης στην θέση 263 

από σερίνη (C263S) οδηγώντας με τον ίδιο τρόπο όπως η παραπάνω σε ανοιχτό 

αρτηριακό πόρο. Τέλος μια ετερόζυγη μετάλλαξη  στην οποία η αντικατάσταση της 

αδενίνης στην θέση 1385 από γουανίνη οδηγεί σε αντικατάσταση της γλουταμίνης 

από αργινίνη στην θέση 462 (Q462R)  στο τελικό προϊόν με αποτέλεσμα την επιμονή 

ανοιχτού αρτηριακού πόρου. (Li et al., 2016) Τα πάνελ γονιδίων που ελέγχουν τα 

συγκεκριμένα γονίδια είναι δυνατόν να καταδείξουν τις ανωτέρω μεταλλάξεις. 

 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

ανοιχτό βοτάλλειο πόρο 

λόγω της μετάλλαξης 

VS2-2A > T στο γονίδιο 

TFAP2B. (Khetyar et 

al., 2008) 
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Κλινική εικόνα: 

   Σε πρόωρα νεογνά η υποκλοπή αίματος από την συστηματική κυκλοφορία οδηγεί 

σε σημαντική επιβάρυνση της λειτουργίας των οργάνων όπως του εγκεφάλου, των 

νεφρών ,του εντέρου και του μυοκαρδίου με αποτέλεσμα να παρουσιάζεται 

νεκρωτική εντεροκολίτιδα, νεφρική ανεπάρκεια, βρογχοπνευμονική δυσπλασία και 

αιμορραγία εντός των κοιλιών του εγκεφάλου. Ταυτόχρονα η επιβάρυνση της 

πνευμονικής κυκλοφορίας οδηγεί σε πνευμονική συμφόρηση με ανάγκη υποστήριξης 

της αναπνευστικής λειτουργίας. Τα παιδιά που φέρουν αυτή την συγγενή 

καρδιοπάθεια αδυνατούν να προσλάβουν βάρος. Η κλινική εικόνα σε παιδιά ποικίλλει 

ανάλογα με το μέγεθος της επικοινωνίας και την αντίσταση των πνευμονικών αγγείων 

με εύρος από απουσία συμπτωμάτων έως  την εγκατάσταση  πνευμονικής 

υπέρτασης (σύνδρομο Eisenmenger) και συμφορητικής καρδιακής ανεπάρκειας. Το 

σύνδρομο Eisenmenger προβάλλει με περιφερικά οιδήματα, πληκτροδακτυλία και 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας 

με ανοιχτό βοτάλλειο 

πόρο λόγω της 

μετάλλαξης 

c.601?5G>A στο 

γονίδιο TFAP2B. 

(Chen et al., 2011) 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

εμμένοντα βοτάλλειο 

πόρο λόγω της 

μετάλλαξης 

c.435_438delCCGG 

στο γονίδιο TFAP2B. 

(Chen et al., 2011) 
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κυάνωση η οποία είναι κλινικά σημαντική όταν συνδυάζεται με καταστάσεις πτώσης 

της αντίστασης της φλεβικής κυκλοφορίας όπως είναι η εξάσκηση και η αύξηση της 

θερμοκρασίας. Μακροχρόνιες επιπλοκές αποτελούν η λοιμώδης ενδοκαρδίτιδα, η 

δημιουργία ανευρύσματος στον βοτάλλειο πόρο και ο στραγγαλισμός του αριστερού 

παλίνδρομου λαρυγγικού νεύρου το οποίο διέρχεται από την τριγωνική περιοχή που 

ορίζεται από το αορτικό τόξο, τον βοτάλλειο πόρο και την κοινή πνευμονική αρτηρία 

λόγω υπερτροφίας της κοινής πνευμονικής αρτηρίας ως απάντηση στην πνευμονική 

υπέρταση που εγκαθίσταται, το γεγονός αυτό οδηγεί σε παράλυση των φωνητικών 

χορδών που εκδηλώνεται ως βράγχος φωνής. (Erdeve et al., 2022) Επιπρόσθετα 

σταδιακά εγκαθίσταται τα σημεία και συμπτώματα της καρδιακής ανεπάρκειας όπως 

ταχύπνοιας, ταχυκαρδίας, ηπατομεγαλίας. 

 

 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Φυσική εξέταση: 

Κατά την ακρόαση της καρδιάς διαπιστώνεται συστολικό ή συνεχές φύσημα στην 

εστία ακρόασης της πνευμονικής βαλβίδας με αντανάκλαση στην ωμοπλάτη. 

Επιπλέον είναι δυνατόν να ψηλαφάται έντονος σφυγμός στην περιφέρεια λόγω 

έντονης καρδιακής ώσης. 

Ακτινογραφία θώρακα: 

Σε περιπτώσεις μικρού μεγέθους ανοιχτό βοτάλλειο πόρο τότε δεν υπάρχουν 

ακτινογραφικά ευρήματα. Ωστόσο σε περίπτωση  μεγάλου μεγέθους βοτάλλειου 

Εικόνα: Απεικόνιση επιπλοκών 

της παραμονής ανοιχτού 

αρτηριακού πόρου. Oι επιπλοκές 

αυτές περιλαμβάνουν την 

αιμορραγία στις κοιλίες του 

εγκεφάλου (IVH), πνευμονικό 

οίδημα(pulmonary edema), 

πνευμονική υπέρταση (pulmonary 

hypertension), βρογχοπνευμονική 

δυσπλασία(BPD), 

ηπατομεγαλία(hepatomegaly) στα 

πλαίσια της συμφορητικής 

καρδιακής ανεπάρκειας, 

νεκρωτική εντεροκολίτιδα (NEC), 

νεφρική ανεπάρκεια η οποία 

προβάλλει με ολιγουρία. (Erdeve 

et al., 2022) 
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πόρου διαπιστώνεται αύξηση του καρδιοθωρακικού δείκτη λόγω καρδιομεγαλίας, 

προπέτεια του πνευμονικού κώνου και αυξημένη αγγείωση των πνευμόνων. 

Σταδιακά λόγω καρδιακής ανεπάρκειας μπορεί να επέλθει πνευμονικό οίδημα με 

εμφανείς τις γραμμές Kerley B. 

 

 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

  Το ηλεκτροκαρδιογράφημα σε περιπτώσεις μικρής επικοινωνίας είναι φυσιολογικό. 

Όμως επί σημαντικής επικοινωνίας, τα συνηθέστερα  ευρήματα είναι η υπερτροφία 

της αριστερής κοιλίας και η φλεβοκομβική ταχυκαρδία. 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακα κοριτσιού 

3 ετών με ανοιχτό αρτηριακό πόρο. 

Ελέγχεται η καρδιομεγαλία, η αυξημένη 

αγγείωση στις πνευμονικές πύλες.  

(Knipe H, 2016) 

 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακα νεογνού με 

ανοιχτό αρτηριακό πόρο όπου 

παρατηρείται η υπερφόρτωση της 

πνευμονικής κυκλοφορίας, μετρίου 

βαθμού καρδιομεγαλία, κατάληψη 

πλευροδιαφραγματικών γωνιών και 

μετατόπιση προς τα επάνω της κορυφής 

της καρδιάς.  (Botz B, 2021) 
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Σε περίπτωση πνευμονικής υπέρτασης διαπιστώνονται ευρήματα συμβατά με την 

υπερτροφία της δεξιάς κοιλίας (RVH), πιο συγκεκριμένα διαπιστώνονται υψηλά R 

στις V4 και V1, βαθιά S κύματα σε V5 και V6, στροφή του άξονα προς τα δεξιά 

(αρνητικό έπαρμα Ι, θετικό έπαρμα aVf), qR μοτίβο σε V1 ( μικρό q και ψηλό R ) 

εύρημα αρκετά ειδικό για RVH, τέλος αρκετά ειδικό εύρημα αποτελεί και το θετικό T 

στην V1 και V4 σε παιδιά από 3 ημερών έως 6 ετών. Επιπλέον αξιολογείται ο λόγος  

R/S ο οποίος είναι αυξημένος στις V1 και V2 ενώ στην V6 o λόγος αυτός είναι κάτω 

της μονάδας.  (Mattu A,2019 ) (Brady WJ, 2020) (Straus DG,2021)  

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

Αποτελεί την μέθοδο εκλογής για την διαπίστωση της διαμέτρου της επικοινωνίας, 

της κατεύθυνσης και της ταχύτητας ροής διαμέσου του ελλείματος χρησιμοποιώντας 

Doppler απεικόνιση και των πιέσεων των καρδιακών διαμερισμάτων και κατ’ 

επέκταση της πνευμονικής και συστηματικής κυκλοφορίας. Επιπλέον ελέγχεται ο 

βαθμός παλινδρόμησης του αίματος της συστηματικής κυκλοφορίας προς την 

πνευμονική κυκλοφορία προκαλώντας υποαιμάτωση των συστηματικών οργάνων και 

υπεραιμάτωση των πνευμόνων. Τέλος ελέγχεται η μορφολογία των κοιλιών για 

ενδεχόμενη υπερτροφία ή διάταση των τοιχωμάτων τους και γενικότερα, 

παρακολουθείται η πορεία της συγγενούς καρδιοπάθειας με την βοήθεια διάφορων  

ειδικών δεικτών όπως η μέτρηση της τελοδιαστολικής ταχύτητας της αριστεράς 

κοιλίας.  Έχουν προταθεί δύο συστήματα υπερηχοκαρδιογραφικής παρακολούθησης 

του ανοιχτού αρτηριακού πόρου κατά  El-Khuffash et al και Shaare Zedek όπου 

ανάλογα με το συγκεντρωθέν σκορ λαμβάνονται κρίσιμες αποφάσεις αντιμετώπισης.                 

(El-Khuffash et al., 2015) (Fink et al., 2018; Erdeve et al., 2022) 

Εικόνα: 
Ηλεκτροκαρδιογράφημα 
ενός βρέφους 3 μηνών με 
διάμετρο αρτηριακού 
πόρου στα 5mm στο οποίο 
είναι εμφανές τα διφασικά 
R κύματα στη V1 λόγω 
διάτασης του αριστερού 
κόλπου και υψηλά R 
κύματα στην V6 ενδεικτικά 
υπερτροφίας της 
αριστεράς κοιλίας.  
(https://apps.childrenshosp
ital.org/MML/index.cfm?CA
T=media&MEDIA_ID=261) 

https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=261
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=261
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=261
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Αξονική Αγγειογραφία (Computed Tomography Angiography- CTA) 

Με βάση τα ευρήματα της αξονικής αγγειογραφίας ο Krichenko εφηύρε ένα σύστημα 

ταξινόμησης των τύπων του ανοιχτού αρτηριακού πόρου με βάση το οποίο 

λαμβάνονται αποφάσεις σχετικά με την θεραπευτική προσέγγιση. 

Εικόνα: α) Υπερηχογραφική 

απεικόνιση της παλίνδρομης 

κίνησης του αίματος κατά την 

διαστολή της καρδιάς προς την 

κατιούσα αορτή με αποτέλεσμα την 

υπερφόρτωση της πνευμονικής 

κυκλοφορίας, 

Β) Απεικόνιση Doppler της 

ορθρόδρομης και παλίνδρομης ροής 

του αίματος κατά μήκος της 

κοιλιακής και της άνω μεσεντέριας 

αρτηρίας με αποτέλεσμα την 

υποαιμάτωση  των συστηματικών 

οργάνων. (Erdeve et al., 2022) 

 

Εικόνα: Υπερηχογραφική απεικόνιση 
διαφυγής αίματος από αριστερά προς τα 
δεξιά με αποτέλεσμα την υπερφόρτωση της 
αριστεράς κοιλίας. (Erdeve et al., 2022) 
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4.4.1.5 Αρτηριακός κορμός ( Truncus arteriosus) 

Επιδημιολογία: 

Ο αρτηριακός κορμός αποτελεί μια σπάνια συγγενή καρδιοπάθεια που απαντάται 

στο 1% του συνόλου τους ωστόσο είναι υπεύθυνη για το 4% των κρίσιμων 

περιστατικών. Η επίπτωση του είναι 7-21 σε κάθε 100.000 ζωντανές γεννήσεις. 

(Reller et al., 2008; Hoffman and Kaplan, 2002) 

 Ανατομική περιγραφή: 

 

Η αποτυχία διαχωρισμού του κοινού αρτηριακού κορμού από ενδοαυλικό διάφραγμα 

στην αορτή και την πνευμονική αρτηρία, έχει ως αποτέλεσμα την εγκαθίδρυση ενός 

κοινού αγγείου που ονομάζεται αρτηριακός κορμός με μονή βαλβίδα η οποία 

συχνότερα είναι τριγλώχινα αλλά μπορεί να είναι δίπτυχη, τετράπτυχη και 

σπανιότερα πεντάπτυχη και συνδυάζεται με μεσοκοιλιακή επικοινωνία. Ανήκει στην 

κατηγορία της πλήρους ανάμιξης του αίματος των δύο κυκλοφοριών καθώς ο 

Εικόνα: Απεικόνιση αρτηριακού 

κορμού με συνοδό μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία. 

(https://www.heart.org/en/health-

topics/congenital-heart-

defects/about-congenital-heart-

defects/truncus-arteriosus) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση 

των τύπων του 

ανοιχτού αρτηριακού 

πόρου. (Krichenko et 

al., 1989) 

 

https://www.heart.org/en/health-topics/congenital-heart-defects/about-congenital-heart-defects/truncus-arteriosus
https://www.heart.org/en/health-topics/congenital-heart-defects/about-congenital-heart-defects/truncus-arteriosus
https://www.heart.org/en/health-topics/congenital-heart-defects/about-congenital-heart-defects/truncus-arteriosus
https://www.heart.org/en/health-topics/congenital-heart-defects/about-congenital-heart-defects/truncus-arteriosus
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αρτηριακός κορμός προσφέρει αιμάτωση στην πνευμονική, στην συστηματική και την 

στεφανιαία κυκλοφορία. Οι τύποι του αρτηριακού κορμού έχουν περιγραφεί ήδη από 

το 1949 από τους Collet and Edwards με βάση το σημείο έκφυσης της πνευμονικής 

αρτηρίας. Έτσι διακρίνουμε τους εξής τύπους: 

Τύπος Ι: Η κύρια πνευμονική αρτηρία (MPΑ) υπάρχει και διχάζεται στις δεξιές και 

αριστερές πνευμονικές αρτηρίες. (ίδιος τύπος με Van Praagh τύπος Α1) 

Τύπος ΙΙ: Οι δεξιές και αριστερές πνευμονικές αρτηρίες εκφύονται στην οπίσθια και 

πλάγια επιφάνεια του κοινού αρτηριακού κορμού. (ίδιος τύπος με Van Praagh τύπος 

Α2) 

Τύπος ΙΙΙ: Οι δεξιές και αριστερές πνευμονικές αρτηρίες εκφύονται από την δεξιά και 

αριστερή πλάγια επιφάνεια του κοινού αρτηριακού κορμού αντίστοιχα, 

(συμπεριλαμβάνεται στον τύπο Van Praagh Α2) 

Τύπος ΙV: Οι δεξιές και αριστερές πνευμονικές αρτηρίες δεν εκφύονται από τον κοινό 

αρτηριακό κορμό αλλά από άλλα αορτοπνευμονικά αγγεία. Σήμερα η μορφή αυτή 

θεωρείται μια μορφή πνευμονικής ατρησίας με μεσοκοιλιακή επικοινωνία. 

Στην κατάταξη κατά Van Praagh λαμβάνεται υπόψιν όχι μόνο η θέση έκφυσης των 

πνευμονικών αρτηριών αλλά και η ύπαρξη ανοιχτού αρτηριακού πόρου όπως και η 

ανάπτυξη του αορτικού τόξου. 

Τύπος Α1: Η κύρια πνευμονική αρτηρία ( MPA ) υπάρχει και διχάζεται στις δεξιές και 

αριστερές πνευμονικές αρτηρίες. 

Τύπος Α2:  Οι δεξιές και αριστερές αρτηρίες εκφύονται από τον κοινό αρτηριακό 

κορμό. 

Τύπος Α3: Η μια πνευμονική αρτηρία εκφύεται από τον κοινό αρτηριακό κορμό και η 

άλλη εκφύεται από τον ανοιχτό αρτηριακό πόρο ή την αορτή. 

Τύπος Α4: Υπάρχει υποπλασία του αρτηριακού τόξου ή διακεκομμένο αορτικό τόξο 

με συνοδό ευμεγέθη ανοιχτό αρτηριακό πόρο. 

(Parikh R,2018)(Van Praagh, 1987) 
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Παθοφυσιολογία: 

 

Σε αυτού του είδους την συγγενή καρδιοπάθεια το φλεβικό αίμα επιστρέφει στον 

δεξιό κόλπο από την συστηματική κυκλοφορία μέσω της κάτω κοίλης φλέβας και της 

άνω κοίλης φλέβας, έπειτα οδηγείται στην δεξιά κοιλία και από εκεί μέσω της 

μεσοκοιλιακής επικοινωνίας αναμιγνύεται με το αίμα της αριστεράς κοιλίας. Το 

οξυγονωμένο αίμα από την πνευμονική κυκλοφορία εισέρχεται στον αριστερό κόλπο 

μέσω των πνευμονικών φλεβών και από εκεί οδηγείται στην αριστερά κοιλία. 

Επομένως υπάρχει πλήρης ανάμιξη  μεταξύ οξυγονωμένου και μη οξυγονωμένου 

αίματος με αποτέλεσμα το αναμιχθέν αίμα να οδηγείται μέσω του κοινού αρτηριακού 

κορμού στις πνευμονικές αρτηρίες, το αορτικό τόξο και την στεφανιαία κυκλοφορία. 

Κατά συνέπεια, η ύπαρξη ενός κοινού αρτηριακού κορμού με μια  βαλβίδα συνδέεται 

και με επιμέρους ανωμαλίες όπως ο ανοιχτός αρτηριακός πόρος, το διακεκομμένο 

Εικόνα: Αναπαράσταση της 

κυκλοφορίας αίματος στην περίπτωση 

κοινού αρτηριακού κορμού. (public 

domain) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση 

των τύπων του 

αρτηριακού κορμού 

κατά Collet and 

Edwards και Van 

Praagh.  

(https://pedecho.org/li

brary/fetal/fetal-

truncus) 

 

https://pedecho.org/library/fetal/fetal-truncus
https://pedecho.org/library/fetal/fetal-truncus
https://pedecho.org/library/fetal/fetal-truncus
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αορτικό τόξο, η εσφαλμένη έκφυση των στεφανιαίων αρτηριών, η στένωση 

πνευμονικής αρτηρίας και άλλες. Μέσω της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας αρχικά 

παρουσιάζεται αριστεροδεξιά διαφυγή η οποία επιβαρύνει τα τοιχώματα της δεξιάς 

κοιλίας και υπερφορτώνει με αίμα την πνευμονική κυκλοφορία. Εν τέλει το πόσο 

γρήγορα θα αναπτυχθεί πνευμονική υπέρταση και το σύνδρομο Eisenmenger 

εξαρτάται και από τις πνευμονικές αντιστάσεις.(Martin, Karamlou and Tabbutt, 2016; 

Marcelletti, McGoon and Mair, 1976; Niwa et al., 1999; Puri, Allen and Qureshi, 

2017) 

Γενετική αιτιολογία:  

 

 

Το γονίδιο TBX1 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 22q11.2 και κωδικοποιεί σημαντικό  

μεταγραφικό παράγοντα, κατά συνέπεια η  διαγραφή ενός ζεύγους βάσεων 

(1223delC) στο γονίδιο αυτό οδηγεί σε μετατόπιση του πλαισίου ανάγνωσης 

(frameshift mutation) με αποτέλεσμα την δημιουργία ενός πρόωρου κωδικονίου 

λήξης με αποτέλεσμα  ο μεταγραφικός παράγοντας να χάνει την C τερματική 

περιοχή. Γενικότερα μικροδιαγραφές στο γονίδιο αυτό έχουν ενοχοποιηθεί για την 

εκδήλωση αυτής της συγγενούς καρδιοπάθειας. (Goldmuntz et al., 1993)(Yamagishi 

H,2016) Το γονίδιο NKX2-5 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 5q35.1 και κωδικοποιεί  

μεταγραφικό παράγοντα εξαιρετικά απαραίτητο  στην ανάπτυξη της καρδιάς. Η 

ετερόζυγη μετάλλαξη R25C έχει συσχετιστεί με την δημιουργία κοινού αρτηριακού 

κορμού. (McElhinney et al., 2003) Το γονίδιο NKX2-6 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 

Εικόνα: Απεικόνιση των μοριακών 

μηχανισμών που εμπλέκονται στην 

παθογένεση της τετραλογίας Fallot και 

του κοινού αρτηριακού κορμού. 

SHF: second heart field 

Cncc: cardiac neural crest 

OFT :outflow tract 

(Yamagishi et al., 2016) 
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8p21.2 και επίσης κωδικοποιεί  μεταγραφικό παράγοντα. Η αντικατάσταση της 

θυμίνης στην θέση 451 από κυτοσίνη στο εξώνιο 2 οδηγεί σε αντικατάσταση της 

φαινυλαλανίνης στην θέση 151 από λευκίνη (F151L) με αποτέλεσμα την δημιουργία 

κοινού αρτηριακού κορμού (Heathcote et al., 2005). Έχει ταυτοποιηθεί μια ομόζυγη 

μετάλλαξη στην οποία η προσθήκη ενός ζεύγους βάσεων (c.453_454insT) οδηγεί σε 

πρόωρο τερματισμό λόγω αντικατάστασης της λυσίνης από κωδικόνιο τερματισμού 

(Lys152fsTer0) με αποτέλεσμα την δημιουργία αυτής της συγγενούς καρδιοπάθειας. 

(Ta-Shma et al., 2014) Το γονίδιο GATA4 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 8p23.1 και 

κωδικοποιεί μεταγραφικό παράγοντα με αποτέλεσμα η μετάλλαξη που οδηγεί σε 

αντικατάσταση της θρεονίνης στην θέση 330 από την αργινίνη να δημιουργεί ένα 

προϊόν που παρουσιάζει μειωμένη συνεργασία μεταξύ των  NKX2-5 και GATA6 η 

οποία είναι σημαντική για την έκφραση γονιδίων που σχετίζονται με την ανάπτυξη 

της καρδιάς. (Yamagishi, H. 2016) Το γονίδιο GATA6 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 

18q11.2 και κωδικοποιεί μεταγραφικό παράγοντα. Μια  ετερόζυγη μετάλλαξη η οποία 

αφορά την διαγραφή 2 ζευγών βάσεων στο εξώνιο 5 του γονιδίου αυτού, οδηγεί σε 

πρόωρο τερματισμό με αποτέλεσμα ο μεταγραφικός παράγοντας που σχηματίζεται 

να μην είναι λειτουργικός και να αλληλεπιδρά με αρνητικό τρόπο με την πρωτεΐνη 

άγριου τύπου. Επιπλέον έχει ταυτοποιηθεί μια ετερόλογη μετάλλαξη που αφορά την 

μεταστροφή της αδενίνης στην θέση 1396 σε κυτοσίνη στο εξώνιο 4 με αποτέλεσμα 

την αντικατάσταση της ασπαραγίνης στην θέση 466 από ιστιδίνη (N466H). Στις δύο 

παραπάνω μεταλλάξεις δημιουργείται κοινός αρτηριακός κορμός (Kodo et al., 2009). 

Έπειτα μια ακόμη μετάλλαξη αφορά την αντικατάσταση της κυτοσίνης στην θέση 

1366 από θυμίνη στο εξώνιο 4 με αποτέλεσμα την αντικατάσταση της αργινίνης στην 

θέση 456 από κυστεϊνη (R456C) η οποία μπορεί να προκαλέσει κοινό αρτηριακό 

κορμό μεταξύ άλλων συγγενών καρδιοπαθειών που συνοδεύεται από παγκρεατική 

αγενεσία. (Allen et al., 2011) To γονίδιο NRP1 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 10p11 και 

κωδικοποιεί έναν συνυποδοχέα ενός υποδοχέα τυροσινικής κινάσης. Έχει ανευρεθεί 

μια ομόζυγη παραλλαγή άγνωστου σημασίας  (c.248+2T-G, NM_003873.5) η οποία 

προκαλεί την απώλεια ενός εξωνίου και άρα τον πρόωρο τερματισμό της πρωτεΐνης 

που κωδικοποιεί και την εκδήλωση της συγγενούς καρδιοπάθειας. (Shaheen et al., 

2015) To γονίδιο  PRKD1 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 14q12 και κωδικοποιεί μια 

κινάση σερίνης/θρεονίνης. Έχει ταυτοποιηθεί μια παραλλαγή αβέβαιης σημασίας 

στην οποία υπάρχει αντικατάσταση της κυτοσίνης από θυμίνη στην θέση 1852 ( 

NM_002742.2) που οδηγεί σε πρόωρο τερματισμό και πιθανά εκδήλωση της 

συγγενούς καρδιοπάθειας. (Shaheen et al., 2015) Τα πάνελ γονιδίων που ελέγχουν 

τα ανωτέρω γονίδια μπορεί να χρησιμοποιηθούν για την εργαστηριακή διάγνωση των 

ανωτέρω παραλλαγών. 
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Κλινική εικόνα: 

Η κλινική εικόνα εξαρτάται σε μεγάλο βαθμό από την έκφυση της πνευμονικής 

αρτηρίας από τον αρτηριακό κορμό. Κατά συνέπεια η συμπτωματολογία ποικίλλει 

από κυάνωση έως καρδιακή ανεπάρκεια. Ωστόσο αυτού του τύπου η συγγενής 

καρδιοπάθεια γίνεται εμφανής ήδη από την νεογνική ηλικία καθώς εκδηλώνεται με 

μείωση του διαδερμικού κορεσμού της οξυαιμοσφαιρίνης σε οξυγόνο <95% όπως 

μετράτε με το διαδερμικό οξύμετρο με συνοδά εκδήλωση κεντρικής κυάνωσης. Εάν 

δεν διαγνωστεί σύντομα μετά την γέννηση τα νεογνά αυτά αναπτύσσουν ταχέως 

εικόνα συμφορητικής καρδιακής ανεπάρκειας με συμπτώματα την μειωμένη σίτιση, 

τον λήθαργο, την αναπνευστική δυσχέρεια με εισολκές μεσοπλευρίων και αναπέταση  

των ρινικών πτερυγίων, την ταχυκαρδία και ηπατομεγαλία. (Puri, Allen and Qureshi, 

2017) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Ακρόαση: 

Κατά την ακρόαση της καρδιάς είναι ακουστό το κλικ εξώθησης, ο μονήρης δεύτερος 

καρδιακός τόνος και το συστολικό φύσημα. Σε περίπτωση που υπάρχει ανεπάρκεια 

της μονήρης βαλβίδας του αρτηριακού κορμού τότε είναι ακουστό και το διαστολικό 

φύσημα. 

Ακτινογραφία θώρακα: 

Στην ακτινογραφία θώρακα είναι εμφανής η καρδιομεγαλία με αύξηση του 

καρδιοθωρακικού δείκτη και η αυξημένη πνευμονική αγγείωση. 

 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακα ενός 

5χρονου παιδιού με κοινό αρτηριακό κορμό 

τύπου Ι στην οποία φαίνεται η 

εκσεσημασμένη καρδιομεγαλία, η 

υπεροξυγόνωση των πνευμόνων 

αντιρροπιστικά και η αυξημένη αγγείωση 

τους. Επιπλέον υπάρχει μετατόπιση του 

αρτηριακού τόξου προς τα δεξιά.  (Tatco V, 

2016) 
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Οι αλλοιώσεις είναι μη ειδικές και συνάδουν με υπερτροφία της δεξιάς και αριστερής 

κοιλίας ορατές ήδη από την βρεφική ηλικία. Σε μεγαλύτερα παιδία παρατηρούνται 

υψηλά QRS και P(πνευμονικά). 

 

 

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

Αποτελεί την μέθοδο εκλογής για την ακριβή διάγνωση της συγγενούς καρδιοπάθειας 

και των συνοδών ανωμαλιών. Πιο συγκεκριμένα για να επιτευχθεί οριστική διάγνωση 

πρέπει να  είναι εμφανής ο κοινός αρτηριακός κορμός, η μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

και η μονήρης βαλβίδα. Επιπλέον  μπορεί να φανεί η κατεύθυνση ροής του αίματος 

μέσω της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας και η πιθανότητα παλινδρόμησης ποσότητας 

αίματος μέσω της βαλβίδας λόγω ανεπάρκειας της με την βοήθεια του Doppler. 

Συνοδές ανωμαλίες  όπως η στένωση της πνευμονικής αρτηρίας, το διακεκομμένο 

αρτηριακό τόξο, ο ανοιχτός αρτηριακός πόρος και άλλες οι οποίες μπορούν να 

οριστούν με ακρίβεια μέσω του υπερήχου. Τέλος η υπερηχοκαρδιογραφία καθιστά 

εφικτή την λήψη σημαντικών αποφάσεων αντιμετώπισης.  (Chew et al., 2007) 

 

4.4.2 Στενωτικές ή αποφρακτικές βαλβιδικές και αγγειακές βλάβες: 

Εικόνα: Υπερηχοκαρδιογραφική 

απεικόνιση επιμήκους άξονα του 

κοινού αρτηριακού κορμού σε 

συνδυασμό με την μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία. (Abel et al., 2021) 

 

Εικόνα: 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα ενός 

3χρονου παιδιού με τύπο ΙΙ 

κοινό αρτηριακό κορμό. Είναι 

εμφανής η δεξιά στροφή του 

άξονα (αρνητικό έπαρμα QRS 

στην Ι, θετικό στην aVf), η 

διάταση του δεξιού 

κόλπου(υψηλά οξυκόρυφα 

P=πνευμονικά P), η 

υπερτροφία της δεξιάς 

κοιλίας(υψηλά R στις V4 και V1, 

βαθιά S κύματα σε V5 και V6).  

(https://apps.childrenshospital.o

rg/MML/index.cfm?CAT=media

&MEDIA_ID=1571 ) 

 

https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1571
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1571
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1571
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          Πρόκειται για συγγενείς καρδιοπάθειες στις οποίες η μόνη ή η επικρατούσα   

ανατομική ανωμαλία είναι: 

1.  η στένωση   βαλβίδας, 

2.  Υποβαλβιδική ή υπερβαλβιδική στένωση  

3. η στένωση σε κάποιο σημείο της  πνευμονικής ή συστηματικής κυκλοφορίας 

4. η ατρησία βαλβίδας 

 Αστοχίες στον σχηματισμό των βαλβίδων οδηγούν σε στένωση ή ατρησία 

κάποιας βαλβίδας (τριγλώχινος, μιτροειδούς, αορτικής ή πνευμονικής). Το 

γεγονός αυτό έχει ως αποτέλεσμα αφενός την ατροφία δομών περιφερικά της 

βλάβης και αφετέρου είτε την παραμονή βατού ωοειδούς τρήματος ή/και 

βοτάλλειου πόρου  είτε την δημιουργία παθολογικής μεσοκοιλιακής επικοινωνίας 

ανάλογα με την υφιστάμενη βαλβιδική βλάβη προκειμένου να εξασφαλιστεί η 

αιμάτωση των ιστών του εμβρύου-νεογνού (συνοδές ανατομικές ανωμαλίες).  

 

Η πνευμονική βαλβίδα βρίσκεται στην δεξιά κοιλία και μέσω αυτής το μη 

οξυγονωμένο αίμα οδηγείται από την δεξιά κοιλία στις πνευμονικές αρτηρίες για 

οξυγόνωση. Η αορτική βαλβίδα βρίσκεται στην αριστερά κοιλία και μεταφέρει το 

οξυγονωμένο αίμα από την αριστερά κοιλία προς στην αορτή για την προσφορά 

των αναγκαίων θρεπτικών ουσιών στους ιστούς του ανθρωπίνου σώματος. Η 

τριγλώχινα βαλβίδα χωρίζει τον δεξιό κόλπο από την δεξιά κοιλία και η μιτροειδής 

βαλβίδα χωρίζει τον αριστερό κόλπο από την αριστερά κοιλία. 

 ( https://emedicine.medscape.com/article/1922899-overview ) 

Παθοφυσιολογία: 

Η βαρύτητα αυτής της ομάδας συγγενών καρδιοπαθειών εξαρτάται από τον 

βαθμό της στένωσης η οποία ποικίλλει από ήπια στένωση έως ατρησία και από 

τις συνοδές ανατομικές ανωμαλίες. Μεμονωμένη στένωση κάποιας από τις 

βαλβίδες εξόδου πνευμονικής ή αορτικής οδηγεί σε υπερτροφία την υποκείμενη 

κοιλία λόγω αύξησης έργου συστολής. 

Χαρακτηριστικά υπερτροφίας μυοκαρδίου: 

Εικόνα: Απεικόνιση των σχετικών 
θέσεων των βαλβίδων όπως είναι ορατές 
από πάνω. 
(https://emedicine.medscape.com/article/
1923144-overview) 

https://emedicine.medscape.com/article/1922899-overview
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1. το πεπαχυσμένο μυοκάρδιο έχει αυξημένες ανάγκες σε αιμάτωση γεγονός 

που το καθιστά ευάλωτο σε ισχαιμία σε περίπτωση μειωμένης αιματικής 

παροχής. Η ισχαιμία με την σειρά της οδηγεί σε ίνωση του μυοκαρδίου με 

αποτέλεσμα την διάταση του.  

2. Το πεπαχυσμένο μυοκάρδιο χαρακτηρίζεται από μειωμένη ενδοτικότητα 

γεγονός που συνεπάγεται  την διαστολική του δυσλειτουργία καθώς δεν 

μπορεί να φιλοξενήσει την αναμενόμενη ποσότητα αίματος κατά την 

διαστολή, με αποτέλεσμα την μείωση της καρδιακής παροχής.  

  Κλινική εικόνα: 

     Αυτές εξαρτώνται σε μεγάλο βαθμό από τον βαθμό της στενωτικής βλάβης η 

οποία με την σειρά της οδηγεί σε υπερτροφία και μείωση της καρδιακής παροχής. Οι 

ηπιότερες στενώσεις μπορεί να είναι ασυμπτωματικές αλλά να αναπαράγουν κλινική 

σημειολογία οπότε γίνονται αντιληπτές μέσω της φυσικής εξέτασης κατά την διάρκεια 

ακρόασης της καρδιάς και ψηλάφησης των περιφερικών σφύξεων. Στις σοβαρές 

στενώσεις της συστηματικής κυκλοφορίας λόγω μείωσης της καρδιακής παροχής 

στην περιφερική κυκλοφορία τα συμπτώματα περιλαμβάνουν συγκοπτικά επεισόδια 

με απώλεια συνείδησης, ακροκυάνωση, μειωμένη αντοχή στην κόπωση. Στις 

σοβαρές στενώσεις της πνευμονικής κυκλοφορίας ανάλογα με την βλάβη τα 

συμπτώματα περιλαμβάνουν πνευμονικό οίδημα, δύσπνοια, κυάνωση επαγόμενη 

από άσκηση. Επιπλέον στις σοβαρές στενώσεις παρατηρείται μειωμένη αιμάτωση 

καρδιάς με συμπτώματα το προκάρδιο άλγος και τις στηθαγχικές ενοχλήσεις. Σε 

σοβαρότατες αποφράξεις η κλινική εικόνα γίνεται έκδηλη κατά την νεογνική ηλικία με 

υπόταση, οξεοβασική οξέωση που μπορεί να οδηγήσουν ταχύτατα στον θάνατο. 

 

4.4.2.1 Στένωση Ισθμού αορτής ( Coarctation of Aorta) 

 Επιδημιολογία: 

         H ισθμική στένωση αορτής αποτελεί το 6-8% των συγγενών καρδιοπαθειών. Tα 

αγόρια είναι δύο φορές πιθανότερο να παρουσιάσουν ισθμική στένωση αορτής σε 

σχέση με τα κορίτσια. H επίπτωση της νόσου είναι περίπου 4 στις 10.000 ζωντανές 

γεννήσεις.  (Reller et al., 2008; Hoffman and Kaplan, 2002) 

Ανατομική περιγραφή-Παθοφυσιολογία: 
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   Στην εμβρυϊκή ζωή άνωθεν του βοταλλείου πόρου υπάρχει ο ισθμός της αορτής ο 

οποίος αποτελεί το στενότερο τμήμα της αορτής. Μετά τον τοκετό όταν συγκληθεί ο 

βοτάλλειος πόρος όταν συνυπάρχει στένωση του ισθμού της αορτής, το κάτω μέρος 

του σώματος υποαρδρεύεται σε αίμα ενώ το άνω τμήμα του σώματος αρδεύεται 

κανονικά καθώς οι αρτηρίες αυτές εκφύονται πριν το παθολογικό τμήμα της αορτής. 

Σε αυτόν τον τύπο συγγενούς καρδιοπάθειας  λοιπόν είναι σημαντικό να μην 

συγκληθεί ο βοτάλλειος πόρος καθώς μέσω αυτού με δεξιοαριστερή διαφυγή 

εξασφαλίζεται η αιμάτωση του κάτω μέρους του σώματος. Ωστόσο σε περίπτωση 

σύγκλισης η αριστερά κοιλία πασχίζει με την συστολή της να στείλει αίμα μέσω του 

στενωμένου τμήματος γεγονός που  την οδηγεί σε υπερτροφία με αποτέλεσμα 

μελλοντικά να συμβεί καρδιακή κάμψη και ανεπάρκεια. Η στένωση μπορεί να είναι 

μεμονωμένη ή στο πλαίσιο επιμήκους υποπλασίας του αορτικού τόξου.  

Γενετική αιτιολογία: 

 

Στην περίπτωση της ισθμικής στένωσης αορτής δεν υπάρχουν μελέτες οι οποίες να 

έχουν συσχετίσει τον φαινότυπο με συγκεκριμένα γονίδια. Ωστόσο υπάρχουν 

παραλλαγές αβέβαιης σημασίας (VOUS) οι οποίες μένει να αποδειχθούν μελλοντικά 

ότι συσχετίζονται.  Το γονίδιο MYH6 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 14q11 και 

κωδικοποιεί την μυοσίνη-6. Από μελέτη σε Ισλανδούς έχει ταυτοποιηθεί η παραλλαγή 

Εικόνα: Απεικόνιση γενετικών τόπων που 

σχετίζονται με την εμφάνιση ισθμικής στένωσης 

αορτής. (Parker and Landstrom, 2021) 

 

Εικόνα: Σχηματική απεικόνιση της 

ισθμικής στένωσης αορτής. 

(https://www.heart.org/en/health-

topics/congenital-heart-defects/about-

congenital-heart-defects/coarctation-

of-the-aorta-coa) 

 

https://www.heart.org/en/health-topics/congenital-heart-defects/about-congenital-heart-defects/coarctation-of-the-aorta-coa
https://www.heart.org/en/health-topics/congenital-heart-defects/about-congenital-heart-defects/coarctation-of-the-aorta-coa
https://www.heart.org/en/health-topics/congenital-heart-defects/about-congenital-heart-defects/coarctation-of-the-aorta-coa
https://www.heart.org/en/health-topics/congenital-heart-defects/about-congenital-heart-defects/coarctation-of-the-aorta-coa
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R721Y η οποία ανευρεθεί σε περίπου 7 άτομα από τους 39 που παρουσίαζαν 

ισθμική στένωση αορτής. Το γονίδιο HEY2 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 6q22 και 

αποτελεί στόχο του γονιδίου NOTCH1. Έχει ταυτοποιηθεί η E1262‐G1301del και η 

Y1843X παραλλαγή η οποία μεταξύ άλλων συγγενών καρδιοπαθειών έχει 

συσχετιστεί με ισθμική στένωση της αορτής. Συνεπώς δεν μπορεί να συσχετιστεί 

ξεκάθαρα με τον εν λόγω φαινότυπο και αυτή είναι η αιτία που οι παραλλαγές αυτές 

δεν αναφέρονται στην βάση ClinVar. Επίσης σε ποντίκια τα οποία δεν διαθέτουν 

κανένα αντίγραφο του γονιδίου προκαλούνται θανατηφόρες συγγενείς καρδιοπάθειες. 

Το γονίδιο TRPM2 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 21q22 και παραλλαγές αριθμού 

αντιγράφων (CNVs) θεωρείται ότι συσχετίζονται με την εκδήλωση ισθμικής στένωσης 

αορτής. Το γονίδιο MATR3 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 5q31, μια χρωμοσωμική 

μετατόπιση του γονιδίου αυτού έχει ανευρεθεί σε έναν ασθενή με σύνδρομο Noonan-

like και ισθμική στένωση αορτής. Το γονίδιο MCTP2 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 

15q26. Έχουν ταυτοποιηθεί διπλασιασμοί, διαγραφές και παρανοηματικές 

(missense) μεταλλάξεις A60T, G203D, και Y235C οι οποίες συσχετίζονται με τον 

φαινότυπο ή άλλες συγγενείς καρδιοπάθειες. Το γονίδιο TBL1Y βρίσκεται στο 

χρωμόσωμα Y. Μια μελέτη έχει συσχετιστεί η εμφάνιση της ισθμικής στένωσης 

αορτής με παρανοηματικές (missense) παραλλαγές (D69H and R176W). Ωστόσο η 

σύνδεση αυτή δεν έχει αναπαραχθεί σε ζωικά μοντέλα. To γονίδιο MEIS2 βρίσκεται 

στο χρωμόσωμα 15q14 και έχει συσχετιστεί με τον φαινότυπο, επιπλέον  

κληροδοτείται με τον αυτοσωμικό επικρατούντα τύπο.  (Verheije R, 2019) Το γονίδιο 

NR2F2 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 15q26.2 και προκαλεί τον φαινότυπο αυτόν με τον 

αυτοσωμικό επικρατή τύπο κληρονομικότητας.(Al Turki et al., 2014) (Qiao et al., 

2018; Bashamboo et al., 2018) (Moosmann et al., 2015; Bjornsson et al., 2018; 

Peterson et al., 2004; Gessler et al., 2002; Sanchez-Castro et al., 2016) To γονίδιο 

SMAD6 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 15q22 και παρανοηματικές (missense) 

μεταλλάξεις σε αυτό ευθύνονται για την εκδήλωση της ισθμικής στένωσης της 

αορτής. (Tan, HL et al, 2012) Τα πάνελ γονιδίων μπορούν να χρησιμοποιηθούν για 

την εργαστηριακή διάγνωση των ανωτέρω παραλλαγών. 
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Κλινική εικόνα: 

Στην ισθμική στένωση αορτής παρατηρούνται δύο μορφές εκδήλωσης, η μια 

αποτελεί την πρώιμη μορφή η οποία παρουσιάζεται κατά την βρεφική ηλικία στον 

πρώτο χρόνο ζωής και η δεύτερη είναι η καθυστερημένη μορφή στην οποία τα 

συμπτώματα εκδηλώνονται μεταγενέστερα στην παιδική ηλικία. Στην βρεφική μορφή 

της νόσου τα συμπτώματα παρουσιάζονται αμέσως μετά την σύγκλιση του ανοιχτού 

αρτηριακού πόρου με καρδιοαναπνευστική κατάρρευση και κυάνωση. Αντίθετα στην 

καθυστερημένη μορφή εκδήλωσης που οφείλεται στις αναστομώσεις των αγγείων 

Εικόνα: Γενεαλογικό δένδρο 

οικογένειας με  ισθμική στένωση 

αορτής σε τέσσερις γενεές. 

Αυτοσωμικό επικρατές πρότυπο. 

(Beekman and Robinow, 1985) 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

ισθμική στένωση αορτής 

σε τρείς γενεές με 

αυτοσωμικό επικρατές 

πρότυπο με υψηλή 

διεισδυτικότητα και 

ποικίλη εκφραστικότητα 

(Gerboni et al., 1993) 
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,όπως των μεσοπλεύριων, των υποκλείδιων, των έσω μαστικών και των 

σπονδυλικών αρτηριών, που επιτρέπουν στην άπω αορτή να καλύπτει τις ανάγκες 

της σε αίμα. Ταυτόχρονα παρουσιάζεται αρτηριακή υπέρταση η οποία οφείλεται είτε 

σε  διαταραχή λειτουργίας των τασεουποδοχέων, είτε σε ανώμαλη μορφολογία του 

αορτικού τόξου μετά την χειρουργική αποκατάστασή του, είτε σε διαταραχή 

λειτουργίας των νεφρών που είναι υπεύθυνοι για την διατήρηση σταθερής 

αρτηριακής πίεσης. Επιπλέον συμπτώματα αποτελούν η διαλείπουσα χωλότητα, η 

επίσταξη και η πτώση θερμοκρασίας των κάτω άκρων. Στις επιπλοκές αυτής της 

συγγενούς καρδιοπάθειας  διαπιστώνεται καταπληξία και οξέωση, οι οποίες 

παρατηρούνται κυρίως σε αδιάγνωστες περιπτώσεις. (Brickner E,2007) (Crawford 

M,2009) (Kloss and Morgan, 2010) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Φυσική εξέταση:      

Η ακροαστική εικόνα ποικίλλει ανάλογα με την βαρύτητα από απουσία φυσήματος 

έως την ύπαρξη συστολικού φυσήματος ακουστό στο αριστερό άνω στερνικό όριο 

και στην περιοχή ανάμεσα στις ωμοπλάτες. (Kloss and Morgan, 2010) Επιπρόσθετα 

διαπιστώνεται διαφορά πίεσης μεταξύ των άνω και κάτω άκρων λόγω μείωσης της 

αρτηριακής πίεσης των κάτω άκρων. Υπάρχει δυσκολία ψηλάφησης μηριαίων 

σφύξεων λόγω μείωσης αρτηριακού σφυγμού και κερκιδομηριαία καθυστέρηση των 

σφυγμών. 

Ακτινογραφία θώρακος: 

      Στην ακτινογραφία θώρακος παρατηρείται καρδιομεγαλία με αύξηση του 

καρδιοθωρακικού δείκτη, εικόνα πνευμονικής συμφόρησης στα πνευμονικά πεδία 

στα παιδιά και μπορεί να είναι αντιληπτή η διάταση ανιούσας αορτής. 

 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακος ενός 

παιδιού με ισθμική στένωση αορτής. 

Απεικονίζεται η διάταση του αορτικού 

τόξου δημιουργώντας το σημείο 3, 

χαρακτηριστικό για την διάγνωση της 

νόσου. ( Gaillard F,2009) 
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Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

  Η εικόνα ποικίλλει από φυσιολογικό καρδιογράφημα έως διαπίστωση υπερτροφίας 

δεξιάς κοιλίας σε νεογνά που στην παιδική ηλικία μεταπίπτει σε υπερτροφία 

αριστερής κοιλίας. Αυτό οφείλεται στο ότι στην εμβρυική κυκλοφορία το ρόλο της 

συστηματικής αντλίας τον έχει η δεξιά κοιλία ενώ μετά τον τοκετό ο ρόλος αυτός 

επιφορτίζει την αριστερή κοιλία. 

 

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

Αποτελεί τον ακρογωνιαίο λίθο για την απεικόνιση του βαθμού στένωσης του ισθμού 

της αορτής καθώς και την πιθανή ύπαρξη επιπλέον αλλοιώσεων. Αναπαρίσταται η 

κατεύθυνση της ροής διαμέσου του ανοιχτού αρτηριακού πόρου. Επιπρόσθετα 

απεικονίζεται το μέγεθος των κοιλιών και εκτιμάται η λειτουργία τους. Ωστόσο 

υπάρχουν δυσκολίες απεικόνισης ανευρυσματικών διατάσεων ή εγγύς 

επαναστενώσεων. 

Εικόνα: 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα ενός 

βρέφους 6 μηνών με ισθμική 

στένωση αορτής στο οποίο 

είναι ορατή η υπερτροφία της 

αριστεράς κοιλίας με υψηλά R 

και βαθιά S σε V5 και V6, 

αναστροφή Τ σε aVL και 

διαταραχές επαναπόλωσης με 

αρνητικά Τ  σε V5 και V6. 

(Kloss and Morgan, 2010) 

 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακα σε 

ασθενή με ισθμική στένωση αορτής στην 

οποία φαίνεται η διάταση του αορτικού 

τόξου και η απώλεια της συνέχειας της 

κάτω επιφάνειας των πλευρών λόγω των 

αναστομώσεων της κυκλοφορίας.  (Bickle 

I, 2020) 
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Μαγνητική τομογραφία καρδιάς και αξονική τομογραφία καρδιάς: 

  Αποτελεί την καλύτερη μέθοδο απεικόνισης όχι μόνο της στένωσης του ισθμού της 

αορτής όσο της πλήρους μορφολογίας του αορτικού τόξου.  Επιπλέον, αποτελεί την 

μέθοδο εκλογής παρακολούθησης ασθενών μετά την χειρουργική διόρθωση της εν 

λόγω συγγενούς καρδιοπάθειας.  Επίσης προσφέρει 3D απεικόνιση όλων των 

δομών της καρδίας για καλύτερη εκτίμηση του βαθμού της στένωσης και την διαφορά 

πιέσεων μεταξύ των διαμερισμάτων της καρδιάς οπότε και ονομάζεται μαγνητική 

αγγειογραφία. 

 

Εικόνα: Μαγνητική τομογραφία καρδιάς 

στην οποία απεικονίζεται η ισθμική στένωση 

της αορτής. Με την βοήθεια αυτής της 

μεθόδου απεικόνισης μπορεί να 

απεικονισθεί ολόκληρο το αορτικό τόξο με 

αποτέλεσμα να είναι ευκολότερη η εκτίμηση 

του βαθμού της στένωσης. (Bhatt et al., 

2022) 

 

Εικόνα: 

Υπερηχοκαρδιογραφική 

απεικόνιση της ισθμικής 

στένωσης αορτής(CoA). 

Επιπλέον φαίνεται και η 

κατιούσα αορτή.  

(Desc Ao)(Gnanam et al., 

2019) 
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Επιπλοκές: 

  Στις μακροπρόθεσμες επιπλοκές της νόσου συμπεριλαμβάνονται  το έμφραγμα  του 

μυοκαρδίου πιθανά λόγω της αρτηριακής υπέρτασης η οποία διαδράμει για μεγάλο 

χρονικό διάστημα. (Pickard et al., 2018) Επιπλέον, το ανεύρυσμα αορτής που  

αποτελεί μια πιθανή επιπλοκή καθ’ όλη την διάρκεια ζωής του ασθενούς και 

παρουσιάζεται στο 10-13% των ενήλικων ασθενών με παράγοντα κινδύνου την 

χειρουργική διόρθωση σε μεγαλύτερη ηλικία η οποία ευθύνεται για την τυρβώδη ροή 

του αίματος που προκαλεί ενδοθηλιακή βλάβη. (Jata B et al, 2020) Επιπρόσθετα το 

αγγειακό εγκεφαλικό επεισόδιο (Pickard et al.) αποτελεί μια πιθανή επιπλοκή της 

ισθμικής στένωσης αορτής. Τέλος, μπορεί να εγκατασταθεί ενδαρτηρίτιδα και 

ενδοκαρδίτιδα καθώς η αυξημένη ταχύτητα ροής μέσω του στενωμένου τμήματος και 

η παλινδρόμηση αίματος από το ένα διαμέρισμα στο άλλο, δημιουργούν μια συνθήκη 

πρόκλησης ενδοθηλιακής βλάβης στην αρτηρία με πιθανή επέκταση προς το 

ενδοκάρδιο. 

 

 

4.4.2.2 Στένωση αορτικής βαλβίδας ( Aortic Valve Stenosis ) 

Εικόνα:  

Υπερηχογραφική απεικόνιση 

εκβλάστησης στην κατιούσα αορτή 

(Desc Ao) στα πλαίσια 

ενδαρτηρίτιδας. (Gnanam et al., 

2019) 

 

Εικόνα:  

Μαγνητική αγγειογραφία 

καρδιάς σε 4D διαστάσεις. 

PC-MRA: phase contrast 

magnetic resonance 

angiogram 

(Joshua Robinson and 

Michael Markl (Dept. of 

Radiology, Northwestern 

University). 
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   Επιδημιολογία:  

    Η δίπτυχη αορτική βαλβίδα αποτελεί την συχνότερη βλάβη περιορισμού του 

χώρου εκροής της αριστερής κοιλίας και αποτελεί το 6% του συνόλου των συγγενών 

καρδιοπάθειών. Συναντάται σε 3-4/10.000 ζωντανές γεννήσεις. (Reller et al., 2008; 

Hoffman and Kaplan, 2002; Kitchiner et al., 1994) 

   Ανατομική περιγραφή: 

   Η αορτική βαλβίδα έχει σχήμα ημισελήνου και αποτελείται από τον αορτικό 

δακτύλιο (aortic annulus) και τις τρεις πτυχές (aortic cusps) την αριστερή στεφανιαία, 

την δεξιά στεφανιαία και την μη στεφανιαία πτυχή. Σε μέγεθος η δεξιά στεφανιαία 

πτυχή και η μη στεφανιαία πτυχή είναι μεγαλύτερες σε σχέση με την αριστερή 

στεφανιαία. Η ονομασία των πτυχών προέρχεται από την έκφυση των ομώνυμων 

στεφανιαίων αγγείων, δηλαδή η δεξιά στεφανιαία αρτηρία εκφύεται  από τον δεξιό 

αορτικό ή αλλιώς πρόσθιο αορτικό κόλπο και η αριστερή στεφανιαία αρτηρία 

εκφύεται από τον αριστερό αορτικό ή οπίσθιο αορτικό κόλπο. Οι αορτικοί κόλποι ή 

κόλποι του Valsava βρίσκονται άνωθεν των πτυχών της αορτικής βαλβίδας σε μια 

τριγωνική  περιοχή της ανιούσας αορτής η οποία εμφανίζεται διευρυμένη και η 

ύπαρξη τους εξυπηρετεί ώστε κατά την διάρκεια του ανοίγματος των γλωχινών που 

συμβαίνει κατά την συστολή να μην αποφράσσονται τα στόμια έκφυσης των 

στεφανιαίων αγγείων. Ανατομικά η ένωση των κόλπων του Valsava με την ανιούσα 

αορτή ονομάζεται αορτοκολπική συμβολή (sinotubular junction). Οι γλωχίνες της 

αορτικής βαλβίδας δεν ενώνονται με τενόντιες χορδές και επομένως δεν 

συγκρατούνται από θηλοειδείς μύες. O αορτικός δακτύλιος αποτελεί έναν ισχυρό 

ινώδη ιστό στον οποίο προσφύονται οι γλωχίνες της αορτικής βαλβίδας. Το κλείσιμο 

αυτής της βαλβίδας σε συνδυασμό με το κλείσιμο της πνευμονικής βαλβίδας 

παράγουν τον δεύτερο καρδιακό τόνο, ο οποίος είναι ακουστός κατά την ακρόαση 

της καρδιάς. Ειδικότερα η αορτική βαλβίδα παράγει την συνιστώσα Α2 στον δεύτερο 

καρδιακό τόνο. (Ho, 2009; Koenraadt et al., 2018) 
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    Η συχνότερη παθολογοανατομική ανωμαλία είναι η δίπτυχη αορτική βαλβίδα η 

οποία μπορεί να προκαλέσει είτε συγγενή αορτική στένωση είτε επίκτητη αορτική 

στένωση διότι το υπόστρωμα προϋπάρχει και εξελίσσεται με την πάροδο των ετών. 

Η δίπτυχη αορτική βαλβίδα προκύπτει από σύμφυση δύο εκ των τριών γλωχίνων 

όπου διακρίνουμε δύο περιπτώσεις; 

1. Σύμφυση δεξιάς στεφανιαίας και μη στεφανιαίας γλωχίνας έχει ως 

αποτέλεσμα τον σχηματισμό δίπτυχης αορτικής βαλβίδας η οποία έχει 

μεγαλύτερη πιθανότητα να συσχετιστεί με βαλβιδική δυσλειτουργία. 

Εικόνα: Απεικόνιση της στένωσης 

της αορτικής βαλβίδας και της 

μειωμένης λειτουργικότητας της.  

(https://www.fortisescorts.in/tavr/kn

ow-about-aortic-valve-stenosis ) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση της φυσιολογικής 

ανατομίας της αορτικής βαλβίδας και οι 

σχέσεις με την ανιούσα αορτή.  Όπου a) 

right coronary sinus – δεξιός στεφανιαίος 

κόλπος, left coronary sinus -αριστερός 

στεφανιαίος κόλπος, non coronary sinus -

μη στεφανιαίος κόλπος, sinotubular 

junction - αορτοκολπική συμβολή,  

ascending aorta - ανιούσα αορτή, b) 

sinuses of Valsava – κόλποι του Valsava,  

coronary ostium – στόμιο στεφανιαίου 

αγγείου, left coronary cusp -αριστερή 

στεφανιαία γλωχίνα, mitral valve – 

μιτροειδής βαλβίδα,   non coronary cusp 

– μη στεφανιαία γλωχίνα , right coronary 

cusp -δεξιά στεφανιαία γλωχίνα c) άνω 

όψη της αορτικής βαλβίδας και των 

γλωχινών της. (Devarajan and 

Subramaniam, 2011) 

 

https://www.fortisescorts.in/tavr/know-about-aortic-valve-stenosis
https://www.fortisescorts.in/tavr/know-about-aortic-valve-stenosis
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2. Σύμφυση δεξιάς στεφανιαίας και αριστερής στεφανιαίας γλωχίνας έχει 

ως αποτέλεσμα τον σχηματισμό δίπτυχης αορτικής βαλβίδας η οποία 

σχετίζεται με μικρότερη πιθανότητα βαλβιδικής παθολογίας και αυξημένη 

πιθανότητα παρουσίας ισθμικής στένωσης αορτής. 

(Cripe et al., 2004) 

Μπορεί να συνοδεύεται από στένωση ή ανεπάρκεια της αορτικής βαλβίδας και από 

διάταση / ανεύρυσμα της ανιούσας αορτής. Σπανιότερα ανευρίσκεται μονόπτυχη 

αορτική βαλβίδα  και η δυσπλασία του αορτικού δακτυλίου. (Roberts and Roberts, 

1991) Άλλο αίτιο αποτελεί η ιδιοπαθής σκλήρωση της τριγλώχινας αορτικής βαλβίδας 

με ασβεστοποίηση η οποία με την πάροδο των ετών προκαλεί στένωση λόγω 

εναπόθεσης λιπιδίων και προϊόντων φλεγμονής. Επομένως η αορτική σκλήρυνση και 

ίνωση  μεταπίπτει σε αορτική στένωση. Η μέτρηση της λιποπρωτεΐνης Α (Lpa) 

αποτελεί σημαντικό δείκτη προόδου της σκλήρυνσης της βαλβίδας. (Pedriali et al., 

2020) 

 

 

Εικόνα: Απεικόνιση 

αιτιολογίας στένωσης της 

αορτικής βαλβίδας. ( Otto 

C, 2007) 
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Εικόνα: Απεικόνιση των τύπων της δίπτυχης αορτικής βαλβίδας όπως αυτή 

φαίνεται από πάνω : στον τύπο 1Α η δεξιά και η αριστερή στεφανιαία γλωχίνα 

είναι ενωμένες και παραμένει μια ορατή ραφή αντίθετα στον τύπο 1Β δεν είναι 

ορατή η ραφή. Έπειτα, στον τύπο 2Α υπάρχει σύμπτυξη της δεξιάς και μη 

στεφανιαίας γλωχίνας και είναι ορατή η ραφή, ενώ στον τύπο 1Β δεν είναι ορατή 

η ραφή .  Τέλος στον τύπο 3Α η αριστερή στεφανιαία και η μη στεφανιαία γλωχίνα 

ενώνονται με παραμονή της ραφής, αντίθετα στον τύπο 3Β δεν είναι ορατή η 

ραφή. Παράλληλα σε παρενθέσεις εμφανίζονται οι συχνότητες του κάθε τύπου. 

NC – non coronary leaflet (μη στεφανιαία γλωχίνα) , LC – left coronary leaflet 

(αριστερή στεφανιαία γλωχίνα) , RC - right coronary leaflet (δεξιά στεφανιαία 

γλωχίνα) , LCA – left coronary artery (αριστερή στεφανιαία αρτηρία ) , RCA – 

right coronary artery (δεξιά στεφανιαία αρτηρία). (Schaefer et al., 2008; 

Koenraadt et al., 2018) 

Τέλος αξίζει να αναφερθεί παρότι δεν είναι συγγενές ότι το συχνότερο αίτιο 

επίκτητης  στένωσης της αορτικής βαλβίδας στην παιδική ηλικία είναι ο 

ρευματικός πυρετός ο οποίος αποτελεί ανοσολογικού τύπου αντίδραση 2-6 

εβδομάδες μετά από λοίμωξη με υποθεραπευθέντα  β αιμολυτικό στρεπτόκοκκο 

ομάδας Α ο οποίος προκαλεί στρεπτοκοκκική φαρυγγίτιδα. Οι εκδηλώσεις του 

ρευματικού πυρετού περιλαμβάνουν την καρδίτιδα στην οποία είναι πιθανή η 

εγκατάσταση στένωσης της αορτικής βαλβίδας, η αρθρίτιδα, η 

σπειραματονεφρίτιδα, τα ρευματικά οζίδια και η χορεία Sydenham. (Γερμανάκης 

et al., 2015) 

     

Εικόνα: Απεικόνιση κάποιων από τα συμπτώματα του ρευματικού πυρετού. Στα 

αριστερά φαίνεται η στρεπτοκοκκική φαρυγγίτιδα και δεξιά τα υποδόρια οζίδια. 

(https://emergencyeducation.org.au/acute-rheumatic-fever/ ) 

(https://www.medicinenet.com/rheumatic_fever/article.htm ) 

Παθοφυσιολογία: 

  Η στένωση της αορτικής βαλβίδας αντιρροπιστικά οδηγεί σε υπερτροφία της 

αριστεράς κοιλίας με υψηλή κλίση πίεσης μέσω του στενωτικού τμήματος και αύξηση 

του μεταφορτίου που αυτή καλείται να διαχειριστεί. Σταδιακά όμως η αριστερά κοιλία 

https://emergencyeducation.org.au/acute-rheumatic-fever/
https://www.medicinenet.com/rheumatic_fever/article.htm
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αδυνατεί να αντιρροπεί με αποτέλεσμα να διατείνεται επομένως επέρχεται η 

διαστολική δυσλειτουργία της. Στο στάδιο αυτό τα στεφανιαία αγγεία αδυνατούν να 

καλύψουν τις ανάγκες του υπερτροφικού μυοκαρδίου με αποτέλεσμα αυτό να 

οδηγείται σε ισχαιμία. Μόλις εγκαθίσταται η διάταση της αριστεράς κοιλίας λόγω 

ίνωσης τότε ο όγκος παλμού μειώνεται όπως και η καρδιακή παροχή με αποτέλεσμα 

την μείωση της κλίση πίεσης δια του στενωτικού σημείου καθώς επέρχεται συστολική 

δυσλειτουργία. Εν καιρώ εγκαθίσταται καρδιακή ανεπάρκεια και κολπική μαρμαρυγή. 

(Donner et al., 1983; Lewis et al., 1974) 

 

     Γενετική αιτιολογία: 

 

Το γονίδιο NOTCH1 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 9q34, το προϊόν του γονιδίου 

αποτελεί σημαντικό ρυθμιστή της μεταγραφικής δραστηριότητας και η φυσιολογική 

του λειτουργία έγκειται στην καταστολή της λειτουργίας του  RUNX2 που αποτελεί 

ρυθμιστή της οστεοβλαστικής δραστηριότητας. Ωστόσο σε περιπτώσεις μεταλλάξεων 

η αορτική βαλβίδα αδυνατεί να αναπτυχθεί ορθά και ταυτόχρονα οδηγείται γρήγορα 

σε ασβεστοποίηση. Σε περιπτώσεις υπολειτουργίας του NOTCH1 υπερλειτουργεί το 

SOX9 που οδηγεί σε ασβεστοποίηση και το μονοπάτι Wnt/β-catenin που προωθεί 

την οστεογένεση. (Zhou et al., 2019; Garg et al., 2005; Acharya et al., 2011; Pedriali 

et al., 2020) Παρανοηματικές (missense) μεταλλάξεις στο ίδιο γονίδιο 

ταυτοποιήθηκαν σε μια μελέτη που μελετούσε Γερμανούς ασθενείς με δίπτυχη 

αορτική βαλβίδα. (Mohamed et al., 2006) To γονίδιο SMAD6 βρίσκεται στο 

χρωμόσωμα 15q22 και έχουν ταυτοποιηθεί παρανοηματικές μεταλλάξεις (missense 

Εικόνα: Σχηματική απεικόνιση των 

γονιδίων που σχετίζονται με την εκδήλωση 

της στένωσης της αορτικής βαλβίδας.     

(Parker and Landstrom, 2021) 

 

Εικόνα: Ταξινόμηση της βαρύτητας της 

στένωσης αορτικής βαλβίδας ανάλογα 

με την επιφάνεια της βαλβίδας (aortic 

valve area σε cm2), την κλίση πίεσης 

που δημιουργείται (mean gradient σε 

mmHg) και την ταχύτητα κίνησης του 

αίματος μέσω της βαλβίδας (jet velocity 

σε m/s). (Dal-Bianco, Sengupta and 

Khandheria, 2008) 
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mutations) που σχετίζονται με τον συγκεκριμένο φαινότυπο. Πιο συγκεκριμένα 

ανευρίσκεται δύο μη συνώνυμες παραλλαγές οι οποίες οδηγούν σε αντικατάσταση 

της κυστεϊνης στην θέση 484 από την φαινυλαλανίνη και της προλίνης στην θέση 415 

από λευκίνη στην περιοχή ΜΗ2 με αποτέλεσμα τα προϊόντα αυτά να αδυνατούν να 

αναστείλουν αποτελεσματικά το μονοπάτι BMP και BMPR1A προκαλώντας τον 

φαινότυπο. (Tan et al. (2012)  Επιπλέον ένας ετερόζυγος  διπλασιασμός έξι ζευγών 

βάσεων  c.1168_173dup οδηγεί επίσης στον  ίδιο φαινότυπο. (Park et al., 2019). 

Άλλες παραλλαγές αποτελούν την αντικατάσταση της γουανίνης στην θέση 42 από 

αδενίνη  που οδηγεί σε αντικατάσταση της τρυπτοφάνης στην θέση 14 από 

κωδικόνιο τερματισμού (W14X) και την διαγραφή ενός ζεύγους βάσεων που οδηγεί 

σε αλλαγή του πλαισίου ανάγνωσης και δημιουργία ενός πρόωρου κωδικονίου λήξης 

με φαινότυπο δίπτυχης αορτικής βαλβίδας, ισθμικής στένωσης αορτής και 

ανευρύσματος στην ανιούσα αορτή. (Luyckx et al., 2019) To γονίδιο ROBO4  

βρίσκεται στο χρωμόσωμα 11q24 το οποίο περιέχει 18 εξώνια. (Huminiecki et al., 

2002) Έχει ταυτοποιηθεί μια μεταστροφή c.2056+1G-T στο ιντρόνιο 12  που 

προκαλεί παράλειψη του εξωνίου 13 οπότε το προϊόν δεν περιέχει 36 αμινοξέα στην 

δομή του. Η μεταβολή αυτή έχει ως αποτέλεσμα την ίνωση και ασβεστοποίηση της 

βαλβίδας καθώς η παραλλαγή αυτή επιδρά αρνητικά στο ενδοθήλιο και την κυτταρική 

λειτουργία με μειωμένη λειτουργικότητα του ΒΜΡ, TJP1 , VE-cadherin και ΝΟΤCH1 

και αύξηση λειτουργικότητας των  alpha-SMA και SNAI1. Τα ίδια μεταβολικά 

πρότυπα διαφοροποίησης παρατηρούνται στην αντικατάσταση της κυτοσίνης στην 

θέση 190 από θυμίνη που έχει ως αποτέλεσμα την αντικατάσταση της αργινίνης στην 

θέση 64 από κυστεϊνη στην θέση 64 (R64C). (Gould et al., 2019) Τα πάνελ γονιδίων 

που περιέχουν τα ανωτέρω γονίδια μπορούν να χρησιμοποιηθούν για την 

εργαστηριακή διάγνωση των ανωτέρω παραλλαγών.  
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 Κλινική εικόνα: 

 Σε ήπιας μορφής αορτική στένωση τα παιδιά παραμένουν ασυμπτωματικά  καθώς η 

αριστερά κοιλία μπορεί να διαχειριστεί το μεταφορτίο με μόνο σύμπτωμα την εύκολη 

κόπωση. Αντίθετα σε σοβαρότερη νόσο υπάρχει στηθάγχη, δύσπνοια και 

συγκοπτικά επεισόδια (τριάδα στένωσης αορτικής βαλβίδας). Είναι σημαντικό να 

σημειωθεί ότι στην παιδική ηλικία η βαρύτητα της αορτικής στένωσης μεταβάλλεται 

σε συνάρτηση με την ανάπτυξη καθώς αυξάνεται η ποσότητα αίματος και συνεπώς 

το μεταφορτίο που καλείται να διαχειριστεί η αριστερά κοιλία. Συγκοπή μπορεί να 

παρουσιαστεί στην προσπάθεια λόγω μειωμένης παροχής σε σχέση με την ζήτηση 

και στην ηρεμία λόγω κοιλιακής ταχυκαρδίας.  Επιπλέον σε προχωρημένο στάδιο 

εγκαθίσταται καρδιακή ανεπάρκεια και αρρυθμίες όπως κοιλιακή μαρμαρυγή που 

προκαλεί ξαφνικό θάνατο. (Eroglu et al., 2006) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Φυσική εξέταση: 

 Κατά την διάρκεια της φυσικής εξέτασης ψηλαφάται υπερδυναμική καρδιακή ώση 

(υπερστερνικός ροίζος). Επίσης, είναι ακουστό καρδιακό φύσημα συστολικού τύπου 

εξώθησης στο άνω δεξιό στερνικό όριο με ένταση η οποία συμβαδίζει με τον βαθμό 

στένωσης ειδικά εάν ο ασθενής γείρει προς τα εμπρός. Επίσης το φύσημα αυτό είναι 

ακουστό στην σφαγιτιδική εντομή και στα καρωτιδικά αγγεία. Ο  2ος καρδιακός τόνος 

διχάζεται, ώστε η ύπαρξη ενός φυσιολογικού S2 να αποτελεί το μοναδικό σημείο το 

οποίο μπορεί με βεβαιότητα να απορρίψει την διάγνωση αυτή. Η πίεση παλμού 

(διαφορά μεταξύ συστολικής και διαστολικής πίεσης) είναι μικρότερη. 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

δίπτυχη αορτική 

βαλβίδα. Ν: 

φυσιολογικός, U: δεν 

ελέγχθηκε. (Clementi et 

al., 1996) 
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 Κατά την διάρκεια της ακρόασης διαπιστώνεται κλαγή διάνοιξης ακουστή στην 

κορυφή της καρδιάς κυρίως σε περιπτώσεις δίπτυχης αορτικής βαλβίδας. Σε μικτή 

βλάβη    (στένωση και ανεπάρκεια) είναι ακουστό ένα πρώιμο διαστολικό φύσημα. 

Κατά την διάρκεια της φυσικής εξέτασης διαπιστώνεται αρτηριακή υπέρταση. 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

Το ηλεκτροκαρδιογράφημα στην στένωση της αορτικής βαλβίδας είναι ενδεικτικό της 

υπερτροφίας της αριστερής κοιλίας. Επιπρόσθετα μπορεί να διαπιστωθούν 

αλλοιώσεις του  κύματος Τ και χαμηλά δεξιά πρόσθια δυναμικά. Είναι χρήσιμο να 

διενεργηθεί 24ωρο Holter ρυθμού λόγω του κινδύνου εμφάνισης θανατηφόρων 

αρρυθμιών ακόμα και σε ασυμπτωματικά παιδιά.  (Wolfe et al., 1993) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση 

αλλοιώσεων ST-T κυμάτων 

στις αριστερές προκάρδιες 

απαγωγές 

ηλεκτροκαρδιογραφήματος. 

(https://www.intechopen.com/c

hapters/45032) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση διχασμού 2ου 

καρδιακού τόνου. 

(https://www.healio.com/cardiolo

gy/learn-the-heart/cardiology-

review/topic-reviews/aortic-

stenosis/physical-examination ) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση διχασμού 2ου 

καρδιακού τόνου S2. Η ένταση 

μεταβάλλεται ανάλογα με τον 

βαθμό της στένωσης. 

(https://www.healio.com/cardiolog

y/learn-the-heart/cardiology-

review/topic-reviews/aortic-

stenosis/physical-examination ) 

 

https://www.intechopen.com/chapters/45032
https://www.intechopen.com/chapters/45032
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/aortic-stenosis/physical-examination
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/aortic-stenosis/physical-examination
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/aortic-stenosis/physical-examination
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/aortic-stenosis/physical-examination
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/aortic-stenosis/physical-examination
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/aortic-stenosis/physical-examination
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/aortic-stenosis/physical-examination
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/aortic-stenosis/physical-examination
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Ακτινογραφία θώρακος: 

Είναι ορατή η διάταση ανιούσας αορτής με πιθανή παρουσία επασβεστώσεων. 

 

 

 

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

    Αποτελεί την μέθοδο εκλογής για την διάγνωση της υποκείμενης ανωμαλίας, την 

πιθανή ύπαρξη συνοδών βλαβών και την απεικόνιση της αριστερής κοιλίας για τυχόν 

υπερτροφία. Επιπλέον με τον υπέρηχο καθίσταται δυνατή η μέτρηση των 

αναπτυσσόμενων πιέσεων στα καρδιακά διαμερίσματα και κυρίως στην αριστερά 

κοιλία με την εξίσωση Glanz όπου Συστολική πίεση αριστεράς κοιλίας=225*πάχος 

οπίσθιου τοιχώματος αριστεράς κοιλίας σε συστολή προς την διάμετρο της αριστεράς 

κοιλίας σε συστολή. Επιπρόσθετα, υπολογίζεται η κλίση πίεσης με την βοήθεια της 

Εικόνα: Ακτινογραφία 

θώρακος στην οποία 

απεικονίζεται η διάταση 

ανιούσας αορτής με 

διεύρυνση του 

μεσοθωρακίου. ( Gaillard F, 

2011) 

 

Εικόνα: 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα στο 

οποίο απεικονίζεται η 

υπερτροφία της αριστεράς 

κοιλίας με υψηλά R στις 

αριστερές προκάρδιες 

απαγωγές V5 και V6 , όπως 

και ανεστραμμένα Τ σε Ι και 

Avl.  

(https://thoracickey.com/aorti

c-stenosis-9/) 

 

https://thoracickey.com/aortic-stenosis-9/
https://thoracickey.com/aortic-stenosis-9/
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εξίσωσης Bernoulli και απεικονίζεται η ροή του αίματος με την μέθοδο Doppler.  

Τέλος, αποτελεί χρήσιμη μέθοδο για την αναπαράσταση της ανατομίας, του αριθμού, 

του πάχους και των γλωχίνων της αορτικής βαλβίδας. (Glanz et al., 1976) 

 

 

4.4.2.3 Υποβαλβιδική αορτική στένωση ( Subvalvular Aortic Stenosis ) 

Επιδημιολογία: 

 Η υποβαλβιδική αορτική στένωση αποτελεί το 10-14% των περιπτώσεων αορτικής 

στένωσης και θεωρείται μια νόσος επίκτητη ή συγγενής καθώς παρουσιάζεται συχνά  

μετά από χειρουργική διόρθωση της στένωσης του ισθμού της αορτής ή της 

μεσοκοιλιακής επικοινωνίας ή κολποκοιλιακού καναλιού. (Kitchiner et al., 1994; Liu et 

al., 1997) Κατά βάση διαγιγνώσκεται την πρώτη δεκαετία της ζωής του παιδιού και 

επηρεάζει τα αγόρια συχνότερα από τα κορίτσια με αναλογία 2:1. 

Ανατομική περιγραφή:  

Εικόνα: 

Υπερηχοκαρδιογραφία 

καρδιάς στο οποίο 

απεικονίζεται το στενωμένο 

στόμιο της αορτικής 

βαλβίδας. 

Στόμιο:0.8 cm2, AV gradient 

2.84 m/s 

(https://thoracickey.com/aorti

c-stenosis-9/ ) 

 

https://thoracickey.com/aortic-stenosis-9/
https://thoracickey.com/aortic-stenosis-9/
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1. 2.  

Εικόνα: Απεικόνιση υποβαλβιδικής αορτικής στένωσης 1. Μυϊκή υπερπλασία 

κάτωθεν της αορτικής βαλβίδας και 2. Μεμβράνη που εμποδίζει την εκροή αίματος 

προς την αορτή. (  https://perfusfind.com/subvalvular-aortic-stenosis-muscular-type/ 

και https://perfusfind.com/subvalvular-aortic-stenosis-membranous-type/ ) 

Στον χώρο εξόδου της αριστερής κοιλίας η στένωση συναντάται πριν την αορτική 

βαλβίδα (υποβαλβιδική αορτική στένωση).  

 

Η υποβαλβιδική στένωση μπορεί να οφείλεται στην ύπαρξη ινομυώδους μεμβράνης 

που αποτελεί το συχνότερο αίτιο, στην ασύμμετρη πάχυνση του μεσοκοιλιακού 

διαφράγματος στα πλαίσια της υπερτροφικής αποφρακτικής μυοκαρδιοπάθειας, σε 

πλεονάζοντα ιστό κολποκοιλιακού προσκεφαλαίου και σε άτυπη πρόσφυση των 

γλωχινών της μιτροειδούς βαλβίδας. (Γερμανάκης et al., 2015) Η παθοφυσιολογία 

της συγγενούς αυτής καρδιοπάθειας είναι όμοια με την στένωση της αορτικής 

βαλβίδας καθώς τελικά λόγω της αυξημένης ταχύτητας με την οποία το αίμα 

προσκρούει στην αορτική βαλβίδα, οι γλωχίνες της παχύνονται και επομένως 

υπολειτουργούν.  (McMahon et al., 2004) Η κλινική εικόνα είναι κοινή με την στένωση 

της αορτικής βαλβίδας. 

Γενετική αιτιολογία: 

Η υποαορτική στένωση δεν θεωρείται κατά βάση κληρονομική συγγενής 

καρδιοπάθεια. Υπάρχουν δύο αναφορές σε οικογένειες, στην μια οικογένεια πάσχει η 

αδερφή και ο αδερφός και στην άλλη η μητέρα και η κόρη χωρίς ωστόσο να υπάρχει 

https://perfusfind.com/subvalvular-aortic-stenosis-muscular-type/
https://perfusfind.com/subvalvular-aortic-stenosis-membranous-type/
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συγκεκριμένη συσχέτιση με γονίδια. (Gale, Cartmill and Bernstein, 1974; Richardson, 

Menahem and Wilkinson, 1991)  Έχει ανευρεθεί μια οικογένεια στην Τουρκία στην 

οποία οι γονείς είναι δεύτερα ξαδέρφια με χαρακτηριστικά φαινοτύπου το κοντό 

ανάστημα, βράγχος φωνής και πνευμονική νόσο. Επιπρόσθετα η μητέρα είχε 

ατροφικές φωνητικές χορδές με αποτέλεσμα ψευδείς χορδές να παράγουν φώνηση 

ενώ ο πατέρας είχε αορτική στένωση και βουβωνοκήλη. Οι τέσσερις από τους έξι 

απόγονους είχαν υπααορτική στένωση προοδευτικού χαρακτήρα κατά την ανάπτυξη 

και κοντό ανάστημα με αποτέλεσμα να τίθεται η υποψία για αυτοσωμική επικρατή 

κληρονομικότητα. Ωστόσο είναι πιθανή και η υπολειπόμενη κληρονομικότητα με 

ψευδές πρότυπο επικρατούς κληρονομικότητας. (Onat, Onat and Domaniç, 1984) 

Έπειτα έχει αναφερθεί η περίπτωση δύο αδερφών που φέρουν υποαορτική στένωση 

αορτής σε συνδυασμό με θολερότητα κερατοειδούς, ψυχοκινητική καθυστέρηση και 

υποπλασία μέσης γραμμής προσώπου. (Fryns and Van den Berghe, 1979)  

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Τα ευρήματα της κλινικής εξέτασης είναι παρόμοια με την στένωση της αορτικής 

βαλβίδας με τις  διαφορές ότι δεν είναι ακουστή η κλαγή διάνοιξης, είναι ακουστό 

διαστολικό φύσημα λόγω της παλινδρόμησης αίματος μέσω της αορτικής βαλβίδας 

και δεν υπάρχει παράδοξος διχασμός του δεύτερου καρδιακού τόνου. Τέλος ο 

χειρισμός Valsava είναι χρήσιμος στην διαφοροδιάγνωση του τύπου της υποαορτικής 

στένωσης καθώς σε περίπτωση υπερτροφικής μυοκαρδιοπάθειας η ένταση του 

συστολικού φυσήματος αυξάνεται ενώ σε  σταθερή υποαορτική στένωση η ένταση 

μειώνεται. (Devabhaktuni et al., 2018) Η εξέταση εκλογής αποτελεί η 

υπερηχοκαρδιογραφία η οποία καθιστά εφικτή την ακριβή απεικόνιση του τύπου της 

βλάβης, επιπλέον με την βοήθεια του Doppler απεικονίζεται η ροή και μπορεί να 

μετρηθεί η κλίση πίεσης. Ωστόσο ο καρδιακός καθετηριασμός είναι ακριβέστερος 

όσον αφορά την μέτρηση των πιέσεων και την διαπίστωση επιμέρους ανωμαλιών. Το 

ηλεκτροκαρδιογράφημα και η ακτινογραφία θώρακος παρουσιάζουν ίδια ευρήματα με 

την στένωση της αορτικής βαλβίδας  και δεν είναι ειδικά για την ακριβή διάγνωση 

αλλά βοηθούν επικουρικά. (Currie et al., 1986; Bengur et al., 1989) 
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4.4.2.4 Υπερβαλβιδική αορτική στένωση ( Supravalvular aortic stenosis) 

Επιδημιολογία: 

Η υπερβαλβιδική αορτική στένωση παρουσιάζεται σε 1 σε κάθε 25.000 ζωντανές 

γεννήσεις και αφορά το 0.05% των περιπτώσεων συγγενών καρδιοπάθειών.  

(Vindhyal MR et al, 2022) Το ποσοστό των παιδιών που φέρουν υπερβαλβιδική 

αορτική στένωση είναι περίπου 8-14% όσων διαγνώστηκαν με αορτική στένωση. (Liu 

et al., 1997) 

Ανατομική περιγραφή: 

Εικόνα: Υπερηχογραφική 

απεικόνιση της υποαορτικής 

στένωσης, φαίνεται η μεμβράνη 

με το βέλος. ΑΟV- aortic valve 

(Sadeghian et al., 2008) 
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1.   2.   

Εικόνα: Απεικόνιση ανατομίας της υπερβαλβιδικής στένωσης αορτής 1. τύπου 
κλεψύδρας και 2. Ευρύτερη υποπλασία της ανιούσας αορτής. 
(https://perfusfind.com/en/supravalvar-aortic-stenosis-focal-type/ και 
https://perfusfind.com/en/supravalvar-aortic-stenosis-tubular-type/  ) 
 
Στην ανιούσα αορτή η στένωση συναντάται μετά την αορτική βαλβίδα 

(υπερβαλβιδική αορτική στένωση) επάνω από το επίπεδο των στεφανιαίων 

αρτηριών. (Boeckel et al., 1999) Σε σπάνιες περιπτώσεις μπορεί να συνοδεύεται από 

ατρησία ή στένωση στεφανιαίου αγγείου. (Sabzi, Heidari and Faraji, 2018) 

Επιπρόσθετα, οι γλωχίνες της αορτικής βαλβίδας μπορεί να παρουσιάζουν πάχυνση 

με συνέπεια να μην είναι τόσο ευκίνητες. (Stamm et al., 1997) 

 Η υπερβαλβιδική στένωση μπορεί να οφείλεται είτε σε πάχυνση του ελαστικού 

χιτώνα της ανιούσας αορτής είτε σε υποπλασία του αορτικού τόξου είτε στην 

δημιουργία ενός μεμβρανώδους ή μυομεμβρανώδους δακτυλίου μέσω του οποίου η 

κυκλοφορία συμπιέζεται. (Vindhyal MR et al ,2022). To 60-70% των περιπτώσεων 

παρουσιάζει εικόνα εντοπισμένης στένωσης που ονομάζεται ‘’κλεψύδρα’’. Αντίθετα η 

ευρύτερη υποπλασία της ανιούσας αορτής συναντάται στο 25-40% των 

περιπτώσεων.  (Latson LA, 1998) 

https://perfusfind.com/en/supravalvar-aortic-stenosis-focal-type/
https://perfusfind.com/en/supravalvar-aortic-stenosis-tubular-type/
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Η παθοφυσιολογία αυτής της συγγενούς καρδιοπάθειας είναι κοινή με την στένωση 

της αορτικής βαλβίδας και επιπλέον, λόγω της αυξημένης συστολικής αρτηριακής 

πίεσης που εξηγείται από το φαινόμενο Coanda παρατηρείται διάταση των 

στεφανιαίων αγγείων που μπορεί να οδηγήσει σε ισχαιμία και διεύρυνση των κόλπων 

Valsava. (Stamm et al., 1997; Vincent, Buckberg and Hoffman, 1974; van Son, 

Edwards and Danielson, 1994; French and Guntheroth, 1970)  

H κλινική εικόνα είναι κοινή με την στένωση της αορτικής βαλβίδας. 

Γενετική αιτιολογία: 

 Στο χρωμόσωμα 7q11 βρίσκεται το γονίδιο που κωδικοποιεί την ελαστίνη και 

ευθύνεται για τις μη συνδρομικές μορφές αυτής της συγγενούς καρδιοπάθειας. Έχει 

ταυτοποιηθεί μια διαγραφή 100 ζευγών βάσεων μεταξύ των εξωνίων 27 και 28 οι 

οποίες προκαλούν υπερβαλβιδική αορτική στένωση μεταξύ άλλων χαρακτηριστικών 

λόγω έλλειψης μιας γλυκοπρωτεΐνης στο τελικό προϊόν (Ewart et al., 1994). 

Επιπλέον έχουν βρεθεί μη νοηματικές (nonsense) και παρανοηματικές  (missense) 

μεταλλάξεις,  μεταλλάξεις θέσης ματίσματος (splice site), διαγραφής ζευγών βάσεων 

που συσχετίζονται με την συγγενή καρδιοπάθεια (Li et al., 1997a). Πιο συγκεκριμένα 

η διαγραφή ενός νουκλεοτιδίου στη θέση 1821 στο εξώνιο 26 οδηγεί σε αλλαγή του 

πλαισίου ανάγνωσης ώστε να δημιουργηθεί πρόωρο κωδικόνιο λήξης μετάφρασης. 

Επιπρόσθετα  μια αντικατάσταση της αδενίνης από γουανίνη στη θέση δέκτη 

ματίσματος του ιντρονίου 15 έχει συσχετιστεί με την συγγενή αυτή ανωμαλία. 

Περίπου 14 ετερόζυγες σημειακές μεταλλάξεις αφορούν τον πρόωρο τερματισμό της 

πρωτεΐνης και οδηγούν στον εν λόγω φαινότυπο. Όπως η μεταστροφή της κυτοσίνης 

σε γουανίνη στη θέση αποδέκτη ματίσματος του ιντρονίου 15.  Oι Urban et al 

θεωρούν ότι η λειτουργική απλοανεπάρκεια του γονιδίου αυτού ευθύνεται για μεγάλο 

ποσοστό της υπερβαλβιδικής στένωσης αορτής. (Urbán et al., 2000) Μια μετάλλαξη 

αντικατάστασης της κυτοσίνης από θυμίνη στην θέση 1324 στο εξώνιο 21  ή στην 

θέση 1708 στο εξώνιο 25 οδηγεί επίσης σε πρόωρο τερματισμό της πρωτεΐνης με 

αποτέλεσμα την δημιουργία του φαινοτύπου. Η προσθήκη μιας βάσης θυμίνης στο 

Εικόνα: Απεικόνιση των τύπων 

της υπερβαλβιδικής αορτικής 

στένωσης. (van Son, Edwards 

and Danielson, 1994) 
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κωδικόνιο 606  στο εξώνιο 26 του γονιδίου οδηγεί σε αλλαγή του πλαισίου 

ανάγνωσης με αποτέλεσμα τον πρόωρο τερματισμό της μετάφρασης. (Tassabehji et 

al., 1997) (Li et al., 1997a). Στο εξώνιο 18 η ετερόζυγη διαγραφή ενός ζεύγους 

βάσεων έχει αντίκτυπο στο εξώνιο 22 όπου εμφανίζεται ένα κωδικόνιο λήξης και  

μάλιστα ο φαινότυπος στην συγκεκριμένη μετάλλαξη ακολουθεί το φαινόμενο της 

επίσπευσης. (Boeckel et al., 1999). H αντικατάσταση της τυροσίνης στην θέση 150 

από κωδικόνιο τερματισμού  (Y150X) στο εξώνιο 9 έχει συσχετιστεί με τον φαινότυπο 

σε τέσσερα άτομα από το δείγμα 100 ατόμων χωρίς ωστόσο να διαπιστώνεται το 

φαινόμενο του ιδρυτή. Στο εξώνιο 10 η αντικατάσταση της λυσίνης στην θέση 176 

από κωδικόνιο τερματισμού  (K176X; 526A-T) συσχετίσθηκε με τον φαινότυπο σε 2 

άτομα από το ίδιο δείγμα. (Metcalfe et al., 2000)  

Αλλαγή 

νουκλεοτιδίου 

dbSNP Περιοχή Αλλαγή σε 

πρωτεΐνη  

Συγγενής 

καρδιοπάθεια 

c.373G>T Novel Εξώνιο 7 p. Gly125* Μεσοκολπική 

επικοινωνία, 

περιφερική 

πνευμονική 

στένωση, 

υπερβαλβιδική 

αορτική στένωση 

c.1621C>T rs137854453 Εξώνιο 24 p. Arg541* Υπερβαλβιδική 

αορτική στένωση, 

περιφερική 

πνευμονική στένωση 

c.1814delG Novel Εξώνιο 26 p. Gly605Valfs*70 Υπερβαλβιδική 

αορτική στένωση, 

περιφερική 

πνευμονική στένωση 

c.1621C>T rs137854453 Εξώνιο 24 p. Arg541* Μεσοκολπική 

επικοινωνία, 

περιφερική 

πνευμονική 

στένωση, 

υπερβαλβιδική 

αορτική στένωση 

c.1028delG Novel Εξώνιο 18 p. Υπερβαλβιδική 
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Gly343Valfs*121 αορτική στένωση, 

περιφερική 

πνευμονική στένωση 

c.266G>A Novel Εξώνιο 6 p. Gly89Glu Υπερβαλβιδική 

αορτική στένωση, 

περιφερική 

πνευμονική στένωση 

c.1393dupG Novel Εξώνιο 22 p. 

Ala465Glyfs*127 

Μεσοκολπική 

επικοινωνία, 

περιφερική 

πνευμονική 

στένωση, 

υπερβαλβιδική 

αορτική στένωση 

c.445delG Novel Εξώνιο 9 p. Val149Tyrfs*34 Υπερβαλβιδική 

αορτική στένωση, 

περιφερική 

πνευμονική στένωση 

c.959_960dupGCAG Novel Εξώνιο 17 p. 

Leu322Argfs*55 

Μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, 

υπερβαλβιδική 

αορτική στένωση, 

περιφερική 

πνευμονική στένωση 

c.133G>A Novel Εξώνιο 6 p. Gly45Arg Υπερβαλβιδική 

αορτική στένωση 

c.1218delG Novel Εξώνιο 20 p.Phe407 

Leufs*57 

Υπερβαλβιδική 

αορτική στένωση, 

περιφερική 

πνευμονική στένωση 

Πίνακας: Συγγενείς καρδιοπάθειες που προκύπτουν από παραλλαγές στο γονίδιο 

της ελαστίνης (ELN). (Zhou et al., 2022) 

Η ποσότητα του mRNA προϊόντος στον αορτικό ιστό σε περίπτωση μετάλλαξης του 

γονιδίου της ελαστίνης είναι σημαντικά μειωμένο σε σχέση με τον φυσιολογικό ιστό. 

Όπως φαίνεται στις παρακάτω εικόνες: 
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Α) Σύγκριση της ποσότητας 

mRNA σε ιστό υγιούς έναντι 

ιστού με μετάλλαξη στο 

γονίδιο ελαστίνης. Β) 

Ομοίως με Α. C) D) 

Απεικόνιση υγιούς και με 

μετάλλαξη αορτικού ιστού με 

χρώση EVG και 

ανοσοφθορισμό. Τα 

παθολογικά δείγματα έχουν 

προέλθει από άτομα με 

σοβαρή υπερβαλβιδική 

στένωση αορτής. (Ewart et 

al., 1993b) 

 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

υπερβαλβιδική στένωση 

αορτής. (Eisenberg et al., 

1964) 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

υπερβαλβιδική στένωση 

αορτής S : 

υπερβαλβιδική στένωση 

αορτής, Η: άγνωστο 

καρδιακό πρόβλημα, Α: 

μεσοκολπική 

επικοινωνία. (Schmidt et 

al., 1989) 



 

 

[161] 

 

 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Τα ευρήματα της κλινικής εξέτασης είναι ίδια με αυτά της στένωσης της αορτικής 

βαλβίδας. Ωστόσο υπάρχουν κάποιες διαφορές όπως μη ακουστό φύσημα σε 

σφαγιτιδική εντομή και καρωτίδες, απουσία κλαγής διάνοιξης καθώς η βλάβη δεν 

επηρεάζει άμεσα την αορτική βαλβίδα. Το φαινόμενο Coanda προβλέπει ότι το αίμα 

καθώς κινείται περνώντας το στενωμένο τμήμα επαφίεται στο τοίχωμα της αορτής με 

αποτέλεσμα η αρτηριακή πίεση στο δεξί χέρι να είναι μεγαλύτερη από αυτήν στο 

αριστερό χέρι. (French and Guntheroth, 1970) Στην υπερηχοκαρδιογραφία οι κόλποι 

του Valsava είναι διατεταμένοι και η στένωση είναι δυνατόν να απεικονίζεται σαν 

‘’κλεψύδρα’’ ή να είναι συνεχής. Ωστόσο με την χρήση Doppler λόγω υπερεκτίμησης 

της κλίσης πίεσης είναι απαραίτητη η διενέργεια καρδιακού καθετηριασμού ώστε να 

υπάρξει ακριβής μέτρηση των πιέσεων. (Vindhyal MR et al ,2022) (van Son, Edwards 

and Danielson, 1994) 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

υπερβαλβιδική 

στένωση αορτής. 

(Chiarella et al., 1989) 
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4.4.2.5 Ατρησία αορτικής βαλβίδας ( Aortic valve atresia) 

Επιδημιολογία: 

Η επίπτωση της ατρησίας της αορτικής βαλβίδας είναι 1% επί των ζωντανών 

γεννήσεων. Σε ποσοστό 73% επηρεάζονται τα αγόρια περισσότερο από τα κορίτσια. 

(Talner, 1998) 

Ανατομία: 

Εικόνα:  

Καρδιακός καθετηριασμός 

με pigtail στον οποίο 

φαίνεται το σημείο της 

στένωσης καθώς και τα 

στεφανιαία αγγεία (RCA- 

riqht coronary artery, 

LMCA-left main coronary 

artery). 

(https://www.annalspc.com/

viewimage.asp?img=AnnPe

diatrCard_2011_4_2_213_8

4662_u1.jpg) 

 

Εικόνα:  

Υπερηχογραφική απεικόνιση 

της υπερβαλβιδικής στένωσης 

αορτής τύπου κλεψύδρας.  

( https://www.jaypeedigital.com/

book/9789351528449/chapter/c

h37 ) 

 

Εικόνα: Σχηματική απεικόνιση 

φαινομένου Coanda. (French and 

Guntheroth, 1970) 

 

https://www.annalspc.com/viewimage.asp?img=AnnPediatrCard_2011_4_2_213_84662_u1.jpg
https://www.annalspc.com/viewimage.asp?img=AnnPediatrCard_2011_4_2_213_84662_u1.jpg
https://www.annalspc.com/viewimage.asp?img=AnnPediatrCard_2011_4_2_213_84662_u1.jpg
https://www.annalspc.com/viewimage.asp?img=AnnPediatrCard_2011_4_2_213_84662_u1.jpg
https://www.jaypeedigital.com/book/9789351528449/chapter/ch37
https://www.jaypeedigital.com/book/9789351528449/chapter/ch37
https://www.jaypeedigital.com/book/9789351528449/chapter/ch37
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Η ατρησία της αορτικής βαλβίδας συμβαίνει όταν οι πτυχές της είναι πλήρως 

συγκολλημένες μεταξύ τους και δεν επιτρέπουν την ροή αίματος μέσω αυτών. Στην 

πλειονότητα των περιπτώσεων συνυπάρχει με το σύνδρομο υποπλαστικής 

αριστερής κοιλίας. H μόνη περίπτωση στην οποία συνυπάρχει φυσιολογικού 

μεγέθους αριστερά κοιλία είναι η συνύπαρξη μεσοκοιλιακής επικοινωνίας.  Αυτό 

συμβαίνει στο  4-7% των ασθενών με ατρησία αορτικής βαλβίδας και αποτελεί μια 

εξαιρετικά σπάνια κατάσταση. 

Παθοφυσιολογία: 

  Στην περίπτωση της ατρησίας αορτικής βαλβίδας με συνοδό μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία το αίμα που φθάνει στον αριστερό κόλπο κινείται δια της μιτροειδούς 

βαλβίδας στην φυσιολογικών διαστάσεων αριστερά κοιλία και από εκεί μέσω της 

Εικόνα: Απεικόνιση ατρησίας αορτικής βαλβίδας με 

συνοδά υποπλασία της αριστεράς κοιλίας, ατρησία 

της μιτροειδούς βαλβίδας, υποπλασία της ανιούσας 

αορτής και συνύπαρξη ανοιχτού βοτάλλειου ή 

αρτηριακού πόρου. (https://perfusfind.com/mitral-

atresia-aortic-atresia-hypoplastic-left-ventricle-and-

interrupted-ascending-aorta/) 

 

Εικόνα : Απεικόνιση ατρησίας αορτικής βαλβίδας η οποία 

συνδυάζεται με κανονικού μεγέθους αριστερά κοιλία, 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία και ανοιχτό αρτηριακό πόρο.  

RPA- right pulmonary artery           RS- right subclavian 

artery 

LPA- left pulmonary artery           RC- right coronary artery 

SVC- superior vena cava             LC- left coronary artery 

IVC-inferior vena cava                   LS- left subclavian artery 

AA-ascending aorta                    VSD- ventricular septal 

defect 

PDA-patent ductus arteriosus         LV- left ventricle 

DA-descending aorta                      RV-right ventricle 

(Esmaeilzadeh, Naderi and Tabaei, 2011) 

 

https://perfusfind.com/mitral-atresia-aortic-atresia-hypoplastic-left-ventricle-and-interrupted-ascending-aorta/
https://perfusfind.com/mitral-atresia-aortic-atresia-hypoplastic-left-ventricle-and-interrupted-ascending-aorta/
https://perfusfind.com/mitral-atresia-aortic-atresia-hypoplastic-left-ventricle-and-interrupted-ascending-aorta/
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μεσοκοιλιακής επικοινωνίας οδηγείται στην δεξιά κοιλία η οποία αναλαμβάνει τον 

ρόλο της συστηματικής αντλίας και ωθεί το μετρίως οξυγονωμένο αίμα μέσω της 

πνευμονικής κυκλοφορίας και του ανοιχτού αρτηριακού πόρου στην κατιούσα αορτή. 

Η ανιούσα αορτή είναι υποπλαστική καθώς  δέχεται αίμα από την παλινδρόμηση του 

αίματος μέσω του ανοιχτού αρτηριακού πόρου το οποίο είναι χαμηλής πιέσεως. 

Αντίθετα υψηλής πιέσεως αίμα οδηγείται στην συστηματική κυκλοφορία μέσω του 

ανοιχτού αρτηριακού πόρου με αποτέλεσμα η κατιούσα αορτή να είναι φυσιολογική 

σε διάμετρο. Η ανισορροπία αυτή των μεγεθών συμβαίνει διότι κατά τη διάρκεια της 

εμβρυικής ανάπτυξης η ροή του αίματος είναι αυτή που επηρεάζει την ανάπτυξη των 

αγγείων. Η αυξημένη κυκλοφορία μέσω της πνευμονικής κυκλοφορίας μπορεί να 

οδηγήσει σε πνευμονικό οίδημα και το σύνδρομο Eisenmenger. Τελικά εγκαθίσταται 

καρδιακή ανεπάρκεια λόγω της ελαττωμένης παροχής αίματος προς τα στεφανιαία 

αγγεία τα οποία αιματώνονται μέσω του παλινδρομούντος αίματος στην ανιούσα 

αορτή. (Esmaeilzadeh, Naderi and Tabaei, 2011) (Watson and Rowe, 1962) 

(Bandlamudi et al, 2022) 

Γενετική αιτιολογία:  

   H ατρησία της αορτικής βαλβίδας θεωρείται κατά βάση σποραδική νόσος, ωστόσο 

έχει αναφερθεί σε δυο οικογένειες η παρουσία της εν λόγω συγγενούς καρδιοπάθειας 

στους απογόνους των οικογενειών αυτών. (Brekke, 1953; Rao, Gootman and Platt, 

1969) 

Κλινική εικόνα: 

    Μετά την γέννηση όταν εγκατασταθεί η εξωμήτρια κυκλοφορία (σύγκλειση 

ωοειδούς τρήματος και βοτάλλειου πόρου) η ατρησία της αορτικής βαλβίδας μπορεί 

να οδηγήσει ταχύτατα σε κυκλοφορική καταπληξία και οξέωση η οποία εάν δεν 

αντιμετωπιστεί άμεσα καταλήγει σε θάνατο. Όσον αφορά την κλινική εικόνα της 

μορφής που συνυπάρχει με μεσοκοιλιακή επικοινωνία ο  κορεσμός της 

οξυαιμοσφαιρίνης σε οξυγόνο είναι χαμηλός όπως μετριέται με το διαδερμικό 

οξύμετρο και υπάρχει κυάνωση. Συνοδά συμπτώματα μπορεί να αποτελούν η 

αδυναμία σίτισης ειδικά στα νεογνά και η μειωμένη πρόσληψη βάρους. (Bardo et al., 

2001) Επιπλέον συναντάται δύσπνοια ειδικά στην προσπάθεια με συνοδά ταχύπνοια 

στην πλειοψηφία των ασθενών. (Watson and Rowe, 1962) (Bandlamudi et al, 2022) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Φυσική εξέταση: 

  Κατά την ακρόαση είναι ακουστό φύσημα εξώθησης στην εστία ακρόασης της 

πνευμονικής βαλβίδας λόγω του μεγάλου όγκου αίματος που οδηγείται στην 

πνευμονική κυκλοφορία. Επιπλέον διαπιστώνεται υπόταση (65/45 mmHg) και επί 

εγκατάστασης καρδιακής ανεπάρκειας διαπιστώνεται ηπατοσπληνομεγαλία, διάταση 
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σφαγίτιδων φλεβών και συνοδά οιδήματα. (Watson and Rowe, 1962) (Bandlamudi et 

al, 2022) 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

  Είναι ορατή η δεξιά στροφή του άξονα και η υπερτροφία της δεξιάς κοιλίας (υψηλά 

R σε δεξιές απαγωγές V1 και V4R, βαθιά S σε αριστερές απαγωγές V5 και V6) η 

οποία αναλαμβάνει τον ρόλο της συστηματικής αντλίας. Επιπλέον στις απαγωγές Ι 

και ΙΙ το Τ κατασπάται, και ομοίως το ST τμήμα στις αριστερές προκάρδιες 

απαγωγές. (Von Rueden and Moller, 1978) (Bandlamudi et al, 2022) 

 Ακτινογραφία θώρακος: 

  Στην ακτινογραφία θώρακος το σχήμα της καρδιάς εμφανίζεται στρογγυλό , 

επιπλέον υπάρχει προπέτεια του πνευμονικού κώνου και εικόνα πνευμονικού 

οιδήματος. (Watson and Rowe, 1962) (Bandlamudi et al, 2022) 

Υπερηχοκαρδιογραφία και CT αγγειογραφία: 

  Η διάγνωση της ατρησίας της αορτικής βαλβίδας  γίνεται μέσω της υπερηχογραφίας 

ή CT (computed tomography) αγγειογραφίας. Οι μέθοδοι αυτοί αποτελούν τις 

εξετάσεις εκλογής. Η μέθοδος Doppler μπορεί απευθείας να διαγνώσει την έλλειψη 

ροής διαμέσου της αορτικής βαλβίδας.  Στην περίπτωση της αγγειογραφίας CT 

μπορεί να απεικονιστούν με μεγάλη λεπτομέρεια οι συνοδές βλάβες. (Jagia et al., 

2016; Mahesh, 2011) 

 

4.4.2.6 Στένωση μιτροειδούς βαλβίδας ( Mitral Valve Stenosis) 

Επιδημιολογία: 

Η συγγενής στένωση της μιτροειδούς βαλβίδας αποτελεί μια σπάνια οντότητα η 

οποία επηρεάζει περίπου 4 ανά 1.000 ασθενείς με συγγενή καρδιοπάθεια.  Αξίζει να 

σημειωθεί ότι το συχνότερο αίτιο πρόκλησης στένωσης της μιτροειδούς βαλβίδας 

Εικόνα: CT αγγειογραφία Α)  το βέλος 

υποδεικνύει την υποπλαστική ανιούσα 

αορτή ενώ το τρίγωνο δείχνει την 

φυσιολογικού μεγέθους κατιούσα αορτή, 

Β) το βέλος δείχνει τον ανοιχτό βοτάλλειο 

πόρο ενώ το τρίγωνο δείχνει τα 

φυσιολογικά αγγεία που εκφύονται από το 

αορτικό τόξο, C) έκφυση στεφανιαίων 

αγγείων και επίσης φαίνεται η 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία κάτωθεν αυτών 

D) το βέλος υποδεικνύει την μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία και ο αστερίσκος υποδεικνύει 

την φυσιολογικού μεγέθους αριστερά 

κοιλία. 

(Jagia et al., 2016) 
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αποτελεί ο ρευματικός πυρετός, ωστόσο επειδή είναι επίκτητο και όχι συγγενές δεν 

θα αναλυθεί παρακάτω. 

 

Ανατομική περιγραφή: 

 

Η στένωση μιτροειδούς βαλβίδας ως συγγενής καρδιοπάθεια οφείλεται σε ανωμαλίες 

του συστήματος υποστήριξης των πτυχών της βαλβίδας δηλαδή των θηλοειδών 

μυών. Κανονικά η μιτροειδής βαλβίδα είναι διγλώχινα δηλαδή αποτελείται από μια 

πρόσθια μεγαλύτερη  και μια μικρότερη οπίσθια πτυχή οι οποίες συγκρατούνται από 

τενόντιες χορδές οι οποίες με την σειρά τους προσφύονται σε δύο θηλοειδείς μύες 

( προσθιοπλάγιος και οπισθιομέσος). Annulus – δακτύλιος, anterior leaflet – πρόσθια 

γλωχίνα , posterior leaflet – οπίσθια γλωχίνα, chordae tendineae – τενόντιες χορδές , 

left atrium – αριστερός κόλπος , left ventricle – αριστερή κοιλία , posteromedial 

papillary muscle – οπισθιομέσος θηλοειδής μυς, anterolateral papillary muscle – 

προσθιοπλάγιος θηλοειδής μυς. 

 

Εικόνα: Απεικόνιση των συχνότερων ανατομικών τύπων στένωσης της μιτροειδούς 

βαλβίδας.  

Εικόνα:  

Απεικόνιση φυσιολογικής 

ανατομίας της μιτροειδούς 

βαλβίδας. (Chandran and 

Kim, 2015) 

 



 

 

[167] 

 

1. Τυπική συγγενής στένωση μιτροειδούς βαλβίδας: παρατηρείται πάχυνση των 

ορίων των γλωχινών της μιτροειδούς βαλβίδας και ταυτόχρονα διαπιστώνεται 

πάχυνση-βράχυνση των τενόντιων χορδών με αποτέλεσμα η απόσταση μεταξύ 

τους να μικραίνει λόγω ανάπτυξης ινώδους ιστού. Τέλος οι θηλοειδείς μύες είναι 

υποπλαστικοί. Παραλλαγές αυτού του τύπου περιλαμβάνουν είτε την απευθείας 

πρόσφυση των τενόντιων χορδών στο μυώδες τοίχωμα της αριστεράς κοιλία είτε 

την πρόσφυση των γλωχινών απευθείας στους θηλοειδείς μύες χωρίς την 

μεσολάβηση των τενόντιων χορδών. Η μέση ηλικία επιβίωσης είναι περίπου τα 3 

έτη ζωής.  

2. Στένωση μιτροειδούς βαλβίδας στο πλαίσιο υποπλαστικής αριστερής 

καρδιάς: στην περίπτωση αυτή όλα τα ανατομικά εξαρτήματα της μιτροειδούς 

βαλβίδας είναι υποπλαστικά όπως και το στόμιο με αποτέλεσμα η μέση ηλικία 

επιβίωσης να είναι οι 5 ημέρες ζωής. 

3. Υπερβαλβιδικός δακτύλιος: αποτελεί έναν δακτύλιο ινώδους ιστού περιφερικά 

της μιτροειδούς βαλβίδας προς την πλευρά του κόλπου ο οποίος παρεμποδίζει 

την ροή του αίματος διαμέσου της βαλβίδας σε ποικίλο βαθμό ανάλογα με τις 

συνοδές βλάβες. Συνήθως συνυπάρχει με στένωση του ισθμού της αορτής ή/και 

υποαορτική στένωση ή/και μιτροειδή βαλβίδα δίκην αλεξίπτωτου. Η μέση ηλικία 

επιβίωσης εξαρτάται σε μεγάλο βαθμό από τις συνοδές ανωμαλίες και κυμαίνεται 

έως τα 6 έτη ζωής. 

4. Μιτροειδής βαλβίδα δίκην αλεξίπτωτου: στη περίπτωση αυτή η πρόσφυση 

των γλωχίνων συμβαίνει σε μονήρη θηλοειδή μυ (αντί για δύο) ο οποίος 

συγκρατείται από βραχείες τενόντιες χορδές με αποτέλεσμα το σχήμα της 

μιτροειδούς βαλβίδας από ‘’μίτρα (στέμμα καθολικών επισκόπων)’’ να μεταπίπτει 

σε σχήμα αλεξίπτωτου, γεγονός που επηρεάζει την λειτουργικότητα της. Ο 

μονήρης θηλοειδής μυς προέρχεται από την σύμπτυξη των δύο φυσιολογικών ως 

αποτυχία διαφοροποίησης τους κατά την διάρκεια της 5ης – 19ης εβδομάδας 

κύησης. Επιπλέον οι βραχείες τενόντιες χορδές όχι μόνο είναι δύσκαμπτες στην 

κίνηση αλλά και στενεύουν το στόμιο της βαλβίδας. Σε αρκετές περιπτώσεις 

συνυπάρχει με στένωση αορτικής βαλβίδας, υποπλασία αορτικού τόξου και 

στένωση ισθμού αορτής (τέσσερις βλάβες)  με αποτέλεσμα την δημιουργία ενός 

σοβαρού συνδρόμου που ονομάζεται σύνδρομο shone complex (ORPHA:99063) 

με σοβαρή υπονόμευση της λειτουργίας της συστηματικής κυκλοφορίας. 

Υπάρχουν και μερικές μορφές αυτού του συνδρόμου στις οποίες συνδυάζονται  

δύο ή τρεις από τις τέσσερις βλάβες. Ωστόσο η δίκην αλεξίπτωτου μιτροειδής 

βαλβίδα μπορεί να αποτελεί και μεμονωμένο εύρημα. Η μέση ηλικία επιβίωσης 
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αυτή της ομάδας ασθενών είναι τα 10 έτη περίπου. (Γερμανάκης et al., 2015; 

Hakim et al., 2010) 

(Ruckman and Van Praagh, 1978) 

5. Μιτροειδής βαλβίδα με διπλό στόμιο: στον τύπο αυτό υπάρχει περίσσεια ιστού 

γλωχινών στα πλαίσια περίσσειας ενδοκαρδιακού προσκεφαλαίου με 

αποτέλεσμα να δημιουργούνται δύο στόμιο μέσω των οποίων παρουσιάζεται η 

ροή του αίματος. Ωστόσο τόσο οι τενόντιες χορδές όσο και οι θηλοειδείς μύες 

είναι φυσιολογικά.  Εμβρυολογικά η ανωμαλία αυτή προκύπτει λόγω μη 

επιτυχούς διαχωρισμού της μιτροειδούς βαλβίδας από το ενδοκαρδιακό 

προσκεφάλαιο. (Rao, Gajjar and Desai, 2012) 

 

Παθοφυσιολογία: 

 

H πρωτοπαθής παθοφυσιολογική βλάβη είναι η αυξημένη κλίση πίεσης δια της 

μιτροειδούς βαλβίδας η οποία εξαρτάται από τους εξής παράγοντες: καρδιακή 

παροχή, βαρύτητα στένωσης και καρδιακός ρυθμός. Συνεπώς η κλίση πίεσης 

αυξάνει όσο αυξάνονται τα μεγέθη αυτά, για παράδειγμα εάν αυξηθεί η καρδιακή 

παροχή όπως σε περίπτωση αναιμίας, τότε αυξάνεται και η κλίση πίεσης. Η αριστερά 

κοιλία κατά την  διάρκεια της διαστολής της  δέχεται αίμα μέσω της μιτροειδούς 

βαλβίδας ώστε στην συνέχεια κατά την συστολή της να προωθήσει τον όγκο παλμού 

στην συστηματική κυκλοφορία. Ωστόσο λόγω της στένωσης της βαλβίδας είναι 

δύσκολη η πλήρωση της αριστεράς κοιλίας με αποτέλεσμα ο αριστερός κόλπος να 

επιφορτίζεται ακόμα περισσότερο. Επομένως, λόγω των πιέσεων που καλείται να 

διαχειριστεί ο αριστερός κόλπος διογκώνεται και υπερτρέφεται σε μια προσπάθεια να 

διατηρήσει σταθερή την καρδιακή παροχή πιέζοντας το αίμα δια της στενωμένης 

μιτροειδούς βαλβίδας με αποτέλεσμα η υπερτροφία του αριστερού κόλπου να 

λειτουργεί ως υπόστρωμα για την πυροδότηση αρρυθμιών. Μετά το στάδιο της 

υπερτροφίας οι αυξημένες ανάγκες σε αιμάτωση του κόλπου μπορεί να οδηγήσει σε 

ισχαιμία με αποτέλεσμα την εγκατάσταση ίνωσης η οποίο επηρεάζει την συστολική 
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και διαστολική λειτουργία του κόλπου. Επιπρόσθετα η αύξηση του καρδιακού ρυθμού 

για οποιοδήποτε λόγο επιφέρει  βράχυνση της διαστολικής περιόδου της αριστεράς 

κοιλίας με αποτέλεσμα να μειώνεται ο όγκος παλμού και επομένως η καρδιακή 

παροχή. Επιπλέον, παρουσιάζεται πνευμονική υπέρταση με μέση πίεση 

πνευμονικής αρτηρίας >20 mmHg λόγω της από σειράς αύξησης των πιέσεων στο 

πνευμονικό φλεβικό σύστημα η οποία σταδιακά επηρεάζει τον δεξιό κόλπο 

οδηγώντας τον σε υπερτροφία και εν τέλει ινώδη διάταση με τελική συνέπεια την 

εγκατάσταση δεξιάς καρδιακής ανεπάρκειας. (Simonneau et al., 2019; Hugenholtz et 

al., 1962; Horstkotte, Niehues and Strauer, 1991; Moore, Flores and Cooper, 2014) 

Κλινική εικόνα: 

Τα παιδιά με στένωση μιτροειδούς βαλβίδας μπορεί να παρουσιάσουν ένα φάσμα 

συμπτωμάτων από σταδιακά εξελισσόμενη δύσπνοια και υπέρταση έως αρρυθμίες, 

δεξιά καρδιακή ανεπάρκεια (διάταση των σφαγίτιδων φλεβών, περιφερικά οιδήματα, 

ηπατομεγαλία) και αιφνίδιο καρδιακό θάνατο ειδικά στην περίπτωση του Shone’s 

συνδρόμου το οποίο είναι θανατηφόρο κατά την νεογνική ή παιδική ηλικία εφόσον 

παραμείνει αδιάγνωστο και δεν υπάρξει έγκαιρη παρέμβαση. Άλλα συμπτώματα 

αποτελούν ο βήχας, η αναπτυξιακή στασιμότητα, η κυάνωση και οι λοιμώξεις όπως η 

ενδοκαρδίτιδα. Σε κάποιες περιπτώσεις εκδηλώνονται πολλαπλά επεισόδια 

πνευμονικού οιδήματος τα οποία μπορεί να διαγνωστούν λανθασμένα ως επεισόδια 

βρογχίτιδας. Στις επιπλοκές της νόσου κατατάσσεται η δημιουργία θρόμβων στην 

αριστερά κοιλία επί εδάφους αρρυθμιών και η προώθηση της στην συστηματική 

κυκλοφορία με αποτέλεσμα την θρομβοεμβολή. Άλλωστε έχει μελετηθεί η συσχέτιση 

στρογγυλού σχήματος αριστεράς κοιλίας με αυξημένη πιθανότητα θρομβοεμβολικής 

εγκεφαλικής νόσου. Άλλη επιπλοκή που παρουσιάζεται σπάνια είναι το βράγχος 

φωνής και η δυσφαγία ως αποτέλεσμα παράλυσης του αριστερού παλίνδρομου 

λαρυγγικού νεύρου γνωστό και ως Ortner σύνδρομο. Η παράλυση αυτή του νεύρου 

συμβαίνει λόγω συμπίεσης του από μια διογκωμένη πνευμονική αρτηρία. Σπάνια 

συναντάται και το μιτροειδές προσωπείο όπου λόγω της αγγειοσυστολής σε 

συνδυασμό με την χαμηλή καρδιακή παροχή παρατηρούνται ερυθροκύανα  

ζυγωματικά. Τέλος η αιμόπτυση αποτελεί χαρακτηριστικό σύμπτωμα λόγω της 

αύξησης των πιέσεων στις πνευμονικές φλέβες.  (Hakim et al., 2010; Nunes et al., 

2014; Mohamed and Zain, 2004; Munroe and Rally, 1963) 
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Διαγνωστική προσέγγιση: 

Κλινική εξέταση: 

Στα παιδιά με στένωση μιτροειδούς βαλβίδας είναι ακουστό ολοσυστολικό φύσημα 

αριστερά παραστερνικά λόγω παλινδρόμησης αίματος μέσω της μιτροειδούς 

βαλβίδας και διαστολικό κύλισμα στην κορυφή της καρδιάς ειδικά στην αριστερή 

πλάγια κατακεκλιμμένη θέση. Σε αρχικά στάδια της νόσου ο 1ος καρδιακός τόνος είναι 

έντονα ακουστός, σε μεταγενέστερα στάδια όταν έχει εγκατασταθεί πνευμονική 

υπέρταση η ένταση του 2ου καρδιακού τόνου αυξάνεται ταυτόχρονα με την εμφάνιση 

ενός decrescendo διαστολικού φυσήματος (που ονομάζεται Graham Steel) και είναι 

πιθανή η ψηλάφηση υπερστερνικού ροίζου λόγω της υπερτροφίας της δεξιάς κοιλίας. 

Η επίκρουση μεταξύ του 2ου και 3ου μεσοπλεύριου διαστήματος αριστερά 

παραστερνικά μπορεί να αποκαλύψει την διόγκωση της αριστερής πνευμονικής 

αρτηρίας. Σε εγκατάσταση δεξιάς καρδιακής ανεπάρκειας ακροαστικά είναι αντιληπτό 

ολοσυστολικό φύσημα παλινδρόμησης του αίματος δια της τριγλώχινας βαλβίδας 

αριστερά παραστερνικά. (Munroe and Rally, 1963)  

 

 

 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

 Λόγω της υπερτροφίας του αριστερού κόλπου (ευρύ κομβωμένο Ρ στην ΙΙ και 

διφασικό Ρ στην V1) και επικράτηση του δεξιού άξονα λόγω υπερτροφίας της δεξιάς 

Εικόνα: Απεικόνιση μιτροειδικού 

προσωπείου όπου τα ζυγωματικά 

εμφανίζονται ερυθροκύανα λόγω 

τηλεαγγειεκτασίας με συνοδό 

περιφερική ωχρότητα. 

(https://www.gastroepato.it/en_stenosi

_della_valvola_mitralica.htm ) 

 

σε στένωση μιτροειδούς βαλβίδας. O ήχος 

ανοίγματος( opening snap ) είναι ακουστός 

μόνο όταν συνυπάρχει στένωση της 

μιτροειδούς βαλβίδας διαφορετικά το άνοιγμα 

της βαλβίδας είναι αθόρυβο. 

(https://www.healio.com/cardiology/learn-the-

heart/cardiology-review/topic-reviews/mitral-

stenosis/physical-examination ) 

 

https://www.gastroepato.it/en_stenosi_della_valvola_mitralica.htm
https://www.gastroepato.it/en_stenosi_della_valvola_mitralica.htm
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/mitral-stenosis/physical-examination
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/mitral-stenosis/physical-examination
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/mitral-stenosis/physical-examination
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κοιλίας (αρνητικό έπαρμα QRS στην Ι και θετικό στην aVf ). Τα Ρ αυτά ονομάζονται 

μιτροειδικά  καθώς είναι ψηλά, ευρεία και με εγκοπή. 

 

 

Ακτινογραφία θώρακος: 

Στην ακτινογραφία θώρακος είναι εμφανής η διόγκωση του αριστερού κόλπου που 

είναι εμφανής ως ευθειασμός του αριστερού καρδιακού χείλους ή ως διπλή παρυφή. 

Επίσης εμφανίζεται εικόνα συμφόρησης στις πνευμονικές φλέβες ειδικότερα προς τις 

κορυφές και έντονες πνευμονικές αρτηρίες στις πύλες. Στις σοβαρές περιπτώσεις 

αναγνωρίζεται εικόνα πνευμονικού οιδήματος και η υπερτροφία της δεξιάς κοιλίας. 

Τέλος η διόγκωση του αριστερού κόλπου μπορεί να προκαλέσει ανύψωση  του 

αριστερού κύριου βρόγχου. Εφόσον εγκατασταθεί καρδιακή ανεπάρκεια είναι ορατές 

οι γραμμές Kerley B που αποτελούν ενδολοβίδιες σχισμές στον πνευμονικό διάμεσο 

ιστό λόγω της αδυναμίας παροχέτευσης του λεμφικού υγρού των πνευμόνων. Σε 

προχωρημένες περιπτώσεις παρατηρείται αιμοσιδήρωση των πνευμόνων. (Munroe 

and Rally, 1963) ( Bickle I, 2016) 

 

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακος στην 

οποία είναι εμφανής η καρδιομεγαλία με 

τον ευθειασμό του αριστερού καρδιακού 

χείλους, επιπλέον στη δεξιά πύλη οι 

πνευμονικές αρτηρίες είναι 

προεξάρχουσες και διάχυτα είναι 

αυξημένη η αιμάτωση λόγω αυξημένων 

πιέσεων στις πνευμονικές φλέβες.  

(Bickle I, 2016) 

 

Εικόνα: Διφασικό Ρ με 

διάρκεια >40ms. 

(https://litfl.com/left-atrial-

enlargement-ecg-library/ ) 

 

 

Εικόνα: Ευρύ >110ms 

κομβωμένο Ρ. 

( https://litfl.com/left-atrial-

enlargement-ecg-library/) 

https://litfl.com/left-atrial-enlargement-ecg-library/
https://litfl.com/left-atrial-enlargement-ecg-library/
https://litfl.com/left-atrial-enlargement-ecg-library/
https://litfl.com/left-atrial-enlargement-ecg-library/
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Στον βραχύ άξονα της απεικόνισης (short axis view) της αριστεράς κοιλίας είναι 

ορατός ο αριθμός των  θηλοειδών μυών και το σχήμα των γλωχινών. Στον επιμήκη 

άξονα (long axis view) είναι ορατές οι τενόντιες χορδές, το μήκος τους, η πρόσφυση 

τους καθώς και ο αντίκτυπος τους στην κανονική λειτουργία της βαλβίδας 

(λειτουργικότητα). Γενικότερα ο υπέρηχος καρδιάς αποτελεί την εξέταση εκλογής για 

την απεικόνιση της στενωτικής βαλβίδας αλλά και συνοδών ανωμαλιών που μπορεί 

να συνηγορούν υπέρ της ύπαρξης Shone’s συνδρόμου. Η υπερηχοκαρδιογραφία 

καθιστά εμφανείς τις λειτουργικές αντιρροπήσεις της καρδιάς όπως την διόγκωση του 

αριστερού κόλπου και της δεξιάς κοιλίας. Επιπρόσθετα είναι δυνατή η διάγνωση 

πιθανής εγκατάστασης επιπλοκών όπως οι καρδιακοί θρόμβοι. Η απεικόνιση 

Doppler με κορυφαία λήψη των τεσσάρων διαμερισμάτων (apical four chamber view) 

της καρδιάς βοηθά στην διαπίστωση της αιμοδυναμικής συμπεριφοράς της 

στένωσης με την βοήθεια της εξίσωσης Bernoulli και στην εκτίμηση του εμβαδού 

επιφάνειας της βαλβίδας. Ωστόσο κάποιες φορές είναι δυσχερής η διαφορική 

διάγνωση της αληθούς δίκην αλεξίπτωτου μιτροειδή βαλβίδα από την ψευδή  ή την  

όμοια με αλεξίπτωτο βαλβίδα, σε αυτές τις περιπτώσεις κρίνεται απαραίτητη η 

απεικόνιση με αξονική τομογραφία ή μαγνητική τομογραφία ώστε να είναι 

λεπτομερής. Τέλος η Velocity-encoded cine-magnetic resonance imaging (VEC-MRI) 

αποτελεί την πιο πρόσφατη μέθοδο η οποία είναι ικανή να μετρήσει την ταχύτητα 

ροής δια της στενωτικής βαλβίδας. Για ακριβέστερη μέτρηση των πιέσεων των 

διαμερισμάτων της καρδιάς καθώς και της πίεσης ενσφήνωσης των τριχοειδών 

πνευμονικών αγγείων προτιμάται ο καθετηριασμός της καρδιάς. (Hakim et al., 2010) 

(Hartiala et al., 1993) 

 

  

Εικόνα: Υπερηχογραφική κατάταξη 

βαρύτητας στένωσης της 

μιτροειδούς βαλβίδας όπου mean 

gradient = κλίση πίεσης, pulmonary 

artery systolic pressure = 

συστολική πίεση πνευμονικής 

αρτηρίας, valve area = επιφάνεια 

βαλβίδας. (Baumgartner et al., 

2009) 
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4.4.2.7 Ατρησία μιτροειδούς βαλβίδας με άθικτη αορτική βαλβίδα 

    Επιδημιολογία: 

    Η ατρησία της μιτροειδούς βαλβίδας με άθικτη την αορτική βαλβίδα αποτελεί μια 

σπάνια συγγενή καρδιοπάθεια. Πιο συγκεκριμένα αφορά λιγότερο από το 1% όλων 

των συγγενών καρδιοπαθειών. (Rao, 2022) 

    Ανατομική περιγραφή: 

 

     Η ατρησία της μιτροειδούς βαλβίδας θεωρείται μια σπάνια συγγενή καρδιοπάθεια 

και συχνά συνδέεται με την ύπαρξη επιπλέον ανωμαλιών όπως η στένωση της 

Εικόνα: Α) Η αορτή βρίσκεται στην 

δεξιά πρόσθια θέση ενώ η πνευμονική 

αρτηρία στην αριστερή οπίσθια θέση 

όπως φαίνεται στην εξωτερική άποψη 

της καρδιάς, Β) δεν παρατηρείται 

δίοδος μεταξύ του αριστερού κόλπου 

και της αριστεράς κοιλίας στο έδαφος 

του αριστερού κόλπου, C) απεικόνιση 

της δεξιάς κοιλίας η οποία είναι  

ικανοποιητικού μεγέθους από την 

οποία εκφύεται η αορτή (μετάθεση των 

μεγάλων αγγείων)  (Frescura and 

Thiene, 2014) 

 

Εικόνα: Υπερηχογραφική απεικόνιση 

υποπλαστικής μιτροειδούς βαλβίδας με συνοδό 

υποπλαστική αριστερά κοιλία σε έναν ασθενή 7 

ημερών. (Burbano, 2020) 

 

Εικόνα: Υπερηχογραφική απεικόνιση της καρδιάς 

ενός ασθενούς 2 ετών με στένωση μιτροειδούς 

βαλβίδας.  Σε αυτή φαίνονται οι πεπαχυσμένες 

γλωχίνες της μιτροειδούς βαλβίδας ,οι βραχείες 

πεπαχυσμένες τενόντιες χορδές και το 

περιορισμένο άνοιγμα του στομίου της βαλβίδας. 

(Burbano, 2020) 
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πνευμονικής βαλβίδας, η στένωση ή ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας (στο 25-30% 

περιπτώσεων), η στένωση του ισθμού της αορτής ή διακεκομμένο αορτικό τόξο (στο 

30% των περιπτώσεων), η μετάθεση των μεγάλων αγγείων, ο ανοιχτός βοτάλλειος 

πόρο (στο 80% των περιπτώσεων) και το cor triatriatum. (Friedman, Murphy and 

Ash, 1955; McMahon, Morgan and Walsh, 2014; Keith, 1978; Eliot et al., 1965) Μια 

ομάδα συγγραφέων προσπάθησε να κατηγοριοποιήσει την ατρησία της μιτροειδούς 

βαλβίδας βασιζόμενη στο μέγεθος της αριστεράς κοιλίας, την θέση των μεγάλων 

αγγείων καθώς και την ύπαρξη εμποδίου στο χώρο εξόδου της δεξιάς κοιλίας. 

(Moreno, Quero and Diaz, 1976; Eliot et al., 1965) 

 

Η οντότητα της ατρησίας της μιτροειδούς βαλβίδας με άθικτη αορτική βαλβίδα θα 

πρέπει να διαχωρίζεται από το σύνδρομο της αριστερής υποπλαστικής αριστερής 

καρδιάς καθώς επρόκειτο για δύο διακριτές ομάδες νοσημάτων με διαφορετική 

παθοφυσιολογία, πρόγνωση και κλινική εικόνα. (Moreno, Quero and Diaz, 1976) 

Η αριστερά κοιλία λόγω αχρησίας μπορεί να είναι υποπλαστική ή να λειτουργεί 

κανονικά σε κάποιες περιπτώσεις και ταυτόχρονα ο αριστερός κόλπος υπερτρέφεται 

και διατείνεται λόγω αύξησης του έργου της. Για να είναι συμβατή με την ζωή η 

συνθήκη αυτή θα πρέπει να υπάρχει ανοιχτός βοτάλλειος πόρος ή μεσοκολπική 

επικοινωνία. (Keith, 1978) Σε κάποια παιδιά παρατηρείται διπλέξοδος δεξιά κοιλία. Η 

ατρησία της μιτροειδούς βαλβίδας προκειμένου να έχει την καλύτερη πρόγνωση θα 

πρέπει να συνοδεύεται από ευμεγέθη μεσοκολπική επικοινωνία και μετρίου βαθμού 

στένωση της πνευμονικής βαλβίδας. Εάν είναι υπαρκτές δύο κοιλίες τότε θα πρέπει 

να ενώνονται με μεσοκοιλιακή επικοινωνία ώστε να είναι συμβατή με την ζωή. (Rao, 

2022) 

 Παθοφυσιολογία: 

  Tο αίμα επιστρέφει από την πνευμονική κυκλοφορία μέσω της πνευμονικής φλέβας 

προς τον αριστερό κόλπο όπου λόγω της ατρησίας της μιτροειδούς βαλβίδας δεν 

μπορεί να προωθηθεί στην αριστερά κοιλία με αποτέλεσμα να είναι απαραίτητη η 

Εικόνα: Κατάταξη της ατρησίας της 

μιτροειδούς βαλβίδας με άθικτη την 

αορτική βαλβίδα με βάση την θέση των 

μεγάλων αγγείων, το μέγεθος της 

αριστεράς κοιλίας και την ύπαρξη ή όχι 

εμποδίου στο χώρο εξόδου της δεξιάς 

κοιλίας. ΡΟΤΟ-pulmonary outflow tract 

obstruction. Στις παρενθέσεις βρίσκεται ο 

αριθμός των περιστατικών από την μελέτη 

των Moreno του 1976. (Moreno, Quero 

and Diaz, 1976) 
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ύπαρξη  μεσοκολπικής επικοινωνίας ώστε μέσω της δεξιάς κοιλίας το αίμα οδηγείται 

στην δεξιά κοιλία ή την μονήρη κοιλία και από εκεί οδηγείται στην αορτή προς την 

συστηματική κυκλοφορία και στις πνευμονικές αρτηρίες προς την φλεβική 

κυκλοφορία. Σε περιπτώσεις με ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας το αίμα οδηγείται 

στους πνεύμονες μέσω του ανοιχτού βοτάλλειου πόρου και σπανιότερα μέσω των 

αορτοπνευμονικών αγγείων. Αποτέλεσμα των ανωτέρω είναι το καλά οξυγονωμένο 

αίμα από την πνευμονική φλέβα να αναμιγνύεται με το μη οξυγονωμένο αίμα από την 

δεξιά κοιλία, γεγονός που οδηγεί σε πτώση του κορεσμού της οξυαιμοσφαιρίνης σε 

οξυγόνο και την εκδήλωση του συμπτώματος της κυάνωσης.  (Rao, 2022) 

Κλινική εικόνα: 

   Τα συμπτώματα συνήθως παρουσιάζονται κατά την νεογνική ηλικία και 

περιλαμβάνουν αναπνευστική δυσχέρεια, ταχύπνοια, ταχυκαρδία, κυάνωση και 

δυσκολία στην σίτιση. Σε μεγαλύτερη ηλικία τα συμπτώματα που επικρατούν είναι οι 

συχνές αναπνευστικές λοιμώξεις όπως και η καθυστέρηση της ανάπτυξης. Το δέρμα 

παρουσιάζεται ψυχρό και κολλώδες. (Aliyu, Gambo and Igoche, 2015) Η μέση ηλικία 

επιβίωσης είναι οι έξι μήνες, ενώ η μέγιστη διάρκεια ζωής είναι τα 16 έτη. (Watson et 

al., 1960) Σε περίπτωση που δεν υπάρχει μεσοκολπική επικοινωνία τα συμπτώματα 

ξεκινούν αμέσως μετά την γέννηση και επικρατεί η κυάνωση, η ταχύπνοια και η 

αναπνευστική δυσχέρεια. Εάν υπάρχει πνευμονική στένωση ή ατρησία η κυκλοφορία 

εξαρτάται από την παραμονή της βατότητας του βοταλλείου πόρου με αποτέλεσμα 

όταν εκείνος συγκληθεί να επικρατήσει η κυάνωση, η αναπνευστική δυσχέρεια και η 

μεταβολική οξέωση. Όταν η πνευμονική βαλβίδα είναι άθικτη τότε οι πιέσεις στην 

πνευμονική κυκλοφορία αυξάνονται με αποτέλεσμα να εγκατασταθεί συμφορητική 

καρδιακή ανεπάρκεια (ταχύπνοια, ταχυκαρδία, καρδιομεγαλία). (Rao, 2022) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

 Ακρόαση: 

  Τα ακροαστικά ευρήματα ποικίλλουν ανάλογα με τις συνοδές ανωμαλίες που 

υπάρχουν. Στην πλειονότητα των περιπτώσεων είναι ακουστό ένα συστολικό 

φύσημα, ωστόσο σε κάποιες περιπτώσεις είναι πιθανό να υπάρχει μεσοδιαστολικό 

φύσημα. Έχουν αναφερθεί περιπτώσεις στις οποίες έχει διαπιστωθεί η ύπαρξη 

τρίτου καρδιακού τόνου. (Aliyu, Gambo and Igoche, 2015) Σε περίπτωση ατρησίας ή 

σοβαρής στένωσης της πνευμονικής βαλβίδας ο δεύτερος καρδιακός τόνος είναι 

μονήρης. Εάν υπάρχει στένωση της πνευμονικής βαλβίδας είναι ακουστό φύσημα 

προώθησης στην εστία ακρόασης της πνευμονικής βαλβίδας αριστερά 

παραστερνικά. (Rao, 2022) Ψηλαφητικά διαπιστώνονται ασθενείς περιφερικές 

σφύξεις όταν συνυπάρχει στένωση του ισθμού της αορτής ή διακεκομμένο αορτικό 

τόξο.  (Aliyu, Gambo and Igoche, 2015) O διαδερμικός κορεσμός σε οξυγόνο με την 
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βοήθεια του οξύμετρο διαπιστώνεται χαμηλός λόγω της ανάμειξης των δύο 

κυκλοφοριών στο επίπεδο της μεσοκολπικής επικοινωνίας. (Moreno, 1976) 

    Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

    Στο ηλεκτροκαρδιογράφημα διαπιστώνεται η υπερτροφία του δεξιού κόλπου και 

της δεξιάς κοιλίας. Επιπλέον είναι πιθανή η συνύπαρξη φλεβοκομβικής ταχυκαρδίας. 

Πιο συγκεκριμένα η διάταση του δεξιού κόλπου είναι εμφανής με τα οξυκόρυφα Ρ 

(πνευμονικά Ρ) στην απαγωγή ΙΙ και η διάταση της δεξιάς κοιλίας με την δεξιά 

στροφή του άξονα (αρνητικό έπαρμα QRS στην Ι και θετικό έπαρμα στην aVF), S 

μεγαλύτερα από τα R στις απαγωγές Ι,ΙΙ,ΙΙΙ  (S1S2S3 μοτίβο) και ανωμαλίες στο ST-

T κύμα. Σε περιπτώσεις υπερτροφίας της δεξιάς κοιλίας προτιμάται η 

πραγματοποίηση διευρυμένου ηλεκτροκαρδιογραφήματος με 15 απαγωγές ώστε να 

αξιολογηθεί το ύψος των κυμάτων R και S όπως και ο λόγος R/S στις απαγωγές V1, 

V6, V3R και V4R. Πιο συγκεκριμένα ο λόγος R/S>1 στις απαγωγές V3R και V4R 

είναι ενδεικτικός υπερτροφίας της δεξιάς κοιλίας. (Mercadante, Kim and Clark, 2021) 

Στο 12% των περιπτώσεων παρατηρείται αριστερή στροφή του άξονα (θετικό 

έπαρμα QRS και αρνητικό έπαρμα aVf). (Rao, 2022)  

    Ακτινογραφία θώρακος: 

    Στην ακτινογραφία θώρακος διαπιστώνεται καρδιομεγαλία και αυξημένη αιμάτωση 

των πνευμονικών πεδίων αμφοτερόπλευρα εφόσον δεν υπάρχει εμπόδιο στο χώρο 

εξόδου της δεξιάς κοιλίας, σε διαφορετική περίπτωση υπάρχει μείωση της αιμάτωσης 

των πνευμονικών πεδίων. Είναι πιθανό να συνυπάρχει και διόγκωση του αριστερού 

κόλπου. Στις επιπλοκές αυτής της συγγενούς καρδιοπάθειας ανήκει το οξύ 

πνευμονικό οίδημα το οποίο είναι εμφανές με αμφοτερόπλευρες διηθήσεις. 

 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακος ενός 

βρέφους 5 μηνών στην οποία είναι εμφανής η 

καρδιομεγαλία και η μετατόπιση προς τα άνω 

της κορυφής της καρδιάς στο ύψος του 5ου 

μεσοπλευρίου διαστήματος λόγω 

υπερτροφίας της δεξιάς κοιλίας. Συνοδά είναι 

εμφανής η αυξημένη αιμάτωση των 

πνευμονικών πεδίων. (Aliyu, Gambo and 

Igoche, 2015) 
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Υπερηχοκαρδιογραφία: 

 Η υπερηχοκαρδιογραφία αποτελεί σημαντική μέθοδο διάγνωσης και απεικόνισης της 

ατρητικής μιτροειδούς βαλβίδας σε συνδυασμό με τις συνυπάρχουσες ανατομικές 

ανωμαλίες. Για τον σκοπό αυτό γίνεται χρήση των μεθόδων M-mode, Doppler, color 

flow mapping και SonoScape S8000. (Aliyu, Gambo and Igoche, 2015) Mε την 

βοήθεια του echo-Doppler μπορεί να αναγνωριστεί η ατρητική μεμβράνη ή η απουσία 

σύνδεσης μεταξύ του δεξιού κόλπου και της δεξιάς κοιλίας. Επιπλέον αναγνωρίζεται 

η ύπαρξη δορυφόρων ανωμαλιών όπως ο ανοιχτός βοτάλλειος πόρος και η 

μεσοκολπική επικοινωνία. Αναπαρίσταται η στροβιλώδης ροή του αίματος καθώς 

περνά από τον αρτηριακό πόρο, σε περίπτωση απουσίας της μεσοκολπικής 

επικοινωνίας. Επιπρόσθετα μετριέται το μέγεθος του αριστερού κόλπου και 

διαπιστώνεται εάν υπάρχει μονήρης κοιλία ή δύο, στην δεύτερη περίπτωση 

εξετάζεται εάν συνυπάρχει μετάθεση αγγείων και μεσοκοιλιακή επικοινωνία. Είναι 

σημαντική η εκτίμηση της πνευμονικής βαλβίδας δηλαδή ελέγχεται εάν είναι ατρητική 

ή εάν είναι στενωτική με την βοήθεια συνεχούς καταγραφής Doppler. Τέλος είναι 

χρήσιμη η υπερστερνική λήψη ώστε να διαπιστωθεί η ύπαρξη στένωσης του ισθμού 

της αορτής ή διακεκομμένο αορτικό τόξο. (Rao, 2022) 

  

Καθετηριασμός της καρδιάς: 

   Ο καρδιακός καθετηριασμός αποτελεί μια μέθοδο εξαιρετικά σημαντική στην 

μέτρηση των πιέσεων των διαμερισμάτων της καρδιάς και των δύο κυκλοφοριών. Πιο 

συγκεκριμένα συχνά συναντάται αύξηση των πιέσεων του αριστερού κόλπου με 

επικράτηση  του κύματος α στις καμπύλες πιέσεων. Επιπλέον μπορεί να βρεθεί και 

αύξηση της πίεσης στην δεξιά κοιλία με εξίσωση της πίεσης στην πνευμονική 

αρτηρία. 

4.4.2.8 Ατρησία τριγλώχινας βαλβίδας 

  H ατρησία της τριγλώχινας βαλβίδας ανήκει στην κατηγορία των κυανωτικών 

συγγενών καρδιοπαθειών. 

Εικόνα: Απεικόνιση με 

κορυφαία λήψη των 

τεσσάρων καρδιακών 

κοιλοτήτων της ατρησίας της 

μιτροειδούς βαλβίδας (ΑΜV) 

(Rao, 2022) 
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  Επιδημιολογία: 

  Αποτελεί το 1-2,5% των συγγενών καρδιοπαθειών. O επιπολασμός της νόσου είναι 

περίπου 1 περιστατικό ανά 10.000 ζωντανές γεννήσεις. (Hoffman and Kaplan, 2002) 

(Mai et al., 2019) Η συγγενής αυτή καρδιοπάθεια δεν προτιμά συγκεκριμένο φύλο, 

ωστόσο τα αγόρια παρουσιάζουν αυξημένη επίπτωση των υποτύπων που 

συνδυάζουν μετάθεση των μεγάλων αγγείων.  (Dick, Fyler and Nadas, 1975) 

  Ανατομική περιγραφή: 

 Η τριγλώχινα βαλβίδα αποτελείται από τρεις πτυχές, τον δακτύλιο (annulus), τις 

τενόντιες χορδές και τους θηλώδεις μύες. Η επιφάνεια της είναι περίπου 4-6cm2  και 

διαχωρίζει τον δεξιό κόλπο από την δεξιά κοιλία. Oι πτυχές της βαλβίδας είναι η 

πρόσθια (μεγαλύτερη σε μέγεθος), η οπίσθια και η διαφραγματική (μικρότερη σε 

μέγεθος). Ο πρόσθιος θηλοειδής μυς προσφέρει στήριξη στην πρόσθια και οπίσθια 

πτυχή ενώ ο μέσος θηλοειδής μυς στηρίζει την οπίσθια και την διαφραγματική πτυχή. 

Το διαφραγματικό τοίχωμα στηρίζει με την βοήθεια των τενόντιων χορδών την 

πρόσθια και διαφραγματική πτυχή, ωστόσο δεν έχει αναγνωριστεί ως θηλοειδής 

μυς.(Rogers and Bolling, 2009) Λειτουργικά οι θηλοειδείς μύες συσπώνται ώστε οι 

τενόντιες χορδές με την κίνησή τους να ενώσουν σε μέγιστο βαθμό τις γειτονικές 

πτυχές ώστε κατά την διάρκεια της συστολής των κοιλιών να μην υπάρξει 

παλινδρόμηση αίματος διαμέσου της βαλβίδας. (Xanthos, Dalivigkas and 

Ekmektzoglou, 2011; Lamers et al., 1995) 

 

Εικόνα: Ανατομική απεικόνιση της τριγλώχινας βαλβίδας στην οποία φαίνονται οι 

τρεις πτυχές: πρόσθια (anterior), οπίσθια (posterior) , διαφραγματική (septal) καθώς 

και οι τενόντιες χορδές (chordae tendineae)  που τις καθηλώνουν στους θηλοειδείς 

μύες (papillary muscle). (Rausch, Mathur and Meador, 2019) Στην δεύτερη εικόνα 

απεικονίζεται η  θέση της τριγλώχινας βαλβίδας σε σχέση με τον στεφανιαίο κόλπο 
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(coronary sinus) ο οποίος παρέχει την φλεβική παροχέτευση των στεφανιαίων 

αγγείων και τον κολποκοιλιακό κόμβο (atrioventricular node- AV node). 

(https://doctorlib.info/cardiology/practical-approach-clinical-echocardiography/7.html) 

 

 

 

 

  Η περιοχή της τριγλώχινας βαλβίδας είναι ατρητική με αποτέλεσμα να 

παρεμποδίζεται η επικοινωνία μεταξύ δεξιάς κοιλίας και κόλπου, καθώς το 

κολποκοιλιακό στόμιο  είναι κλειστό. Συνεπώς η επιβίωση εξαρτάται αφενός από την 

βατότητα του ωοειδούς τρήματος που εξασφαλίζει την αιματική ροή προς τον 

αριστερό κόλπο ή την ύπαρξη μεσοκολπικής επικοινωνίας και αφετέρου από την 

ύπαρξη κάποιου βαθμού μεσοκοιλιακής επικοινωνίας ή από την διατήρηση της 

βατότητας του αρτηριακού πόρου. Η δεξιά κοιλία ως αποτέλεσμα των ανωτέρω είναι 

υποπλαστική. Υπάρχουν τύποι ατρησίας της τριγλώχινας βαλβίδας ανάλογα με το 

είδος της υποκείμενης βλάβης. Η πρώτη κατηγορία της οποίας η συχνότητα  είναι 

Εικόνα: Απεικόνιση των τύπων της 

ατρησίας της τριγλώχινας βαλβίδας. 

(Weinberg, 1980) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση του 

σχήματος της τριγλώχινας 

βαλβίδας στον χώρο που 

ομοιάζει με σέλα. Σε περίπτωση 

διόγκωσης του 

δακτυλίου(annulus) η οποία είναι 

δευτεροπαθής σε περίπτωση 

διάτασης είτε του δεξιού κόλπου 

είτε της δεξιάς κοιλίας, το σχήμα 

της βαλβίδας παραμένει 

σελοειδές αλλά επιπεδώνεται σε  

βαθμό ανάλογο με την 

υποκείμενη βλάβη. (Yucel et al., 

2020) 
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περίπου 80% το έδαφος του δεξιού κόλπου είναι μυώδες και ατρητικό χωρίς να 

υπάρχει παρουσία βαλβιδικού ιστού σε αυτό. Παρόμοιο με την προηγούμενη 

κατηγορία είναι ο μεμβρανώδης τύπος που συναντάται σε ποσοστό 10% όπου το 

έδαφος του δεξιού κόλπου αφορίζεται από μεμβράνη η οποία είναι συμπαγής και 

εμποδίζει την αιματική ροή. Έπειτα ο επόμενος τύπος με συχνότητα 5% είναι η 

βαλβιδική ατρησία, καθώς σε αυτόν τον τύπο υπάρχει βαλβίδα αλλά οι γλωχίνες είναι 

ενωμένες με αποτέλεσμα να μην διέρχεται αίμα διαμέσου αυτών. Η ανωμαλία 

Eibstein που αποτελεί και αυτή ανατομικό τύπο ατρησίας θα μελετηθεί σε επόμενο 

κεφάλαιο. Τέλος στην τελευταία κατηγορία, η οποία αποτελεί σπάνιο εύρημα,  ανήκει 

το κοινό κολποκοιλιακό κανάλι με άνισο διαχωρισμό των  κοιλιών, σε αυτήν την 

περίπτωση μια γλωχίνα της κοινής κολποκοιλιακής βαλβίδας αποφράσσει την 

επικοινωνία με τον δεξιό κόλπο. Άλλη συχνή συνυπάρχουσα βλάβη αποτελεί η 

πνευμονική στένωση με συχνότερη την βαλβιδικού τύπου στένωση. (Weinberg, 

1980) Σύμφωνα με την κατάταξη των Edwards-Burchell το 1949, στον τύπο Ι 

ανήκουν οι περιπτώσεις με ατρησία της τριγλώχινας βαλβίδας χωρίς μετάθεση των 

μεγάλων αρτηριών, η κατηγορία αυτή χωρίζεται σε δύο υποτύπους τον Ια στον οποίο 

συνυπάρχει πνευμονική ατρησία με άθικτο μεσοκοιλιακό διάφραγμα και τον τύπο Ιβ 

που υπάρχει υποβαλβιδική στένωση. Στον τύπο ΙΙ περιλαμβάνονται οι περιπτώσεις 

ατρησίας της τριγλώχινας βαλβίδας με συνοδό μετάθεση των μεγάλων αρτηριών, η 

κατηγορία αυτή  χωρίζεται περαιτέρω στην υποκατηγορία ΙΙα όπου υπάρχει 

υποβαλβιδική στένωση ή στένωση της πνευμονικής βαλβίδας και στην υποκατηγορία 

ΙΙβ όπου δεν υπάρχει στένωση της πνευμονικής κυκλοφορίας. (Edwards and 

Burchell, 1949) 

 

a. Υπότυπος Ια: ατρησία τριγλώχινας βαλβίδας χωρίς μετάθεση των μεγάλων 

αγγείων με συνοδό ατρησία πνευμονικής βαλβίδας και ύπαρξη άθικτου 

μεσοκοιλιακού διαφράγματος. Επιπλέον υπάρχει βατότητα του βοταλλείου 

πόρου. 
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b. Υπότυπος Ιβ: ατρησία τριγλώχινας βαλβίδας χωρίς μετάθεση των μεγάλων 

αγγείων με συνοδό υποβαλβιδική στένωση της πνευμονικής βαλβίδας. Το 

μέγεθος της δεξιάς κοιλίας είναι μεγαλύτερο σε σχέση με τον υπότυπο Ια. 

 

c. Υπότυπος ΙΙα: ατρησία τριγλώχινας βαλβίδας με μετάθεση των μεγάλων 

αγγείων  με συνοδό υποβαλβιδική ή βαλβιδική πνευμονική στένωση. 

Παρατηρείται βατότητα του βοταλλείου πόρου. 

d. Υπότυπος ΙΙβ: ατρησία τριγλώχινας βαλβίδας με μετάθεση των μεγάλων 

αγγείων και χωρίς στένωση πνευμονικής κυκλοφορίας. 

(Edwards and Burchell, 1949) 

Υπάρχουν και άλλες ανατομικές κατατάξεις από τους Kuhne, Keith et. al.,  

Diehl et. al , Rosenthal και Tandon and Edwards έχουν περιγραφεί. Η ανατομική 

κατάταξη από Rao το 1980 περιλαμβάνει τέσσερις τύπους. Στον τύπο Ι 

περιλαμβάνεται η ατρησία τριγλώχινας βαλβίδας με ορθά τοποθετημένα τα 

μεγάλα αγγεία. Στον τύπο ΙΙ περιλαμβάνεται  η D-μετάθεση των αγγείων και στον 

τύπο ΙΙΙ περιλαμβάνονται όλα τα υπόλοιπα είδη μεταθέσεων εκτός της D-

μετάθεσης. Ο τύπος ΙΙΙ υποδιαιρείται σε 5 υποτύπους, ο υπότυπος 1 

περιλαμβάνει την L-μετάθεση των αγγείων, ο υπότυπος 2 περιλαμβάνει την 

διπλέξοδο δεξιά κοιλία, ο υπότυπος 3 περιλαμβάνει την διπλέξοδο αριστερά 

κοιλία, ο υπότυπος 4 περιλαμβάνει την D διορθωμένη μετάθεση των μεγάλων 

αγγείων και ο υπότυπος 5 περιλαμβάνει την L διορθωμένη μετάθεση των 

μεγάλων αγγείων . Ο τύπος IV περιλαμβάνει τον ανοιχτό αρτηριακό ή βοτάλλειο 

πόρο. Τέλος κάθε τύπος και υπότυπος υποδιαιρείται περαιτέρω σε τρείς 

κατηγορίες: η κατηγορία α περιλαμβάνει την ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας, 

η κατηγορία b περιλαμβάνει την πνευμονική στένωση ή υποπλασία και η 

κατηγορία c περιλαμβάνει φυσιολογικές πνευμονικές αρτηρίες.  (Rao, 1980) 

Παθοφυσιολογία: 
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Η πορεία του μη οξυγονωμένου αίματος από την φλεβική κυκλοφορία φθάνει στον 

δεξί κόλπο και έπειτα οδηγείται στον αριστερό κόλπο μέσω του ωοειδούς τρήματος ή 

της μεσοκολπικής επικοινωνίας και από εκεί στην αριστερά κοιλία, όπου το αίμα 

μπορεί να ακολουθήσει δύο οδούς ανάλογα με την συνοδό βλάβη είτε μέσω της 

μεσοκοιλιακής επικοινωνίας να εισέλθει στην δεξιά κοιλία και από εκεί στην 

πνευμονική κυκλοφορία μέσω της πνευμονικής αρτηρίας είτε μέσω του βατού 

αρτηριακού πόρου να εισέλθει απευθείας στην πνευμονική  κυκλοφορία με 

αριστεροδεξιά διαφυγή εφόσον υπάρχει ατρησία ή στένωση της πνευμονικής 

κυκλοφορίας. Ωστόσο λόγω του ότι η δεξιά κοιλία δεν δέχεται καθόλου αίμα εάν 

συνυπάρχει ατρησία πνευμονικής βαλβίδας και άθικτο μεσοκοιλιακό τοίχωμα τότε 

είναι υποπλαστική. Εάν δέχεται αίμα μέσω της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας εφόσον η 

πνευμονική κυκλοφορία δεν παρακωλύεται, τότε η δεξιά κοιλία έχει μεγαλύτερο όγκο 

αλλά σημαντικά μικρότερο σε σχέση με την αριστερά κοιλία η οποία αναλαμβάνει τον 

ρόλο της συστηματικής αντλίας. Η αριστερά κοιλία ως συστηματική αντλία σταδιακά 

Εικόνα: Απεικόνιση της ροής του 

αίματος α) σε ατρησία 

τριγλώχινας βαλβίδας χωρίς 

μετάθεση των αγγείων και 

πνευμονική στένωση, β) σε 

ατρησία τριγλώχινας βαλβίδας 

χωρίς μετάθεση αγγείων και 

ατρησία της πνευμονικής 

βαλβίδας όπου είναι απαραίτητη 

η βατότητα του βοταλλείου 

πόρου για την εξασφάλιση της 

αιμάτωσης. (Minocha PK, Phoon 

C, 2022) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση της ροής 

αίματος σε περίπτωση α) τύπου 

Ιc ατρησίας της τριγλώχινας 

βαλβίδας με ορθά τοποθετημένα 

μεγάλα αγγεία και χωρίς 

πνευμονική στένωση, β) τύπου ΙΙc 

ατρησίας της τριγλώχινας 

βαλβίδας με μετάθεση των 

μεγάλων αγγείων και χωρίς 

πνευμονική στένωση. (Minocha 

PK, Phoon C, 2022) 
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υπερτρέφεται λόγω του αυξημένου όγκου αίματος που καλείται να διαχειριστεί, με 

αποτέλεσμα σταδιακά να οδηγείται σε ίνωση και κατ’ επέκταση  μείωση όγκου 

παλμού.  Με την πρόοδο της νόσου σταδιακά μπορεί να επηρεαστεί και η μιτροειδική 

βαλβίδα της οποίας η λειτουργία δυσχεραίνεται από τον αυξημένο όγκο αίματος ώστε 

τελικά να οδηγείται σε ανεπάρκεια. (Rao, 2000) Επιπλέον λόγω της ανάμιξης του 

φλεβικού αίματος, με το αίμα των στεφανιαίων αγγείων και το αρτηριακό αίμα στην 

αριστερά κοιλία ο κορεσμός της οξυαιμοσφαιρίνης σε οξυγόνο μειώνεται με 

αποτέλεσμα αυτό να είναι ορατό ως κυάνωση. Το ποσοστό κορεσμού εξαρτάται σε 

μεγάλο βαθμό από την βατότητα της πνευμονικής κυκλοφορίας. (Rao, 1983) 

Γενετική αιτιολογία: 

  Οι μη συνδρομικές μορφές εμφάνισης της συγγενούς καρδιοπάθειας έχουν 

συσχετιστεί με δύο γονίδια. Ωστόσο πρέπει να γίνουν περαιτέρω μελέτες ώστε η 

συσχέτιση να ισχυροποιηθεί. Αρχικά το γονίδιο ZFPM2/FOG2 βρίσκεται στο 

χρωμόσωμα 8q22 και έχει αποδειχθεί σε ποντίκια ότι τροποποιεί την λειτουργία του 

γονιδίου GATA4 καθώς συνδέεται με το Ν-τελικό δακτύλιο ψευδαργύρου και μειώνει 

την δραστικότητα του κατά την διάρκεια της δημιουργίας της καρδιάς. (Svensson et 

al., 1999) (Pizzuti et al., 2003) Η σύνδεση μεταξύ έλλειψης του γονιδίου και ατρησίας 

της τριγλώχινας βαλβίδας έχει αποδειχθεί μόνο σε ποντίκια τα οποία κατέληξαν από 

συμφορητική καρδιακή ανεπάρκεια. Κατά συνέπεια περαιτέρω μελέτη πρέπει να 

πραγματοποιηθεί σε ανθρώπους προκειμένου να εδραιωθεί η συσχέτιση αυτή. Το 

γονίδιο HEY2 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 6q22.31 και κωδικοποιεί το γονίδιο 

‘’gridlock’’στο μεσόδερμα. Η μελέτη που προσπάθησε να συσχετίσει τα γονίδια αυτά 

με την μη συνδρομική ατρησία της τριγλώχινας βαλβίδας σε 40 Ιταλούς που δεν 

συνδέονται συγγενικά μεταξύ τους απέτυχε να τεκμηριώσει απόλυτα  την συσχέτιση, 

αφήνοντας χώρο για περαιτέρω έρευνα. (Sarkozy et al., 2005) Επιπλέον γονίδια που 

έχουν ανευρεθεί να συσχετίζονται είναι τα NFATC1, NKX2.5, και MYH6. Πιο 

συγκεκριμένα το γονίδιο NFATC1 ανήκει στην οικογένεια μεταγραφικών παραγόντων 

Rel/NF-kB και δύο παρανοηματικές (missense) παραλλαγές μονηρών νουκλεοτιδίων 

(SNPs) ,  όπου η προλίνη αντικαθίσταται από την λευκίνη στην θέση 66 στο εξώνιο 2 

και η I701L όπου η ισολευκίνη αντικαθίσταται από την λευκίνη στην θέση 701 στο 

εξώνιο 8 έχουν συσχετιστεί με την ατρησία της τριγλώχινας βαλβίδας σε έναν 

ασθενή. Ωστόσο οι παραλλαγές αυτές θεωρούνται μειωμένης διεισδυτικότητας 

καθώς ο υγιής πατέρας τις φέρει. (Abdul-Sater et al., 2012) Τα πάνελ γονιδίων 

μπορεί να χρησιμοποιηθούν για την εργαστηριακή διάγνωση των ανωτέρω 

μεταλλάξεων. 

https://www.omim.org/geneMap/6/818?start=-3&limit=10&highlight=818
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H παραλλαγή μονήρους νουκλεοτιδίου Α230Ρ στο γονίδιο MYH6 έχει ανευρεθεί σε 

άτομο με ατρησία της τριγλώχινας βαλβίδας.  (Posch et al., 2011) 

 

Κλινική εικόνα: 

Περίπου το 80% των ασθενών που φέρουν ατρησία της τριγλώχινας βαλβίδας 

παρουσιάζουν συμπτώματα σε διάστημα ενός μήνα περίπου από την γέννηση. 

Ανάλογα με τον βαθμό παρουσίας επιμέρους ανωμαλιών όπως μεσοκολπική ή 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία, βατότητα μεγάλων αγγείων, σωστή συνδεσμολογία 

μεγάλων αγγείων η συμπτωματολογία ποικίλλει από κυάνωση έως σοβαρή δεξιά 

καρδιακή ανεπάρκεια. Γενικότερα υπάρχουν δύο κλινικοί τύποι, ο ένας σχετίζεται με 

μειωμένη πνευμονική αγγείωση και ο δεύτερος με αυξημένη πνευμονική αγγείωση. 

Όταν συνυπάρχει πνευμονική ατρησία ή στένωση τότε προεξάρχουν η κυάνωση, η 

Εικόνα: Απεικόνιση ενός 

μονοπατιού που πιθανολογείται 

ότι μπορεί να σχετίζεται με την 

ανάπτυξη των βαλβίδων στο 

οποίο εμπλέκεται το γονίδιο 

NFATC1. (Abdul-Sater et al., 

2012) 

 

Εικόνα: Γενεαλογικό δένδρο 

οικογένειας με ατρησία της 

τριγλώχινας βαλβίδας. Το 

άτομο ΙΙ2 φέρει υποπλασία 

της τριγλώχινας. (Kumar et 

al., 1994) 
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υποξαιμία και η οξέωση  καθώς μειωμένος όγκος αίματος φτάνει στους πνεύμονες 

για αιμάτωση μέσω του βοταλλείου πόρου. Τα συμπτώματα είναι εμφανή από την 

νεογνική ή βρεφική ηλικία και επιδεινώνονται με το κλάμα. Σε αυτά περιλαμβάνονται 

εκτός από την κυάνωση, η καθυστέρηση της ανάπτυξης, η μειωμένη όρεξη, οι 

πολλαπλές παύσεις κατά την διάρκεια του ταΐσματος και η αναπνευστική δυσχέρεια. 

Σε ασθενείς με μη επηρεασμένη πνευμονική κυκλοφορία η αυξημένη κυκλοφορία 

προς τους πνεύμονες μπορεί να οδηγήσει σε δύσπνοια, συχνές λοιμώξεις του 

αναπνευστικού συστήματος και εύκολη κόπωση. Μόνο στην περίπτωση που η 

πνευμονική κυκλοφορία είναι άθικτη παρατηρείται καρδιακή ανεπάρκεια λόγω 

υπερφόρτωσης των πνευμόνων με αίμα, αντίθετα στην περίπτωση ατρητικής 

πνευμονικής βαλβίδας το αίμα που φθάνει τελικά στους πνεύμονες μέσω του βατού 

αρτηριακού πόρου δεν είναι αρκετό ώστε να οδηγήσει σε καρδιακή ανεπάρκεια 

(ταχύπνοια, δύσπνοια, ορθόπνοια, διαφόρεση, ηπατομεγαλία, διάταση των 

σφαγίτιδων φλεβών). Στις επιπλοκές της νόσου ανήκει η ενδοκαρδίτιδα και οι 

κολπικές αρρυθμίες οι οποίες συμβαίνουν σε παιδιά μεγαλύτερης ηλικίας. Ένα 

χαρακτηριστικό εύρημα το οποίο είναι δυνατόν να διαπιστωθεί μετά την ηλικία των 3-

6 μηνών είναι η πληκτροδακτυλία. Τέλος στην περίπτωση κυάνωσης είναι δυνατόν 

να διαπιστωθεί πολυκυτταραιμία.  (Dähnert W,2011) (Dick, Fyler and Nadas, 1975; 

Marcano et al., 1969) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Ακρόαση: 

  Κατά την ακρόαση ο πρώτος καρδιακός τόνος είναι μονήρης λόγω απουσίας 

σύγκλισης της τριγλώχινας βαλβίδας και επιπλέον είναι ακουστό ένα ολοσυστολικό 

φύσημα στο αριστερό κάτω χείλος του στέρνου που δημιουργείται λόγω της 

παράδοξης κίνησης του  αίματος μέσω της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας. Εφόσον 

συνυπάρχει πνευμονική ατρησία τότε δεν ακούγεται το φύσημα αυτό και αντί αυτού 

είναι ακουστό ένα συνεχές φύσημα λόγω της ροής αίματος διαμέσου του βοταλλείου 

πόρου. Σε περίπτωση στένωσης της πνευμονικής κυκλοφορίας είναι δυνατόν να 

υπάρχει ψηλαφητός ροίζος  αριστερά παραστερνικά με συνοδό φύσημα εξώθησης. 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

  Στο ηλεκτροκαρδιογράφημα είναι εμφανή τα υψηλά επάρματα P (‘’Himalayan P 

κύματα’’ τα οποία είναι μεγαλύτερα από 2,5 mm και μπορεί να χαρακτηριστούν ως 

πνευμονικά Ρ) λόγω υπερτροφίας του δεξιού κόλπου. Επιπρόσθετα δύναται να 

υπάρχει αριστερός άξονας (θετικό έπαρμα QRS στην Ι και αρνητικό στην aVF) λόγω 

της αντισταθμιστικής υπερτροφίας της αριστερής κοιλίας. (Edwards and Burchell, 

1949) Σε μεγαλύτερα παιδιά μπορεί να καταγραφούν κολπικές  αρρυθμίες όπως ο 

κολπικός πτερυγισμός και η κολπική μαρμαρυγή. Η υπερτροφία της αριστεράς 
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κοιλίας είναι εμφανείς βαθιά S σε V1  και V2 (δεξιές καρδιακές απαγωγές) σε 

συνδυασμό με ψηλά R σε V5 και V6 (αριστερές καρδιακές απαγωγές). Σε strain της 

αριστεράς κοιλίας συναντώνται αρνητικά T που εκφράζουν την διαταραχή 

επαναπόλωσης. Επιπλέον κρίνεται σωστή η διερεύνηση του ασθενούς με Holter 

ρυθμού σε αυτές τις περιπτώσεις. (Davachi, Lucas and Moller, 1970; Rao, 2000) 

 

 

Ακτινογραφία θώρακα: 

  Στην ακτινογραφία θώρακα μπορεί να υπάρχει ελάττωση πνευμονικής αιμάτωσης 

λόγω στένωσης ή ατρησίας της πνευμονικής κυκλοφορίας. Σε περίπτωση που η 

πνευμονική κυκλοφορία δεν εμποδίζεται τότε μπορεί να απεικονίζεται η αυξημένη 

αιμάτωση των πνευμόνων και καρδιομεγαλία. Έπειτα μπορεί να είναι εμφανής η 

διάταση του δεξιού κόλπου με αποτέλεσμα η  καρδιά να παρουσιάζεται  <<δίκην 

μήλου>>. 

Εικόνα: Ηλεκτροκαρδιογράφημα 

ενός παιδιού με ατρησία της 

τριγλώχινας βαλβίδας στο οποίο 

φαίνεται ο αριστερός άξονας, η 

υπερτροφία της αριστεράς κοιλίας και 

μικρά r στις δεξιές προκάρδιες 

απαγωγές που υποδηλώνουν το 

μικρό μέγεθος της δεξιάς κοιλίας.  

(Rao, 2009) 

 

Εικόνα: Σε περίπτωση ατρησίας της 

τριγλώχινας βαλβίδας ο άξονας είναι 

πιθανό να είναι αριστερός. (Rao, 1984) 
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Υπερηχοκαρδιογραφία: 

 Αποτελεί την μέθοδο εκλογής για την απεικόνιση του τύπου ατρησίας  και των τυχόν 

επιπλέον ανωμαλιών όπως μεσοκοιλιακή επικοινωνία ή ανώμαλες συνδέσεις 

αγγείων.  Επιπρόσθετα απεικονίζεται το μέγεθος της δεξιάς κοιλίας σε συνδυασμό με 

την διάταση του δεξιού κόλπου και την υπερτροφία του αριστερού κόλπου και κοιλίας 

με την βοήθεια της Μ-mode. Διαπιστώνεται η πιθανή επιβάρυνση της λειτουργίας της 

αριστερής κοιλίας και απεικονίζονται τα μεγέθη των κοιλοτήτων της καρδιάς. Τέλος 

με την βοήθεια του Doppler διαπιστώνεται η ακριβής πορεία που ακολουθεί το αίμα 

για να καταλήξει στην πνευμονική κυκλοφορία. (Rao, 2021) 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακος ενός 

παιδιού με ατρησία τριγλώχινας 

βαλβίδας και μεσοκοιλιακή επικοινωνία. 

Είναι εμφανής η αυξημένη πνευμονική 

αγγείωση και η διάταση του δεξιού 

κόλπου.  

(https://emedicine.medscape.com/article

/158359-workup#c5 ) 

 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακος ενός 

παιδιού με ατρησία τριγλώχινας 

βαλβίδας. H καρδιά έχει σχήμα 

μήλου λόγω της διάτασης του 

αριστερού κόλπου. (Astley, Oldham 

and Parsons, 1953) 

 

https://emedicine.medscape.com/article/158359-workup#c5
https://emedicine.medscape.com/article/158359-workup#c5
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Καρδιακός καθετηριασμός: 

Αποτελεί επεμβατική μέθοδο διάγνωσης για την μέτρηση του κορεσμού του 

αρτηριακού αίματος σε Ο2 και την ακριβή μέτρηση των πιέσεων που αναπτύσσονται 

στις καρδιακές κοιλότητες όπως η τελοδιαστολική πίεση η οποία είναι σημαντική. 

Επιπλέον παρέχονται σημαντικές πληροφορίες για την ακριβή ανατομία της 

ατρησίας, την ανατομία της πνευμονικής κυκλοφορίας και τα μεγέθη των κοιλοτήτων. 

Συνήθως πραγματοποιείται πριν την επεμβατική θεραπεία ώστε να προσφέρει 

πολύτιμες πληροφορίες στον ιατρό προτού προχωρήσει στο χειρουργείο. Ο 

υπολογισμός της πνευμονικής και συστηματικής ροής καθώς και των πιθανών 

παρεκκλίσεων δύναται να υπολογιστεί με βάση την αρχή του Fick και με την βοήθεια 

μεταβλητών που μετριούνται με τον καθετηριασμό όπως το PVR (pulmonary vascular 

resistance) και η διαπνευμονική κλίση πίεσης. (Rao and Sissman, 1971; Rao, 2000) 

CT και MR αγγειογραφία: 

Οι μέθοδοι αυτοί προσφέρουν υψηλής ανάλυσης απεικόνιση σε περιπτώσεις που 

απαιτείται μεγαλύτερο ποσοστό λεπτομέρειας. Ειδικότερα είναι ευκολότερο να 

απεικονιστεί το είδος της ανατομικής ανωμαλίας καθώς είναι ευκρινέστερο εάν το 

έδαφος του δεξιού κόλπου είναι μυς ή μεμβράνη. (Rao, 2000) 

Εικόνα: Κορυφαίο παράθυρο 

των τεσσάρων κοιλοτήτων 

στο οποίο φαίνεται η ατρησία 

της τριγλώχινας βαλβίδας σε 

συνδυασμό με μικρή δεξιά 

κοιλία. (Milovanovic, 

Stefanovic and Ilic, 2017) 
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4.4.2.9 Στένωση της τριγλώχινας βαλβίδας 

Επιδημιολογία: 

  H συγγενής μορφή της νόσου αποτελεί το 0,3% των συγγενών καρδιοπαθειών. 

(Manjunath et al., 2014) Γενικότερα αποτελεί μια από τις σπανιότερες βαλβιδικές 

νόσους αντιπροσωπεύοντας περίπου το 1% αυτών. Αξίζει να σημειωθεί ότι οι 

περισσότερες περιπτώσεις στένωσης της τριγλώχινας βαλβίδας είναι επίκτητες και 

κατά κύριο λόγο οφείλονται στον ρευματικό πυρετό και έπειτα σε άλλες οντότητες 

όπως το καρκινοειδές σύνδρομο, τα αυτοάνοσα νοσήματα του συνδετικού ιστού 

όπως ο συστηματικός ερυθηματώδης λύκος και το αντιφωσφολιπιδικό σύνδρομο, οι 

καλοήθεις όγκοι όπως το καρδιακό μύξωμα ή οι κακοήθεις μεταστάσεις που 

εμποδίζουν την λειτουργία της βαλβίδας. (Seibert et al., 1982; Şaşkın et al., 2015; 

Roberts and Ko, 2008; Pellikka et al., 1993) 

Ανατομική περιγραφή: 

 

 

 

 

Εικόνα: Α) η τριγλώχινα βαλβίδα 

με το χαρακτηριστικό ελλειπτικό 

σχήμα της και τις τρείς γλωχίνες 

της πρόσθια, οπίσθια και 

διαφραγματική. Β) όψη από την 

δεξιά κοιλία όπου φαίνεται η 

προσάρτηση της πρόσθιας 

γλωχίνας από τις τενόντιες χορδές 

και αυτές από τους θηλοειδείς 

μύες, C) όψη από τον δεξιό κόλπο 

της πρόσθιας γλωχίνας. (Dahou et 

al., 2019) 

 

Εικόνα: CT στην οποία 

απεικονίζονται οι τέσσερις 

κοιλότητες: φαίνεται η ατρητική 

βαλβίδα και η μικρού μεγέθους 

δεξιά κοιλία.  

(https://radiologykey.com/ct-

and-mri-findings-of-cardiac-

defects-in-congenital-heart-

disease/ ) 

 

https://radiologykey.com/ct-and-mri-findings-of-cardiac-defects-in-congenital-heart-disease/
https://radiologykey.com/ct-and-mri-findings-of-cardiac-defects-in-congenital-heart-disease/
https://radiologykey.com/ct-and-mri-findings-of-cardiac-defects-in-congenital-heart-disease/
https://radiologykey.com/ct-and-mri-findings-of-cardiac-defects-in-congenital-heart-disease/
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Η στένωση της τριγλώχινας βαλβίδας  αποτελεί μια βαλβιδική νόσο που οφείλεται 

στην στένωση του στομίου της βαλβίδας. Η στένωση αυτή στις συγγενείς μορφές της 

οφείλεται είτε σε παθολογία των γλωχινών που οδηγούν σε σκλήρυνση τους, είτε σε 

ανωμαλίες των τενόντιων χορδών ή των θηλοειδών μυών, είτε σε παθολογία του 

δακτυλίου της βαλβίδας. 

Παθοφυσιολογία: 

Η στένωση της τριγλώχινας βαλβίδας έχει ως αποτέλεσμα την δημιουργία κλίσης 

πίεσης μεταξύ του διαμερίσματος της δεξιάς κοιλίας και του δεξιού κόλπου. Η πίεση 

που καλείται να διαχειριστεί ο δεξιός κόλπος είναι αυξημένος ειδικά κατά την διάρκεια 

της διαστολής καθώς λόγω της στένωσης το αίμα αποτυγχάνει να εισέλθει στην δεξιά 

κοιλία με αποτέλεσμα ο δεξιός κόλπος να παράγει αυξημένο έργο για να το επιτεύξει. 

Η πίεση του δεξιού κόλπου επιδεινώνεται κατά την εισπνοή και την καθιστή θέση 

καθώς αυξάνεται η φλεβική επιστροφή και βελτιώνεται κατά την εκπνοή ή την όρθια 

θέση οπότε μειώνεται η φλεβική επιστροφή. Ως αποτέλεσμα ο δεξιός κόλπος 

υπερτρέφεται για να ανταποκριθεί στο αυξημένο έργο και τελικά διατείνεται λόγω 

ίνωσης. Τα ινωτικά στοιχεία στο μυοκάρδιο επεμβαίνουν στο ερεθισματαγωγό 

σύστημα της καρδιάς με αποτέλεσμα να δημιουργούνται αρρυθμίες. Σταδιακά 

εγκαθίσταται δεξιά καρδιακή ανεπάρκεια και το αίμα που συσσωρεύεται στο φλεβικό 

σύστημα λόγω στάσης δημιουργεί συμπτώματα στον ασθενή. 

Γενετική αιτιολογία: 

 Η στένωση της τριγλώχινας βαλβίδας ανευρίσκεται σε ασθενείς που πάσχουν από  

την νόσο Fabry ή Whipple. (Golamari, Shams and Bhattacharya, 2023) H συγγενής 

μορφή της στένωσης είναι σπάνια και υπομελετημένη. (Waller, Howard and Fess, 

1995) 

Κλινική εικόνα: 

Η στένωση της τριγλώχινας βαλβίδας είναι εμφανέστερη με δημιουργία 

συμπτωμάτων κυρίως κατά την διάρκεια της άσκησης καθώς η καρδιά αποτυγχάνει 

να αυξήσει την καρδιακή παροχή με αποτέλεσμα να εκδηλώνεται δύσπνοια, 

συγκοπτικά επεισόδια και εύκολη κόπωση. Σε σημαντικού βαθμού στένωση ή 

μακροχρόνιας διαδρομής της νόσου όπου έχουν λάβει χώρα παθολοανατομικές 

αλλαγές στην λειτουργία της καρδιάς λόγω της συστηματικής φλεβικής υπέρτασης 

εγκαθίσταται αρχικά δεξιά καρδιακή ανεπάρκεια με τα συμπτώματα των περιφερικών 

οιδημάτων ή οιδημάτων ανά σάρκα, της ηπατομεγαλίας που μπορεί να προκαλέσει 

άλγος στο δεξιό υποχόνδριο, της αύξησης της πίεσης εντός των σφαγιτιδικών 

φλεβών, του ασκίτη, της αιμόπτυσης  και έπειτα αριστερή καρδιακή ανεπάρκεια. 

Άλλες επιπλοκές αποτελούν η λοιμώδης ενδοκαρδίτιδα λόγω του τραυματισμού του 

ενδοκαρδίου από την αυξημένη διαβαλβιδική πίεση του αίματος και ο αιφνίδιος 
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καρδιακός θάνατος λόγω των αρρυθμιών που προκαλούνται από την διάταση του 

δεξιού κόλπου. Σε κάποιες περιπτώσεις παρατηρούνται επεισόδια θρομβοεμβολής 

όπως εγκεφαλικό αγγειακό επεισόδιο με συμπτώματα από το κεντρικό νευρικό 

σύστημα ή πνευμονική εμβολή που εκδηλώνεται με δύσπνοια και αιμόπτυση. O 

κολπικός πτερυγισμός και η κολπική μαρμαρυγή εκδηλώνονται με αίσθημα παλμών 

(Coffey et al., 2014; Stapleton, 1986; Applefeld, 1990; Trombara et al., 2021) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Ακρόαση: 

Η στένωση της τριγλώχινας βαλβίδας είναι ακουστή ως ένα μεσοδιαστολικό φύσημα 

στην εστία ακρόασης της τριγλώχινας βαλβίδας δηλαδή στο αριστερό τέταρτο 

μεσοπλεύριο διάστημα. Το φύσημα αυτό παρουσιάζει αυξημένη ένταση σε 

καταστάσεις κατά τις οποίες αυξάνεται η ροή αίματος διαμέσου της στενωτικής 

βαλβίδας  όπως η άσκηση, η εισπνοή, το βαθύ κάθισμα ενώ η ένταση του μειώνεται 

όταν μειώνεται η φλεβική επιστροφή όπως για παράδειγμα κατά την εκπνοή ή σε 

όρθια στάση. Επιπλέον μπορεί να είναι ακουστό το κλικ ανοίγματος της στενωτικής 

βαλβίδας. Το σημείο Kussmaul όπου κατά την εισπνοή η σφαγιτιδική φλεβική πίεση 

όχι μόνο δεν μειώνεται αλλά μπορεί και να αυξηθεί. Επίσης, λόγω της σφαγιτιδικής 

υψηλής πίεσης διαπιστώνεται μεγάλο α κύμα οπότε μπορεί να θεωρηθεί ως 

αρτηριακό κύμα. (Fisher, 1984; Wooley et al., 1985) 

 

 

 

 

 

 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

Το ηλεκτροκαρδιογράφημα μπορεί να δείξει την διάταση του δεξιού κόλπου μέσω 

των υψικόρυφων Ρ τα οποία χαρακτηρίζονται ως πνευμονικά Ρ ειδικά στις απαγωγές 

Εικόνα: Διαστολικό φύσημα ακουστό 

μεταξύ των S2 και S1 κατά την ακρόαση 

της καρδιάς και συγκεκριμένα της εστίας 

ακρόασης της τριγλώχινας βαλβίδας.  

(https://quizlet.com/156159477/heart-

murmurs-dr-hueber-flash-cards/ ) 

 

Εικόνα: Κύματα που συναντώνται 

λόγω αύξησης της σφαγιτιδικής 

φλεβικής πίεσης. 

(https://www.grepmed.com/images/13

948/waveform-venous-pressure-jvp-

diagnosis ) 

 

https://quizlet.com/156159477/heart-murmurs-dr-hueber-flash-cards/
https://quizlet.com/156159477/heart-murmurs-dr-hueber-flash-cards/
https://www.grepmed.com/images/13948/waveform-venous-pressure-jvp-diagnosis
https://www.grepmed.com/images/13948/waveform-venous-pressure-jvp-diagnosis
https://www.grepmed.com/images/13948/waveform-venous-pressure-jvp-diagnosis


 

 

[192] 

 

ΙΙ, ΙΙΙ και aVf  >2,5mm. Επιπλέον μπορεί να παρουσιαστούν αρρυθμίες λόγω της 

διάτασης του δεξιού κόλπου όπως η κολπική μαρμαρυγή και ο κολπικός 

πτερυγισμός με αποτέλεσμα να θεωρείται δόκιμο να πραγματοποιείται δοκιμασία με 

Holter ρυθμού ώστε να φανεί η αρρυθμία. (Morgan et al., 1971) 

 

Ακτινογραφία θώρακος: 

Η ακτινογραφία θώρακος αποτελεί εξέταση πρώτης γραμμής και μπορεί να 

απεικονίσει την διάταση του δεξιού κόλπου και την μειωμένη αιμάτωση των 

πνευμόνων. H κάτω κοίλη φλέβα επίσης απεικονίζεται διατεταμένη. 

 

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

Η υπερηχοκαρδιογραφία αποτελεί την εξέταση εκλογής καθώς μπορεί να απεικονίσει 

την υποκείμενη βλάβη που οδηγεί σε στένωση της τριγλώχινας βαλβίδας η οποία 

μπορεί να εντοπίζεται είτε στον δακτύλιο ο οποίος μπορεί να είναι μικρότερου 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακος 

ασθενούς με στένωση τριγλώχινας και 

μιτροειδούς βαλβίδας. Απεικονίζεται η 

διάταση του δεξιού κόλπου και ο 

ευθειασμός του αριστερού καρδιακού 

χείλους. Οι διαστάσεις της καρδίας είναι 

μεγαλύτερες του φυσιολογικού. (Cooke 

and White, 1941) 

 

Εικόνα: Ηλεκτροκαρδιογράφημα 

τριών ασθενών με στένωση της 

τριγλώχινας βαλβίδας όπου 

φαίνεται τα ψηλά πνευμονικά Ρ 

στις απαγωγές ΙΙ και V2. Στην 

δεξιά στήλη φαίνονται οι 

διαβαλβιδικές κλίσεις πίεσης στην 

φάση της διαστολής, όσο 

μεγαλύτερη είναι η κλίση πίεσης 

τόσο μεγαλύτερο είναι το ύψος 

των κυμάτων Ρ. (El-Sherif, 1971) 
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μεγέθους (valve area), είτε σε πεπαχυσμένες γλωχίνες, είτε στις τενόντιες χορδές οι 

οποίες μπορεί να κομμένες ή κοντές, είτε στους θηλοειδείς μύες που μπορεί να μην 

επιτρέπουν την ελεύθερη κίνηση των γλωχινών. Επιπρόσθετα με την βοήθεια του 

Doppler μπορεί να απεικονιστεί η ροή του αίματος διαμέσου του στενωμένου στομίου 

και να μετρηθούν οι πιέσεις που αναπτύσσονται στα καρδιακά διαμερίσματα, για τον 

σκοπό αυτό προτιμάται το κορυφαίο παράθυρο που απεικονίζει τις τέσσερις 

καρδιακές κοιλότητες. Αξιοσημείωτο είναι ότι επειδή οι μετρήσεις επηρεάζονται από 

το αναπνευστικό κύκλο, όπως προαναφέρθηκε, κρίνεται απαραίτητο αυτές να γίνουν 

κατά την διάρκεια της άπνοιας μετά την εκπνοή ή να μετρηθούν κατά την εισπνοή και 

εκπνοή και να υπολογιστεί ο μέσος όρος. Συνήθως η ταχύτητα κίνησης του αίματος 

που υπολογίζεται είναι από 1m/s  έως 2 m/s στην εισπνοή , την στιγμή που η 

ταχύτητα κίνησης διαμέσου μιας φυσιολογικής τριγλώχινας βαλβίδας δεν ξεπερνά το 

0,7m/s. Επιπρόσθετα με τον υπέρηχο είναι δυνατόν να απεικονιστούν οι 

παθοφυσιολογικές μεταβολές όπως η διάταση του δεξιού κόλπου και της κάτω 

κοίλης φλέβας. (Baumgartner et al., 2009; Faletra et al., 2005) 

 

 

 

 

 

 

Εικόνα: Καταγραφή των 

υπερηχογραφικών ευρημάτων τα 

οποία υποδεικνύουν σοβαρή 

στένωση της τριγλώχινας 

βαλβίδας. Mean pressure gradient 

– μέση κλίση πίεσης,  inflow time-

velocity integral  - μετράει την 

απόσταση που ταξιδεύει το αίμα 

σε δεδομένο χρόνο, T1/2 – 

εκφράζει τον χρόνο που απαιτείται 

ώστε η κλίση πίεσης να μειωθεί 

στο μισό της μέγιστης τιμής που 

μετρήθηκε, valve area – εμβαδόν 

της βαλβίδας,  enlarged right 

atrium -διάταση του δεξιού 

κόλπου, dilated inferior cava-

διάταση της κάτω κοίλης φλέβας. 

(Baumgartner et al., 2009; Yim et 

al., 2018) 
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Καρδιακός καθετηριασμός: 

  Ο καρδιακός καθετηριασμός χρησιμοποιείται για την συλλογή δεδομένων σχετικά με 

τις πιέσεις που αναπτύσσονται στον δεξιό κόλπο και στην δεξιά κοιλία κατά την 

διάρκεια των διαφόρων φάσεων του καρδιακού κύκλου. Προκειμένου οι μετρήσεις να 

είναι ακριβείς είναι απαραίτητες οι πολλαπλές μετρήσεις (περίπου 8-10 καρδιακών 

κύκλων) καθώς οι πιέσεις μεταβάλλονται ανάλογα με τις φάσεις της αναπνοής. Οι 

τιμές είναι οι ίδιες που ισχύουν  και στην υπερηχοκαρδιογραφία, με αποτέλεσμα μια 

κλίση πίεσης μεταξύ 5-10 mmHg να υποδηλώνει σοβαρή στένωση της τριγλώχινας 

βαλβίδας. Τέλος η καρδιακή παροχή μπορεί να υπολογιστεί με την βοήθεια της 

αρχής του Fick. (Bonow et al., 2008; Morgan et al., 1971) 

4.4.2.10 Ανωμαλία Eibstein 

       Επιδημιολογία: 

       Η ανωμαλία Ebstein αποτελεί το 0,5% του συνόλου των συγγενών 

καρδιοπαθειών. Αποτελεί μια σπάνια συγγενής καρδιοπάθεια με επίπτωση 1 ανά 

20.000-200.000 ζωντανές γεννήσεις (μεγάλη απόκλιση λόγω νεότερων μελετών). Τα 

δύο φύλα επηρεάζονται στον ίδιο βαθμό. (Lupo, Langlois and Mitchell, 2011; Pradat 

et al., 2003; Attenhofer Jost et al., 2007) 

      Ανατομική περιγραφή: 

Εικόνα: Κορυφαίο παράθυρο 

απεικόνισης των τεσσάρων 

καρδιακών κοιλοτήτων όπου 

φαίνεται με την βοήθεια του 

Doppler η τυρβώδης ροή του 

αίματος διαμέσου της στενωμένης 

τριγλώχινας βαλβίδας. (Saxena, 

2013) 
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    H ανωμαλία Ebstein αποτελεί μια συγγενή καρδιοπάθεια στην οποία  η οπίσθια και 

η διαφραγματική πτυχή της τριγλώχινας βαλβίδας είναι μετατοπισμένες προς την 

κορυφή της καρδιάς με αποτέλεσμα ένα μέρος της δεξιάς κοιλίας να βρίσκεται εντός 

του δεξιού κόλπου σε ποικίλο βαθμό ανάλογα με την υποκείμενη βλάβη. 

Περιγράφηκε για πρώτη φορά από τον Wilhelm Ebstein το 1866 σε ασθενή με αυτήν 

την υποκείμενη παθολογία. Στις περισσότερες περιπτώσεις συνδυάζεται με επιπλέον 

βλάβες όπως είναι το ανοιχτό ωοειδές τρήμα ή ποικίλου βαθμού μεσοκολπική 

επικοινωνία, διαταραχές του συστήματος αγωγιμότητας ή επιπλέον μονοπάτια 

αγωγιμότητας όπως το σύνδρομο Wolf-Parkinson-White και βαλβιδικές ανωμαλίες 

όπως για παράδειγμα η ανεπάρκεια της τριγλώχινας βαλβίδας και η πρόπτωση της 

μιτροειδούς βαλβίδας.  

Η τριγλώχινα βαλβίδα όπως έχει προαναφερθεί αποτελείται από τρείς πτυχές: την 

πρόσθια, την οπίσθια και την διαφραγματική. Στην ανωμαλία Ebstein παρατηρούνται 

κάποιες ανατομικές αλλαγές όπως η αποτυχία της οπίσθιας και της διαφραγματικής 

πτυχής να αποκολληθούν εμβρυολογικά από το μυοκάρδιο με αποτέλεσμα να 

παραμένουν ως ινώδεις και μυώδεις συνδέσεις με το μυοκάρδιο, η μετατόπιση του 

δακτυλίου της βαλβίδας προς το κορυφαίο τμήμα της καρδιάς και η υπερτροφία και 

διάταση του τμήματος της δεξιάς κοιλίας που παραμένει στον δεξιό κόλπο.(Edwards, 

1993; Dearani and Danielson, 2000) Η πρόσθια πτυχή διαθέτει τενόντιες χορδές οι 

οποίες μπορεί να είναι κοντύτερες του φυσιολογικού ή μη καλώς σχηματισμένες με 

αποτέλεσμα η κινητικότητα της να περιορίζεται ώστε τελικά να δημιουργείται είτε 

ανεπάρκεια διαμέσου αυτής είτε η ίδια να δρα ως εμπόδιο στην πλήρωση της 

κοιλίας. Το τμήμα της δεξιάς κοιλίας που βρίσκεται εντός του δεξιού κόλπου 

Εικόνα: Απεικόνιση της ανωμαλίας Ebstein. 

RA – right atrium , LA – left atrium, atrialized 

RV- μέρος της δεξιάς κοιλίας εντός του 

δεξιού κόλπου, elongated TV anterior leaflet 

– επιμηκυμένη  πρόσθια γλωχίνα 

τριγλώχινας βαλβίδας, functional TV orifice 

– λειτουργικό στόμιο της τριγλώχινας 

βαλβίδας. LV – left ventricle, adherent TV 

septal leaflet  -επικολλημένη διαφραγματική 

γλωχίνα στο μυοκαρδιακό τοίχωμα, true AV 

ring – αληθές κολποκοιλιακό δαχτυλίδι. 

(Walsh, 2018) 
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ανατομικά θεωρείται δεξιός κόλπος, ωστόσο λειτουργικά συμπεριφέρεται όπως η 

δεξιά κοιλία.  

Το 1988 ο Carpentier et al πρότεινε ένα σύστημα ταξινόμησης των διαφόρων τύπων 

της ανωμαλίας Eibstein όπου στον τύπο Α διατηρείται η λειτουργικότητα της δεξιάς 

κοιλίας, η μορφολογία της πρόσθιας πτυχής είναι φυσιολογική, η μετατόπιση της 

οπίσθιας και διαφραγματικής πτυχής είναι ήπια και το μέρος της δεξιάς κοιλίας που 

προβάλλει στον δεξιό κόλπο είναι περιορισμένο με διατήρηση της λειτουργικότητας 

του. Στον τύπο Β η λειτουργικότητα της δεξιάς κοιλίας είναι μειωμένη σε σχέση με την 

φυσιολογική, η πρόσθια πτυχή παρουσιάζει μη φυσιολογικές συνδέσεις αλλά 

διατηρεί την λειτουργικότητα της , το τμήμα της δεξιάς κοιλίας που προβάλλει στον 

δεξιό κόλπο είναι μέτριας επιφάνειας με μειωμένη λειτουργικότητα, η μετατόπιση της 

οπίσθιας και διαφραγματικής πτυχής είναι μέτρια. Στον τύπο C η δεξιά κοιλία 

παρουσιάζει μειωμένη λειτουργικότητα, η πρόσθια πτυχή παρουσιάζει μειωμένη 

κινητικότητα καθώς είναι μερικώς συντετμημένη στο μυοκαρδιακό τοίχωμα, το τμήμα 

της δεξιάς κοιλίας που προβάλλει στον δεξιά κόλπο είναι μεγάλο και υπολειτουργεί 

και η μετατόπιση της οπίσθιας και διαφραγματικής πτυχής είναι σημαντική. Στον 

τύπο D η δεξιά κοιλία παρουσιάζει σοβαρή υπονόμευση της λειτουργίας της, η 

πρόσθια πτυχή είναι συντετμημένη με τον μυοκαρδιακό τοίχωμα, το μέρος της δεξιάς 

κοιλίας που προβάλλει εντός του δεξιού κόλπου είναι πολύ μεγάλο και υπολειτουργεί 

σημαντικά και η οπίσθια και διαφραγματική πτυχή δεν λειτουργούν καθόλου. 

(Carpentier et al., 1988; Anderson et al., 1979) 

 

Παθοφυσιολογία: 

  Λόγω της κατωφερούς εντόπισης των πτυχών της τριγλώχινας βαλβίδας ένα μέρος 

της δεξιάς κοιλίας ανατομικά βρίσκεται στον δεξιό κόλπο αλλά φυσιολογικά 

συμπεριφέρεται ως μέρος της κοιλίας με αποτέλεσμα κατά την διάρκεια της συστολής 

Εικόνα:  
Ταξινόμηση κατά   
Carpentier et al  των 
τύπων της ανωμαλίας 
Eibstein. (Alsaied et 
al., 2023) 
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να συσπάται μαζί με την δεξιά κοιλία. Αυτό οδηγεί σε αδυναμία προώθησης του 

αίματος διαμέσου της τριγλώχινας βαλβίδας με αποτέλεσμα αυτό να παραμένει 

στάσιμο εντός του δεξιού κόλπου. Ο δεξιός κόλπος προσπαθώντας να προωθήσει 

μάταια το αίμα προς την δεξιά κοιλία τελικά υπερτρέφεται, οι αυξημένες ανάγκες σε 

αιμάτωση οδηγούν τα μυοκαρδιακά κύτταρα σε ισχαιμία με τελικό αποτέλεσμα την 

ίνωση που ευοδώνει τις αρρυθμίες. Ειδικότερα οι παροξυσμικές ταχυαρρυθμίες 

οφείλονται σε επιπρόσθετα μονοπάτια αγωγιμότητας τα οποία έχουν την δυνατότητα 

να μεταφέρεται η εκφόρτιση τόσο έμπροσθεν όσο και όπισθεν. (Hebe, 2000) 

Επιπλέον  μπορεί να  δημιουργηθούν επιπλέον μονοπάτια αγωγιμότητας σε 

ποσοστό ασθενών από 6-36% λόγω της κατωφερούς μετατόπισης του δακτυλίου της 

βαλβίδας σε συνδυασμό με την διαταραγμένη συνένωση με τους θηλοειδείς μύες με 

αποτέλεσμα την δημιουργία του κατάλληλου υποστρώματος και μπορεί να 

οδηγήσουν σε αιφνίδιο θάνατο. (Frescura et al., 2000; Edwards, 1993; Watson, 

1974; Attenhofer Jost et al., 2007) Τις περισσότερες φορές τα επιπρόσθετα 

μονοπάτια αγωγιμότητας βρίσκονται πέριξ του στομίου της τριγλώχινας βαλβίδας. 

(Danielson et al., 1992; Daliento et al., 1997)  Τελικά το αίμα συσσωρεύεται στην 

συστηματική φλεβική κυκλοφορία δημιουργώντας συμπτώματα στάσης στον ασθενή. 

Παράλληλα τόσο το μέρος της δεξιάς κοιλίας που παραμένει στον δεξιό κόλπο όσο 

και η λειτουργική δεξιά κοιλία υπερτρέφονται σε σημαντικό βαθμό με αποτέλεσμα να 

διαπιστώνεται καρδιομεγαλία και αδυναμία σωστής λειτουργίας της δεξιάς κοιλίας 

ώστε τελικά αυτή να διατείνεται και να λειτουργεί ως reservoir αίματος. Επιπρόσθετα 

μπορεί να διαπιστωθεί και διόγκωση του δακτυλίου της βαλβίδας με αποτέλεσμα να 

μεταβάλλεται το σχήμα της, γεγονός που οδηγεί σε περαιτέρω υπονόμευση της 

σωστής λειτουργικότητας της που οδηγεί σε παλινδρόμηση του αίματος. Η 

παθοφυσιολογία αλλάζει ανάλογα με τις συνοδές βλάβες που μπορεί να είναι 

υπαρκτές όπως για παράδειγμα η συνύπαρξη πρόπτωσης της μιτροειδούς βαλβίδας. 

(Khan and Sheppard, 2006; Edwards, 1993; Dearani and Danielson, 2000; Lev et al., 

1970; Anderson et al., 1979) 

 Γενετική αιτιολογία: 

    Συνηθέστερα η ανωμαλία Ebstein  αφορά σποραδικές περιπτώσεις, ωστόσο σε 

σπάνιες περιπτώσεις έχουν αναφερθεί οικογενείς μορφές της νόσου. H ανακατανομή 

γενετικού υλικού στην περιοχή 11q σχετίζεται με την εμφάνιση του συνδρόμου, πιο 

συγκεκριμένα interstitial διαγραφή στο χρωμόσωμα αυτό 46,XY,del(11)(11q21q23) ή 

τρισωμία  στο ίδιο χρωμόσωμα 47,XX,+der(22)t(11;22)(q23;q11.2) σχετίζονται με την 

εμφάνιση της ανωμαλίας Ebstein. (de Lonlay-Debeney et al., 1998) Άλλες 

χρωμοσωμικές ανωμαλίες που συσχετίζονται με αυτή την συγγενή καρδιοπάθεια 

είναι η διαγραφή 1p36 σε συνδυασμό με διπλασιασμό της περιοχής Χp έως Xp22.3 
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και τέλος η διαγραφή στην περιοχή 8p23.1. (Digilio et al., 2011) Οι παραπάνω 

ανωμαλίες είναι δυνατόν να διαγνωστούν εργαστηριακά με την βοήθεια του 

φθορίζοντος in situ υβριδισμού (FISH) ή μοριακού καρυοτύπου με μικροσυστοιχίες 

(a-cgh). Τέλος το γονίδιο MYH7 το οποίο κωδικοποιεί το β-myosin heavy chain 

σχετίζεται με την ύπαρξη αυτής της συγγενούς καρδιοπάθειας.  (LaHaye, Lincoln and 

Garg, 2014) Σε δύο οικογένειες έχει ανευρεθεί σε έναν απόγονο η ανωμαλία Ebstein 

σε συνδυασμό με μια παρόμοια ανωμαλία στην μιτροειδή βαλβίδα σε άλλον 

απόγονο. (Gouffault, Le Damany and Lenegre, 1960; Yamauchi and Cayler, 1964) 

Έχει περιγραφή η εντόπιση της ανωμαλίας Ebstein σε ένα αγόρι ηλικίας 6 ετών 

καθώς και στην θεία του από την πλευρά της μητέρας. (Donegan et al., 1968) Στη Σρι 

Λάνκα έχει εντοπισθεί η παρουσία της ανωμαλίας αυτής προγεννητικά σε δύο 

αδερφές των οποίων οι γονείς ήταν πρώτα ξαδέρφια. (McIntosh et al., 1992) Έχει 

γίνει προσπάθεια η εν λόγω συγγενή καρδιοπάθεια να συσχετισθεί με παραλλαγές 

στα γονίδια  GATA4 και NKX2.5 χωρίς αποτέλεσμα. (Digilio et al., 2011) 

 

Εικόνα: Γενεαλογικό δένδρο οικογένειας με ανωμαλία Ebstein.Οι αστερίσκοι 

υποδηλώνουν βουβωνοκήλη. (Donegan et al., 1968) 

 

Κλινική εικόνα: 

  Στην κλινική εικόνα αυτής της συγγενούς καρδιοπάθειας περιλαμβάνονται μια 

πλειάδα συμπτωμάτων τα οποία εκδηλώνονται ανάλογα με την υποκείμενη βλάβη 

και τις παθοφυσιολογικές μεταβολές που προωθεί. Η κλινική εικόνα μπορεί να 

ποικίλλει από ένα νεογνό με σοβαρά συμπτώματα έως ένα παιδί με ήπια 

συμπτωματολογία ανάλογα με τον τύπο και τις συνοδές βλάβες. Τα συμπτώματα 

επομένως κυμαίνονται από κυάνωση λόγω ανάμιξης των δύο κυκλοφοριών σε 
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κολπικό επίπεδο από τα δεξιά προς τα αριστερά, εύκολη κόπωση και δύσπνοια λόγω 

του μειωμένου όγκου παλμού, έως αίσθημα παλμών και αιφνίδιο καρδιακό θάνατο 

κυρίως λόγω της παροξυσμικής υπερκοιλιακής ταχυκαρδίας ή του συνδρόμου Wolf-

Parkinson-White ή κοιλιακών αρρυθμιών. Τελικά μπορεί να εγκατασταθεί δεξιά 

καρδιακή ανεπάρκεια που οδηγεί σε στάση αίματος στην φλεβική κυκλοφορία με 

συνέπεια την εκδήλωση συμπτωμάτων ασκίτη, ηπατομεγαλία, υψηλή σφαγιτιδική 

πίεση και οίδημα ανά σάρκα. Στις επιπλοκές της νόσου περιλαμβάνεται η 

ενδοκαρδίτιδα, τα επεισόδια θρομβοεμβολών όπως αγγειακό εγκεφαλικό επεισόδιο ή 

πνευμονική εμβολή  και το εγκεφαλικό απόστημα λόγω της διαφυγής αίματος από 

δεξιά προς τα αριστερά διαμέσου του ανοιχτού ωοειδούς τρήματος ή της 

μεσοκολπικής επικοινωνίας. Σε μεγαλύτερη ηλικία μπορεί να πρωτοεμφανιστεί 

κυάνωση λόγω των παροξυσμικών αρρυθμιών που επίσης πρωτοεμφανίζονται. Στα 

σημεία της νόσου περιλαμβάνονται η πληκτροδακτυλία, η ασυμμετρία του θωρακικού 

κλωβού με συχνότερη την αριστερή παραστερνική προβολή, η αυξημένη σφαγιτιδική 

πίεση με μεγάλα a και v κύματα και η μείωση της έντασης του αρτηριακού σφυγμού 

λόγω μείωσης του όγκου παλμού. (Khan and Sheppard, 2006; Giuliani et al., 1979) 

Τα παιδιά συχνότερα παρουσιάζονται με προοδευτική δεξιά καρδιακή ανεπάρκεια 

αλλά φτάνουν ως την ενηλικίωση. Παιδιά ηλικίας μεγαλύτερα των 10 ετών 

παρουσιάζουν αρρυθμίες. (Celermajer et al., 1994) (Attenhofer Jost et al., 2007) 

 

      

 Διαγνωστική προσέγγιση: 

    Φυσική εξέταση: 

      Κατά την διάρκεια της ακρόασης ο δεύτερος καρδιακός τόνος είναι φυσιολογικός 

και επηρεάζεται μόνο στην περίπτωση που υπάρχει αποκλεισμός του δεξιού σκέλους 

Εικόνα: Περιοχές που σχετίζονται 

με την γέννηση αρρυθμιών στην 

ανωμαλία Ebstein. (He Beixin et 

al., 2021) 

AV node – atrioventricular node 

(κολποκοιλιακός κόμβος) , AV 

pathway – atrioventricular pathway 

(κολποκοιλιακό μονοπάτι), SA 

node – sinoatrial node 

(φλεβόκομβος) His bundle – 

δεμάτιο του His , Atriofascicular 

pathway , Nodoventriculae 

pathway, Fasciculoventricular 

pathway, Ventricular arrythmia – 

κοιλιακή αρρυθμία , Atrial 

tachycardia/flutter – κολπική 

ταχυκαρδία/πτερυγισμός 
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οπότε διχάζεται λόγω της καθυστέρησης της σύγκλισης της πνευμονικής βαλβίδας. Ο 

πρώτος καρδιακός τόνος ακούγεται διχασμένος με ενδυνάμωση του παραγόμενου 

ήχου σύγκλισης της τριγλώχινας βαλβίδας. Επιπλέον λόγω της παράτασης του 

διαστήματος PR η μιτροειδική προσφορά στον S1 μπορεί να είναι μικρή έως και 

απούσα. Είναι δυνατόν να ακούγεται τρίτος ή τέταρτος καρδιακός τόνος οι οποίοι 

εκλύονται κατά την διαστολική φάση όταν οι κοιλίες γεμίζουν με αίμα, εάν οι δυο 

αυτοί τόνοι συνδυαστούν μπορεί να γίνουν αντιληπτοί ως πρώιμο διαστολικό 

φύσημα.  Εφόσον εγκατασταθεί ανεπάρκεια της τριγλώχινας βαλβίδας τότε είναι 

ακουστό ένα ολοσυστολικό φύσημα στην εστία ακρόασης της τριγλώχινας βαλβίδας. 

(Vancheri and Gibson, 1989; Ozawa, Smith and Craige, 1983; Willis and Craige, 

1983) Κατά την φυσική εξέταση του ασθενούς είναι δυνατόν να μην παρατηρηθούν 

τα μεγάλα κύματα v καθώς ο δεξιός κόλπος μαζί με το μέρος της δεξιάς κοιλίας που 

προβάλλει στον δεξιό κόλπο δρουν ως reservoir του αίματος με αποτέλεσμα αυτό να 

μην παλινδρομεί προς την σφαγιτιδική φλέβα. Η χρήση διαδερμικού οξυμέτρου για 

την μέτρηση του βαθμού κορεσμού της οξυαιμοσφαιρίνης σε Ο2 δείχνει χαμηλό 

κορεσμό λόγω της δεξιοαριστερής διαφυγής στο επίπεδο του κόλπου που προκαλεί 

το σύμπτωμα της κυάνωσης. Δόκιμη θεωρείται και η οξυμετρία κατά την διάρκεια της 

άσκησης, αλλά και ο πλήρης έλεγχος της αρτηριακής πίεσης, του καρδιακού ρυθμού 

και του κορεσμού Ο2.  (Giuliani et al., 1979) (Attenhofer Jost et al., 2007) 

     Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

     Το ηλεκτροκαρδιογράφημα παιδιών με ανωμαλία Ebstein δείχνει υψηλά Ρ 

(πνευμονικά) λόγω της διάτασης του δεξιού κόλπου, πλήρη ή μερικό αποκλεισμό του 

δεξιού σκέλους λόγω ίνωσης του με αποτέλεσμα να διεγείρεται αρχικά το μυοκάρδιο 

αριστερά και στην συνέχεια δεξιά με αποτέλεσμα η συνισταμένη ηλεκτρική διέγερση 

να είναι προς τα δεξιά γεγονός που στο καρδιογράφημα φαίνεται στην V1 ένα 

δικόρυφο RsR  και στην V6 ένα βαθύ S σε συνδυασμό με παράταση του QRS. Το 

διάστημα PR μπορεί να εμφανίζεται παρατεταμένο, ωστόσο σε περίπτωση 

συνδρόμου Wolf-Parkinson-White το διάστημα αυτό μπορεί να είναι εντός 

φυσιολογικών ορίων ή σύντομο. Ο ρυθμός συνήθως είναι φλεβοκομβικός εκτός και 

εάν έχουν εγκατασταθεί αρρυθμίες όπως παροξυσμική υπερκοιλιακή ταχυκαρδία, 

κολπικός πτερυγισμός ή κολπική μαρμαρυγή , κοιλιακή ταχυκαρδία. Επιπλέον 

μπορεί να παρουσιαστεί πρώτου βαθμού κολποκοιλιακός αποκλεισμός λόγω της 

έντονης διάτασης του δεξιού κόλπου. Tα κύματα R στις απαγωγές V1 και V2 

εμφανίζονται μικρά. Επιπρόσθετα το QRS παρουσιάζει περίεργη μορφολογία καθώς 

εντός του δεματίου His υπάρχει διαταραχή της αγωγιμότητας γεγονός που 

επιπλέκεται από την μορφολογία της δεξιάς κοιλίας εντός του δεξιού κόλπου. 

Επιπλέον, μπορεί να διενεργηθεί ηλεκτροκαρδιογράφημα μετά την  άσκηση ώστε να 



 

 

[201] 

 

αποκαλυφθούν πιθανές αρρυθμίες επαγόμενες από την άσκηση. Τέλος οι ασθενείς 

πρέπει να διερευνώνται με Holter ρυθμού ώστε να διερευνηθεί η ύπαρξη αρρυθμιών 

κατά την διάρκεια του 24ωρου. (Giuliani et al., 1979; Ho et al., 2000; Lev et al., 1970; 

Hebe, 2000; Anderson and Lie, 1979; Anderson et al., 1979) 

 

 

  Ακτινογραφία θώρακος: 

   Στην ακτινογραφία θώρακος απεικονίζεται η καρδιακή σκιά από φυσιολογικού 

μεγέθους έως εκσεσημασμένα μεγεθυμένη λόγω της λειτουργίας του δεξιού κόλπου 

ως reservoir αίματος. H πνευμονική αιμάτωση απεικονίζεται φυσιολογική ή μειωμένη. 

(Attenhofer Jost et al., 2007) 

Εικόνα: Ηλεκτροκαρδιογράφημα 

ενός 13χρονου παιδιού με 

ανωμαλία Ebstein και σύνδρομο 

Wolf-Parkinson-White το οποίο 

φαίνεται λόγω βράχυνσης του 

διαστήματος PR και εμφάνισης 

του κύματος δέλτα.  

(https://apps.childrenshospital.or

g/MML/index.cfm?CAT=media&

MEDIA_ID=1624 ) 

 

Εικόνα: Ηλεκτροκαρδιογράφημα 

ασθενούς με ανωμαλία Ebstein 

στο οποίο φαίνονται τα περίεργης 

διαμόρφωσης QRS σε V4, V5, V6 

, μικρά R σε V1 και V2 , παράταση 

του διαστήματος PR (226ms) και ο 

αποκλεισμός του δεξιού σκέλους 

με την RsR διαμόρφωση σε V1. 

(Attenhofer Jost et al., 2007) 

 

https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1624
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1624
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1624
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Υπερηχοκαρδιογραφία: 

    Στην υπερηχοκαρδιογραφία περιλαμβάνονται οι απεικονίσεις με M-mode, 2D και 

Doppler. Δίνει την δυνατότητα ακριβούς απεικόνισης της ανατομίας των καρδιακών 

διαμερισμάτων σε κορυφαίο παράθυρο των τεσσάρων κοιλοτήτων καθώς και της 

μορφολογίας της τριγλώχινας βαλβίδας. Για να τεκμηριωθεί η διάγνωση της 

ανωμαλίας Ebstein θα πρέπει να απεικονιστεί η κορυφαία μετατόπιση του δακτυλίου 

της τριγλώχινας βαλβίδας κατά 8 mm/m2  . Επιπρόσθετα μέσω της Doppler 

απεικόνισης μπορεί να διαπιστωθεί πιθανή ανεπάρκεια της τριγλώχινας βαλβίδας 

καθώς είναι εμφανής η παλινδρόμηση του αίματος μεταξύ των καρδιακών 

διαμερισμάτων και η δεξιοαριστερή διαφυγή μέσω της μεσοκολπικής επικοινωνίας. 

(Celermajer et al., 1994; Edwards, 1993; Dearani and Danielson, 2000; Roberson 

and Silverman, 1989) Στην Μ-mode είναι δυνατόν να απεικονιστεί η παράδοξη 

κίνηση των γλωχινών της τριγλώχινας βαλβίδας και η καθυστερημένη σύγκλιση τους 

σε σχέση με τις γλωχίνες της μιτροειδούς βαλβίδας. 

 

Εικόνα: Υπερηχογραφική απεικόνιση 

καρδιάς με ανωμαλία Ebstein στην 

οποία φαίνεται η διάταση του δεξιού 

κόλπου, η κατωφερής-κορυφαία 

μετατόπιση του δακτυλίου της 

τριγλώχινας βαλβίδας σε συνδυασμό με 

μεσοκολπική επικοινωνία. Όπου TV – 

tricuspid valve (τριγλώχινα βαλβίδα) , 

RV – right ventricle (δεξιά κοιλία) , RA – 

right atrium (δεξιός κόλπος) , LV – left 

ventricle (αριστερά κοιλία) , LA – left 

atrium (αριστερός κόλπος). (Varghese, 

Revankar and Varghese, 2015) 

Εικόνα: Ακτινογραφία ενός 6χρονου 

αγοριού που φέρει ανωμαλία Ebstein 

στην οποία φαίνεται η εκσεσημασμένη 

καρδιομεγαλία. (Radford, Graff and 

Neilson, 1985) 
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  CT και MRI: 

   Οι μέθοδοι αυτές επιλέγονται σε περίπτωση που η υπερηχοκαρδιογραφία αδυνατεί 

να προσφέρει την λεπτομέρεια που χρειάζεται ο θεράπων ιατρός. Διενεργούνται 

παραδοσιακά πριν και μετά την χειρουργική αποκατάσταση. Κυρίως παρέχει 

πληροφορίες σχετικά με τις διαστάσεις της δεξιάς κοιλίας και την λειτουργικότητα της 

καθώς μπορεί να απεικονίσει τον βαθμό ίνωσης. Είναι δυνατή η λεπτομερής 

απεικόνιση της παθολογίας της τριγλώχινας βαλβίδας.  (Eustace, Kruskal and 

Hartnell, 1994; Chan and Hanneman, 2015) (Qureshi, O'Leary and Connolly, 2018; 

Qureshi, Sommer and Cabalka, 2019) 

 

 Καρδιακός καθετηριασμός: 

  Η μέθοδος αυτή έχει πλέον εγκαταλειφθεί για διαγνωστικούς σκοπούς και 

περιορίζεται μόνο στην προεγχειρητική αγγειογραφία ώστε να μετρηθούν οι πιέσεις 

της δεξιάς κοιλίας, του δεξιού κόλπου και της πνεμονικής αρτηρίας. (Attenhofer Jost 

et al., 2007) Με την βοήθεια του καρδιακού καθετηριασμού μπορεί να διενεργηθεί 

ενδοκαρδιακό ηλεκτροκαρδιογράφημα ώστε να διαπιστωθεί η προέλευση των 

αρρυθμιών. Ειδική μνεία πρέπει να γίνει στην ηλεκτροφυσιολογική μελέτη κατά την 

διάρκεια της οποίας είναι δυνατόν να ταυτοποιηθεί η προέλευση των αρρυθμιών ως 

αποτέλεσμα επιπρόσθετων μονοπατιών αγωγιμότητας και η επι τόπου θεραπεία 

τους με καυτηριασμό. Στα παιδιά η διαδικασία αυτή διενεργείται μόνο προεγχειρητικά 

εφόσον είναι τεκμηριωμένη η ύπαρξη συνδρόμου Wolf-Parkinson-White ή κάποια 

συγκεκριμένη αρρυθμία. (Wackel et al., 2018) 

Εικόνα: Cine MRI στην οποία 

απεικονίζεται το μέγεθος του δεξιού 

κόλπου καθώς το λευκό βέλος δείχνει 

το σημείο της τριγλώχινας βαλβίδας 

ενώ το κίτρινο βέλος δείχνει το σημείο 

της μιτροειδούς βαλβίδας, συνεπώς 

είναι εμφανής η κατωφερής 

μετατόπιση της τριγλώχινας βαλβίδας 

ώστε το μέγεθος της δεξιάς κοιλίας 

που προβάλλει εντός του δεξιού 

κόλπου σημαίνεται με τις 

διακεκομμένες γραμμές. (Romfh et 

al., 2012) 
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4.4.2.11 Στένωση του χώρου εξόδου της δεξιάς κοιλίας ( right ventricular 

outflow tract obstructive lesions) 

Επιδημιολογία 

Η στένωση πνευμονικής βαλβίδας αποτελεί έναν συχνό τύπο συγγενούς 

καρδιοπάθειας με επίπτωση 0,6-0,8 ανά 1.000 ζωντανές γεννήσεις. (Botto, Correa 

and Erickson, 2001) Από τους πιθανούς υποτύπους στένωσης η συχνότερη είναι η 

στένωση της πνευμονικής βαλβίδας.  (Hoffman and Kaplan, 2002; Reller et al., 2008) 

Η στένωση του χώρου εξόδου της δεξιάς κοιλίας φαίνεται να προτιμά τις γυναίκες σε 

σχέση με τους άνδρες.  (Heaton J, Kyriakopoulos C,2022) 

Ανατομική περιγραφή: 

 

Η φυσιολογική πνευμονική βαλβίδα αποτελείται από τρείς πτυχές και συνδέει τον 

χώρο εξόδου της δεξιάς κοιλίας με τις πνευμονικές αρτηρίες ώστε το μη 

οξυγονωμένο αίμα από την περιφέρεια να οξυγονωθεί. Στον χώρο εξόδου της δεξιάς 

Εικόνα: Απεικόνιση των τύπων της 

στένωσης του χώρου εξόδου της δεξιάς 

κοιλίας και ο κωνικός σχηματισμός της 

πνευμονικής βαλβίδας. (Dr MM 

Bartelings and Dr MRM Jongbloed, 

Department of Anatomy & Embryology, 

Leiden University Medical 

Centre, the Netherlands) 

Valvular- βαλβιδική στένωση 

Supravalvular- υπερβαλβιδική στένωση 

Subvalvular- υποβαλβιδική στένωση 

Branch stenosis-στένωση σε κλάδο της 

πνευμονικής αρτηρίας 

(Cuypers et al., 2013) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση των 
περιοχών στις οποίες υπάρχει 
το υπόστρωμα δημιουργίας 
κοιλιακών αρρυθμιών. Α) 
προεγχειρητικά τα σημεία αυτά 
είναι πολυπληθέστερα στην 
περιοχή της δεξιάς κοιλίας που 
προβάλλει εντός του αριστερού 
κόλπου ενώ Β) μετεγχειρητικά 
τα σημεία αυτά είναι διάσπαρτα 
εντός της δεξιάς κοιλίας. Όπου 
PVC – premature ventricular 
contraction , VA - ventricular 
arrythmias (Moore et al., 2018) 
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κοιλίας προς τις πνευμονικές αρτηρίες η στένωση μπορεί να βρίσκεται είτε στο 

επίπεδο της πνευμονικής βαλβίδας είτε υποβαλβιδικά  είτε υπερβαλβιδικά είτε 

περιφερικά στις πνευμονικές αρτηρίες ή κάποιον κλάδο της. Στην πρώτη περίπτωση 

παθολογοανατομικά μπορεί να διαπιστωθεί αδυναμία διαχωρισμού των γλωχινών 

και ταυτόχρονα οι γλωχίνες να είναι λεπτές και εύκαμπτες ώστε να δημιουργείται ένα 

κωνικό σχήμα με λεπτό στόμιο. Επιπλέον, παθολογοανατομικά μπορεί η πνευμονική 

βαλβίδα να αποτελείται από δυσπλαστικές πεπαχυσμένες γλωχίνες με δυσκολία 

στην κινητικότητα. Η τρίτη παθολοανατομική περίπτωση  της στένωσης της 

πνευμονικής βαλβίδας είναι η δίπτυχη πνευμονική βαλβίδα η οποία είναι αρκετά 

σπάνια και συναντάται συχνότερα στα πλαίσια της τετραλογίας Fallot.  Δευτερεύουσα 

βλάβη της στένωσης αποτελεί η υπερτροφία στο επίπεδο της πνευμονικής χοάνης 

(infundibulum) η οποία μόλις εγκαθιδρυθεί ενισχύει περαιτέρω την στένωση. Μπορεί 

να συνδυάζεται με ανευρυσματική διάταση της πνευμονικής αρτηρίας λόγω του 

φαινομένου jet, το οποίο ακολουθεί η κίνηση του αίματος.  H υποβαλβιδική στένωση 

της πνευμονικής βαλβίδας προέρχεται από μια ινομυώδη στένωση του χώρου 

εξόδου της δεξιάς κοιλίας και συναντάται αρκετά συχνά στην τετραλογία Fallot. Τέλος 

στην υπερβαλβιδική στένωση, το κώλυμμα μπορεί να βρίσκεται σε οποιοδήποτε 

σημείο είτε της κύριας αρτηρίας είτε σε κάποιο σημείο διχασμού των κλάδων της είτε  

περιφερικά, σε ένα μόνο σημείο ή σε πολλαπλά σημεία. Σε αυτή την περίπτωση είναι 

δυνατόν είτε να υπάρχει μεταστενωτική διάταση είτε η πνευμονική αρτηρία να είναι 

διάχυτα υποπλαστική. (Snellen et al., 1968; Linde, Turner and Sparkes, 1973; 

Fitzgerald and Lim, 2011) 

 

Παθοφυσιολογία: 

Η στένωση της εξόδου της δεξιάς κοιλίας οποιασδήποτε ανατομικής αιτιολογίας και 

αν είναι, έχει ως αποτέλεσμα την υπερφόρτωση του έργου της δεξιάς κοιλίας η οποία 

οδηγείται αντισταθμιστικά σε υπερτροφία των τοιχωμάτων της. Σταδιακά τα 

Εικόνα: Απεικόνιση των τύπων της 

περιφερικής στένωσης της πνευμονικής 

αρτηρίας. (Trivedi and Benson, 2003) 
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τοιχώματα λόγω των αυξανόμενων απαιτήσεων σε θρεπτικά συστατικά μπορεί να 

οδηγηθούν σε ισχαιμία με αποτέλεσμα την δημιουργία ινωτικών περιοχών και τελικά 

την διάταση της δεξιάς κοιλίας. H ανεπάρκεια της δεξιάς κοιλίας αποτελεί το τελικό 

στάδιο των παθοφυσιολογικών μεταβολών. Λόγω του τραυματισμού του 

ενδοκαρδίου λόγω του πίδακα αίματος που προσκρούει στην επιφάνεια του καθώς 

το αίμα κινείται από την στενωμένη περιοχή αυξάνεται η πιθανότητα της εμφάνισης 

ενδοκαρδίτιδας. 

Γενετική αιτιολογία: 

  H κληρονομικότητα της στένωσης της πνευμονικής βαλβίδας σχετίζεται 

περισσότερο με σύνδρομα όπως το Noonan σύνδρομο λόγω μεταλλάξεων στα 

γονίδια PTPN11, RAF1, SOS1 και KRAS. Οι μη συνδρομικές μορφές της στένωσης 

σχετίζονται με μεταλλάξεις στο γονίδιο GATA4. (LaHaye, Lincoln and Garg, 2014) 

Έχουν περιγραφεί δύο αδερφές που φέρουν στένωση της πνευμονικής βαλβίδας. 

(Coblentz and Mathivat, 1952) Επιπρόσθετα σε περιπτώσεις αιμομιξίας έχει 

παρατηρηθεί μια περίπτωση 2 αδερφών με πνευμονική στένωση χωρίς απαραίτητα 

να θεωρείται ότι αυτή κληρονομείται με τον αυτοσωμικό υπολειπόμενο τρόπο. (Lamy, 

De Grouchy and Schweisguth, 1957) Άλλη παρατήρηση περιλαμβάνει τέσσερα 

άτομα μια οικογένειας με την συγγενή καρδιοπάθεια, τον πατέρα, δύο κόρες του και 

έναν εγγονό από την μια κόρη που φέρει την πνευμονική στένωση. (David, 1974)  

Άλλο παράδειγμα είναι η εμφάνιση της πνευμονικής στένωσης σε πατέρα και έπειτα 

στην κόρη. (McCarron and Perloff, 1974)  Σε μια οικογένεια όπου υπήρχαν πολλοί 

θάνατοι βρεφών σε συνδυασμό με αυτόματες αποβολές, βρέθηκαν τρία μέλη της να 

φέρουν πνευμονική στένωση με μικρότερων διαστάσεων ή φυσιολογικών 

διαστάσεων δεξιά κοιλία. (Klinge and Laursen, 1975) 

 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας που 

μέλη της φέρουν 

πνευμονική στένωση. 

(Klinge and Laursen, 

1975) 
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Κλινική εικόνα: 

   H κλινική εικόνα παρουσιάζει μια διακύμανση από ασυμπτωματικές μορφές έως 

σοβαρές συμπτωματικές μορφές με κυρίαρχο σημείο την κυάνωση κυρίως στα 

νεογνά που φέρουν σοβαρή στένωση της πνευμονικής βαλβίδας, καθώς το μη 

οξυγονωμένο αίμα οδηγείται στην συστηματική κυκλοφορία μέσω του ανοιχτού 

ωοειδούς τρήματος. (Freed et al., 1973) Η στένωση της πνευμονικής βαλβίδας 

χωρίζεται σε τρείς κατηγορίες με βάση την μέτρηση της κλίσης πίεσης στην Doppler 

υπερηχοκαρδιογραφία την ήπια (<40mmHg), την μέτρια (40-60mmHg) και την 

σοβαρή (>60mmHg). Στην περίπτωση της ήπιας στένωσης της πνευμονικής 

βαλβίδας δεν υπάρχουν συμπτώματα στα παιδιά, συνήθως αποτελεί τυχαίο 

υπερηχογραφικό εύρημα ή είναι ακουστό το φύσημα και η πορεία της είναι στην 

συντριπτική πλειοψηφία των περιπτώσεων καλοήθης. (Drossner and Mahle, 2008; 

Rowland et al., 1997) Αντίθετα η κλινική πορεία της μέτριας στένωσης πνευμονικής 

βαλβίδας είναι πιθανότερο να επιδεινωθεί με την πάροδο των ετών όπως αυτή 

αντικατοπτρίζεται από την δυσλειτουργία της δεξιάς κοιλίας. (Nugent et al., 1977; 

Levine and Blumenthal, 1965) Τέλος στην σοβαρή στένωση της πνευμονικής 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

πνευμονική στένωση. 

(David, 1974) 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

εμφάνιση ενός συνδρόμου 

που συνδυάζει κοντό 

ανάστημα, βαλβιδοπάθεια, 

χαρακτηριστικό 

προσωπείο και πιθανά 

κληρονομείται με 

αυτοσωμικό επικρατές 

πρότυπο. (Collins et al., 

1990) 
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αρτηρίας η επιδείνωση είναι άμεση και εξαρτάται από τον βαθμό επιβάρυνσης της 

δεξιάς κοιλίας καθώς αυτή οδηγείται σε υπερτροφία λόγω αύξησης του 

τελοδιαστολικού όγκου που καλείται να διαχειριστεί με αποτέλεσμα να επέρχεται η 

ίνωση της και να οδηγείται σε δεξιά καρδιακή ανεπάρκεια.  (Nugent et al., 1977; 

Krabill et al., 1985) Αξιοσημείωτη είναι η περίπτωση στην οποία στα νεογνά που 

γεννιούνται με ήπια στένωση μπορεί να υπάρξει επιδείνωση εντός των πρώτων 2-3 

μηνών ώστε η ήπια στένωση να μετατραπεί σε σοβαρή καθώς οι αντιστάσεις των 

πνευμονικών αγγείων σταδιακά μειώνονται. Σταδιακά μπορεί να εγκατασταθούν τα 

συμπτώματα της καρδιακής ανεπάρκειας όπως δύσπνοια-κόπωση στην 

προσπάθεια, περιφερικά οιδήματα, τις νυχτερινές ώρες κατά την κατάκλιση λόγω 

αναδιανομής των υγρών παρουσιάζεται πνευμονικό οίδημα με τον χαρακτήρα 

ορθόπνοιας και τέλος, κοιλιακό άλγος λόγω της κυκλοφορικής συμφόρησης του 

ήπατος. Άλλα συμπτώματα που μπορεί να παρουσιαστούν σε σοβαρότερες 

στενώσεις είναι η στηθάγχη, τα συγκοπτικά επεισόδια και τελικά ο αιφνίδιος 

καρδιακός θάνατος. 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Φυσική εξέταση: 

Στα νεογνά με σοβαρή στένωση της πνευμονικής βαλβίδας η διάγνωση μπορεί να 

πραγματοποιηθεί με την χρήση διαδερμικού οξυμέτρου μέτρησης του κορεσμού της 

οξυαιμοσφαιρίνης στο αίμα. Κατά την διάρκεια της καρδιακής ακρόασης είναι 

ακουστό καρδιακό φύσημα τύπου εξώθησης (crescendo-decrescendo) στην εστία 

ακρόασης της πνευμονικής βαλβίδας δηλαδή στο δεύτερο μεσοπλεύριο διάστημα 

αριστερά, το οποίο δυναμώνει όταν αυξάνεται η φλεβική επιστροφή όπως κατά την 

διάρκεια της εισπνοής. Επιπλέον, είναι χαρακτηριστική  η ύπαρξη ενός κλικ μετά τον 

πρώτο καρδιακό τόνο S1 , το οποίο όσο πιο κοντά είναι στον πρώτο καρδιακό τόνο 

τόσο πιο σοβαρή είναι η στένωση ώσπου εν τέλει μπορεί να  υπάρξει σύμπτυξη με 

τον S1.  Το κλικ είναι ακουστό την στιγμή που η πνευμονική βαλβίδα ανοίγει καθώς 

το αίμα βρίσκει αντίσταση στο στενωτικό εμπόδιο. Ακόμη, ο δεύτερος καρδιακός 

τόνος διχάζεται λόγω καθυστέρησης κένωσης δεξιάς κοιλίας, όσο σοβαρότερη είναι η 

στένωση τόσο περισσότερος είναι ο χρόνος που χρειάζεται για την κένωση της 

δεξιάς κοιλίας οπότε ο διχασμός είναι μεγαλύτερος. Τέλος σε σοβαρότερες 

περιπτώσεις υπάρχει ψηλαφητός ροίζος μεταξύ του 2ου και 3ου μεσοπλεύριου 

διαστήματος. Σε περίπτωση στένωσης περιφερικά της πνευμονικής αρτηρίας ή σε 

κάποιον κλάδο της παρατηρείται παρουσία παροδικών υψίσυχνων φυσημάτων 

ακουστών στα αγγεία των μασχαλών που σταδιακά εξαλείφονται και αντανακλούν 

στην πλάτη. (Vogelpoel and Schrire, 1960; Sholler, Colan and Sanders, 1988)( 

Fitzgerald and Lim, 2011)(Hultgren et al., 1969; Stern and Delman, 1968) 



 

 

[209] 

 

 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

Στο ηλεκτροκαρδιογράφημα ακόμα και οι ηπιότερες περιπτώσεις παρουσιάζουν δεξιά 

στροφή άξονα (αρνητικό έπαρμα QRS στην Ι και θετικό έπαρμα QRS στην aVf). 

Επιπρόσθετα υπάρχουν ευρήματα υπερτροφίας της  δεξιάς κοιλίας (ψηλά R 

δυναμικά στις δεξιές προκάρδιες απαγωγές) και strain της δεξιάς κοιλίας (ψηλά Τ στις 

προκάρδιες απαγωγές). Είναι αξιοσημείωτο ότι τα ευρήματα είναι ανάλογα με την 

σοβαρότητα της στένωσης. 

 

Ακτινογραφία Θώρακος: 

Στην ακτινογραφία θώρακος διαπιστώνονται ευρήματα καρδιομεγαλίας και διάτασης 

της πνευμονικής αρτηρίας περιφερικά της στένωσης. Ωστόσο η διάταση αυτή δεν 

συναντάται στις περιπτώσεις υπερβαλβιδικής, υποβαλβιδικής ή περιφερικής 

στένωσης. Μπορεί να είναι ορατό το σημείο Chen, στο οποίο το αριστερό 

πνευμονικό αγγειακό δίκτυο είναι εντονότερο σε σχέση με το δεξιό λόγω της 

στένωσης η οποία ευνοεί την κίνηση του αίματος προς τα αριστερά. (Hacking C et al, 

2020) 

Εικόνα: Ηλεκτροκαρδιογράφημα 

ενός 4χρονου παιδιού με στένωση 

της πνευμονικής βαλβίδας. Είναι 

εμφανής η δεξιά στροφή του άξονα, 

η υπερτροφία της δεξιάς κοιλίας και 

το strain της δεξιάς κοιλίας.  

(https://apps.childrenshospital.org/M

ML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_I

D=323) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση ακροαστικών 

ευρημάτων σε περιπτώσεις ήπιας, 

μέτριας και σοβαρής στένωσης της 

πνευμονικής βαλβίδας. 

(https://www.healio.com/cardiology

/learn-the-heart/cardiology-

review/topic-reviews/pulmonic-

valve-stenosis ) 

 

https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=323
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=323
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=323
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/pulmonic-valve-stenosis
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/pulmonic-valve-stenosis
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/pulmonic-valve-stenosis
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/pulmonic-valve-stenosis
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Υπερηχοκαρδιογραφία: 

Αποτελεί την μέθοδο εκλογής για την διάγνωση της στένωσης καθώς ακόμα και 

έμπειροι παιδίατροι βασιζόμενοι στην κλινική εξέταση μόνο μπορεί να αποτύχουν 

στην έγκαιρη διάγνωση. (Danford et al., 1999) Η υπερηχοκαρδιογραφία είναι επίσης 

προτιμητέα για την  απεικόνιση του βαθμού και της εντόπισης της στένωσης, πιθανές 

δορυφόρες ανωμαλίες καθώς και την κλίση πίεσης με την βοήθεια του Doppler. 

Ειδικότερα στην περίπτωση της βαλβιδικής πνευμονικής στένωσης με την μέτρηση 

της κλίσης πίεσης διαμέσου της πνευμονικής βαλβίδας είναι δυνατή η 

κατηγοριοποίηση της βαρύτητας της νόσου για λόγους αντιμετώπισης σε ήπια 

(μέγιστη κλίση πίεσης >40mmHg), μέτρια (μέγιστη κλίση πίεσης 40-60mmHg) και 

σοβαρή (μέγιστη κλίση πίεσης >60mmHg). Ο υπερηχολαρδιογραφιστής είναι 

απαραίτητο να ελέγχει για πιθανή ανεπάρκεια της τριγλώχινας βαλβίδας καθώς κάτι 

τέτοιο υπερεκτιμά την κλίση πίεσης διαμέσου της στενωτικής πνευμονικής βαλβίδας. 

Με την μέθοδο αυτή είναι εφικτή η εκτίμηση της λειτουργίας της δεξιάς κοιλίας  καθώς 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακα στην 

οποία απεικονίζεται στην αριστερά 

πύλη ανευρυσματική διάταση της 

αριστερής πνευμονικής αρτηρίας. 

(Schwalk A et al, 2017) 

 

Εικόνα: Ακτινογραφία 

θώρακα ενός 4χρονου 

κοριτσιού με στένωση της 

πνευμονικής βαλβίδας. Τα 

βέλη δείχνουν την επίταση της 

αριστερής πνευμονικής 

αρτηρίας. Δεν ανευρίσκεται 

καρδιομεγαλία.  

(Yonso M, 2013) 
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και του μεγέθους της για την εκτίμηση της πορείας εγκατάστασης της καρδιακής 

ανεπάρκειας. Επιπλέον απεικονίζεται και ο δεξιός κόλπος ο οποίος σταδιακά λόγω 

των παθοφυσιολογικών μεταβολών μπορεί να διαταθεί, επομένως μπορούν να 

μετρηθούν οι διαστάσεις του. Στην περίπτωση περιφερικής στένωσης της 

πνευμονικής αρτηρίας υπάρχει δυσκολία στην υπερηχογραφική απεικόνιση οπότε 

μπορεί να προτιμάται άλλη μέθοδος όπως η καρδιακή MRI ή  CT αγγειογραφία. 

O καρδιακός καθετηριασμός αποδίδει τα ορθότερα αποτελέσματα όσον αφορά την 

κλίση πίεσης σε σχέση με την Doppler υπερηχογραφία καθώς αποτελεί επεμβατική 

μέθοδο. Ωστόσο σε παιδιά χρησιμοποιείται μόνο ως θεραπευτική μέθοδος παρά ως 

διαγνωστική καθώς την θέση της διάγνωσης έχουν καταλάβει ο υπέρηχος, η 

καρδιακή MRI και η CT αγγειογραφία. Η κλίση πίεσης που μετράται από τον 

καθετηριασμό είναι μικρότερη (κατά 20-30mmHg) από την αντίστοιχη της Doppler 

υπερηχογραφίας καθώς στην πρώτη περίπτωση ο ασθενής είναι υπό νάρκωση. 

(Geva et al., 2002a; Cuypers et al., 2013) 

 

 

 

Εικόνα:  

Α)Υπερηχοκαρδιογραφική 

απεικόνιση επιμήκους 

άξονα παραστερνικά όπου 

φαίνεται η κωνική στενωτική 

πνευμονική βαλβίδα,  

Β) απεικόνιση βραχέος 

άξονα παραστερνικά όπου 

φαίνονται οι πεπαχυσμένες 

στενωτικές γλωχίνες. 

 (Wang et al., 2019) 

 

Εικόνα: Κατηγοριοποίηση 
της στένωσης της 
πνευμονικής βαλβίδας 
ανάλογα με τα 
υπερηχογραφικά ευρήματα 
σε ήπια, μέτρια και 
σοβαρή. 
(Cuypers et al., 2013) 
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4.4.2.12 Ατρησία πνευμονικής βαλβίδας χωρίς μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

Ανήκει στην κατηγορία των κυανωτικών συγγενών καρδιοπαθειών. 

Επιδημιολογία: 

  Αποτελεί το 1-3% των νεογνών με συγγενή καρδιοπάθεια. Παρουσιάζεται σε 4-8 

περιστατικά ανά 100.000 ζωντανές γεννήσεις. (Hanley et al., 1993; 'Report of the 

New England Regional Infant Cardiac Program,' 1980; Ferencz et al., 1985; 

Daubeney et al., 1998) 

Ανατομική περιγραφή: 

 

Η ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας μπορεί να είναι μεμβρανώδους τύπου 

(ατρητική βαλβίδα) ή μυώδους τύπου. Στην περίπτωση παρουσίας ατρητικής 

βαλβίδας οι γλωχίνες της είναι πλήρως ενωμένες με αποτέλεσμα να μην επιτρέπουν 

την ροή αίματος διαμέσου αυτών. (Daubeney et al., 2002; Braunlin et al., 1982) Σε 

αυτόν τον τύπο δεν επηρεάζεται στην πλειονότητα των περιπτώσεων ο αρτηριακός 

κώνος και η δεξιά κοιλία. Εάν η ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας είναι μυώδους 

τύπου τότε επηρεάζεται η δεξιά κοιλία η οποία παρουσιάζεται  υποπλαστική και 

υπάρχει απουσία του αρτηριακού κώνου, επιπλέον μπορεί να συνυπάρχουν 

ανωμαλίες των στεφανιαίων αγγείων. (Dyamenahalli et al., 2004; Daubeney et al., 

Εικόνα:  
Παθολογοανατομικό παρασκεύασμα 
καρδιάς με υποπλαστική δεξιά κοιλία 
και ατρητική πνευμονική βαλβίδα και 
άθικτο μεσοκοιλιακό διάφραγμα. 
(https://apps.childrenshospital.org/M
ML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_I
D=1600&OK) 

Εικόνα:  

Οβελιαία τομή καρδιακής MRI  σε 

Α) φάση διαστολής και Β) φάση 

συστολής στην οποία είναι 

εμφανής η ήπια υποβαλβιδική 

στένωση της πνευμονικής 

βαλβίδας. (Niida et al., 2011) 

 

https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1600&OK
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1600&OK
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1600&OK
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2002) Η μορφολογία της δεξιάς κοιλίας ανάλογα με τον τύπο της ατρησίας ποικίλλει 

από σοβαρά υποπλαστική με υπερτροφικά τοιχώματα έως σημαντικά διευρυμένη με 

λεπτά τοιχώματα. Στην ανατομική κατάταξη σημαντικό ρόλο παίζει και η μορφολογία 

της τριγλώχινας βαλβίδας  η οποία εξαρτάται σε μεγάλο βαθμό από την δεξιά κοιλία 

(λόγω των υψηλών πιέσεων που αναπτύσσονται σε αυτήν) και το φάσμα της 

μορφολογίας της μπορεί να ποικίλλει από στένωση έως ανεπάρκεια ή δυσπλασία. 

Ταυτόχρονα ο δεξιός κόλπος εμφανίζεται με υπερτροφία. Όσον αφορά την 

στεφανιαία κυκλοφορία η οποία φυσιολογικά γίνεται κατά την διάρκεια της διαστολής, 

λόγω των σημαντικά αυξημένων πιέσεων που καλείται να διαχειριστεί η δεξιά κοιλία 

υπάρχει αντίκτυπος στην εύρυθμη λειτουργία αυτής. Ειδικότερα σε περιπτώσεις 

ύπαρξης σημαντικά υποπλαστικής δεξιάς κοιλίας στην οποία αναπτύσσονται υψηλές 

πιέσεις είναι δυνατόν να δημιουργηθούν συρίγγια μεταξύ της δεξιάς κοιλίας και των 

στεφανιαίων αγγείων ώστε να ανακουφιστεί η δεξιά κοιλία από την διαχείριση των 

υψηλών πιέσεων με αποτέλεσμα να διαταράσσεται η ροή αίματος διαμέσου των 

στεφανιαίων αγγείων. Επιπλέον με την πάροδο του χρόνου είναι δυνατόν να 

εγκατασταθούν  παθολογοανατομικές διαταραχές του στεφανιαίου συστήματος όπως 

είναι η στένωση των αγγείων και οι λανθασμένες συνδέσεις μεταξύ της δεξιάς και 

αριστερής στεφανιαίας κυκλοφορίας. Λόγω της σταδιακής στένωσης των 

στεφανιαίων αγγείων με την πάροδο του χρόνου κάποια τμήματα του μυοκαρδίου 

είναι δυνατόν να εξαρτηθούν από την δεξιά κοιλία για την αιμάτωση τους γεγονός 

που επιδρά στην πρόγνωση της νόσου. (Calder, Co and Sage, 1987; Anderson and 

Spicer, 2010; Freedom, Anderson and Perrin, 2005) Η πνευμονική κυκλοφορία 

εξασφαλίζεται από την συντήρηση της βατότητας του αρτηριακού πόρου με 

αριστεροδεξιά διαφυγή, οι ανατομικές ανωμαλίες των πνευμονικών αγγείων είναι 

σπάνιες. Τέλος η αριστερά κοιλία επηρεάζεται από το μη καλά οξυγονωμένο αίμα 

που της παρέχεται από τα επηρεασμένα στεφανιαία αγγεία και επιπλέον, είναι 

πιθανόν να παρουσιαστεί εμπόδιο στην ροή του αίματος στην αριστερή καρδιά λόγω 

του υπερτροφικού μεσοκοιλιακού διαφράγματος. (Ozyilmaz et al., 2014)( 

Gorla,2022)(Gittenberger-de Groot et al., 2001) 

Παθοφυσιολογία: 
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Η ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας σε συνδυασμό με την απουσία μεσοκοιλιακής 

επικοινωνίας έχει ως αποτέλεσμα την απουσία αιματικής ροής προς τις πνευμονικές 

αρτηρίες, ως αποτέλεσμα η επιβίωση του νεογνού να εξαρτάται σε μεγάλο βαθμό 

από την συντήρηση της βατότητας του αρτηριακού ή βοτάλλειου πόρου (χορήγηση 

προσταγλανδίνης μετά τον τοκετό για την συντήρηση της βατότητας τους). Το αίμα 

που παγιδεύεται στην δεξιά καρδιά έχει δύο διόδους ώστε να απομακρυνθεί από 

αυτήν, ειδικότερα είτε μέσω κάποιας μεσοκολπικής επικοινωνίας όπως το ωοειδές 

τρήμα καταλήγει στον αριστερό κόλπο είτε μέσω των συριγγίων μεταξύ των 

στεφανιαίων αγγείων και της δεξιάς κοιλίας οδηγείται στην συστηματική κυκλοφορία. 

Στην πρώτη περίπτωση  το αίμα κατευθύνεται από τον δεξί κόλπο στον αριστερό 

μέσω του ωοειδούς τρήματος και έπειτα στην αριστερά κοιλία και αορτή, από όπου 

εισέρχεται στην πνευμονική κυκλοφορία μέσω του βοτάλλειου πόρου. Επιπλέον 

μπορεί να υπάρχει ποικίλλου βαθμού ανεπάρκειας της τριγλώχινας βαλβίδας ώστε 

να μην αναπτύσσονται σε μεγάλο βαθμό οι πιέσεις εντός του δεξιού κόλπου. 

Γενικότερα οι αναπτυσσόμενες  πιέσεις εντός της δεξιάς κοιλίας αυξάνονται όσο 

μειώνεται η ανεπάρκεια της τριγλώχινας βαλβίδας σε σημείο που μπορεί να ξεπερνά 

τις πιέσεις που αναπτύσσονται στην συστηματική κυκλοφορία. 

(https://pro.uptodatefree.ir/show/87462)  

Κλινική εικόνα: 

Στην νεογνική ηλικία η κλινική εικόνα ποικίλλει από κυάνωση λόγω δεξιοαριστερής 

διαφυγής στο επίπεδο των κόλπων, δύσπνοια, ταχύπνοια, δεξιά καρδιακή 

ανεπάρκεια εντός ωρών από την γέννηση ειδικότερα εάν ξεκινήσει η φυσιολογική 

σύγκλιση του βοταλλείου πόρου. Η συγγενής αυτή καρδιοπάθεια είναι άμεσα 

θανατηφόρα  σε σύντομο χρονικό διάστημα μετά την γέννηση εκτός και αν 

αντιμετωπιστεί χειρουργικά. Σε περίπτωση που συγκληθεί ο βοτάλλειος πόρος τότε 

άμεσα επέρχονται τα συμπτώματα της υποξαιμίας, μεταβολικής οξέωσης, 

καρδιογενούς σοκ και θάνατος.  (Leonard et al., 2000; McArthur et al., 1971) Για τον 

Εικόνα: Σχηματική απεικόνιση της ροής του 

αίματος σε περίπτωση ατρησίας της 

πνευμονικής βαλβίδας με άθικτο μεσοκοιλιακό 

διάφραγμα. Μαύρο βέλος: μη οξυγονωμένο 

αίμα, λευκό βέλος: οξυγονωμένο αίμα, 

διακεκομμένο βέλος: αναμεμειγμένο αίμα. 

(https://thoracickey.com/pulmonary-atresia-

with-intact-ventricular-septum-2/ )  

 

https://pro.uptodatefree.ir/show/87462
https://thoracickey.com/pulmonary-atresia-with-intact-ventricular-septum-2/
https://thoracickey.com/pulmonary-atresia-with-intact-ventricular-septum-2/
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λόγο αυτό είναι απαραίτητο να διασφαλιστεί η βατότητα του βοταλλείου πόρου με την 

συνεχή έγχυση Ε1 προσταγλανδίνης. Στις επιπλοκές της νόσου ανήκουν η 

στηθάγχη, ο ξαφνικός καρδιακός θάνατος και οι αρρυθμίες λόγω της παθολογίας των 

στεφανιαίων αγγείων, η κυάνωση που επιμένει για μεγάλο χρονικό διάστημα είναι 

δυνατόν να οδηγήσει σε σύνδρομο υπεργλοιότητας λόγω πολυκυτταραιμίας με 

εκδηλώσεις το εγκεφαλικό επεισόδιο, τις κεφαλαλγίες και την αδυναμία εξάσκησης. 

Τέλος μπορεί να επέλθει συμφορητική καρδιακή ανεπάρκεια λόγω της παθολογίας 

της δεξιάς καρδιάς η οποία μπορεί να παρουσιαστεί ανεξάρτητα της χειρουργικής 

επιδιόρθωσης της συγγενούς καρδιοπάθειας. (Fyfe, Edwards and Driscoll, 1986)( 

Gorla,2022) 

Γενετική αιτιολογία: 

  Σε σπάνιες οικογενείς περιπτώσεις υποστηρίζεται η πιθανότητα ύπαρξης ενός 

γονιδίου που οδηγεί στην εκδήλωση του φαινοτύπου όπως στην περίπτωση δύο 

αδερφών με την συγγενή καρδιοπάθεια. (Chitayat, McIntosh and Fouron, 1992) Στις 

υπόλοιπες περιπτώσεις μη οικογενούς εμφάνισης ο ακριβής μηχανισμός παραμένει 

άγνωστος ωστόσο πιθανολογείται ότι συμβαίνει αργά κατά την διαδικασία της 

μορφογένεσης της καρδιάς μετά την δημιουργία του μεσοκοιλιακού διαφράγματος σε 

αντίθεση με την ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας με μεσοκοιλιακή επικοινωνία που 

συμβαίνει πριν, όπου κάποια φλεγμονώδης διαδικασία όπως λοίμωξη επιδρά χωρίς 

όμως να έχει αποδειχθεί η θεωρία αυτή. (Kutsche and Van Mierop, 1983) Μελέτες σε 

μονοζυγωτικά δίδυμα με την συγγενή καρδιοπάθεια έχουν αναδείξει ευρήματα  όπως 

η διαγραφή 55kb στα γονίδια WFDC8 και WFDC9, χωρίς αυτά να είναι τεκμηριωμένα 

συνδεδεμένα με τον φαινότυπο. (De Stefano et al., 2008)(Gorla,2022) Σε μια 

οικογένεια πιθανολογείται αυτοσωμικός υπολειπόμενος τρόπος κληρονόμησης με 

αδυναμία αποκλεισμού πολυπαραγοντικής αιτιολογίας, όπου δύο αδερφές 

διαπιστώθηκε να φέρουν ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας με ακέραιο 

μεσοκοιλιακό διάφραγμα σε συνδυασμό με υποπλαστική δεξιά κοιλία και φυσιολογική 

τριγλώχινα βαλβίδα. Η μια αδερφή διαγνώσθηκε μετά την γέννηση ενώ η άλλη κατά 

την διάρκεια της εγκυμοσύνης με την βοήθεια της νεογνικής υπερηχοκαρδιογραφίας 

κατά την διάρκεια της 22ης εβδομάδας κύησης. Η μητέρα ήταν 29 ετών με ελληνική 

καταγωγή και ο πατέρας 26 ετών με ιταλική καταγωγή, χωρίς να φέρουν 

καρδιαγγειακές ανωμαλίες. Στην πρώτη εγκυμοσύνη παρουσιάστηκε διαβήτης 

κύησης στην 28η εβδομάδα κύησης ο οποίος ανταποκρίθηκε καλώς σε δίαιτα. Οι 

νεογνικές  υπερηχογραφικές απεικονίσεις κατά την διάρκεια της πρώτης 

εγκυμοσύνης δεν παρουσίασαν παθολογικά ευρήματα. Ο τοκετός ξεκίνησε 

φυσιολογικά ωστόσο λόγω μη προόδου τελικά πραγματοποιήθηκε καισαρική τομή. 

Κατά την διάρκεια της πρώτου 24ωρου ζωής το νεογνό παρουσίασε περιστοματική 
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κυάνωση με ήπια αναπνευστική δυσχέρεια. Κατά συνέπεια διενεργήθηκε 

υπερηχοκαρδιογραφία και έγινε προσπάθεια χειρουργικής διόρθωσης. Ωστόσο το 

νεογνό κατέληξε δύο  ώρες μετά την χειρουργική αντιμετώπιση, με την αυτοψία να 

αποκαλύπτει ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας με άθικτο μεσοκοιλιακό διάφραγμα, 

μια μεμβράνη που πιθανώς παρεμπόδιζε την κυκλοφορία αίματος προς την 

τριγλώχινα βαλβίδα, υποπλασία της δεξιάς κοιλίας, ανοιχτό βοτάλλειο πόρο και 

στένωση της άπω κύριας πνευμονικής αρτηρίας. Ο καρυότυπος ήταν φυσιολογικός 

46,ΧΧ. Στην δεύτερη εγκυμοσύνη αποκαλύφθηκε κατά την διάρκεια της 22ης 

βδομάδας κύησης ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας και υποπλασία της δεξιάς 

κοιλίας, οπότε οι γονείς αποφάσισαν να τερματίσουν την κύηση. (Chitayat, McIntosh 

and Fouron, 1992) Επιπρόσθετα έχει αναφερθεί οικογενής εμφάνιση σε  δύο 

ξαδέρφια, που πιθανολογείται ότι οφείλεται σε αυτοσωμικό επικρατή τρόπο 

κληρονόμησης. Η δεύτερη χρονολογικά γεννημένη εξαδέλφη πέθανε την 12η ημέρα 

ζωής και έφερε ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας, υποπλασία της δεξιάς κοιλίας και 

υποπλασία της τριγλώχινας βαλβίδας. Ο πρώτος χρονολογικά γεννημένος 

εξάδελφος είχε γεννηθεί είκοσι τρία χρόνια πριν την εξαδέλφη του από την μητρική 

θεία και πέθανε τον πέμπτο μήνα ζωής καθώς έφερε ατρησία της πνευμονικής 

βαλβίδας με άθικτο μεσοκοιλιακό διάφραγμα, υποπλασία της δεξιάς κοιλίας και 

τριγλώχινας βαλβίδας. (Grossfeld et al., 1997) Έχει αναφερθεί μια περίπτωση όπου 

δύο μονοχοριονικές διαμνιοτικές  δίδυμες αδερφές έφεραν ατρησία της πνευμονικής 

βαλβίδας με ακέραιο μεσοκοιλιακό διάφραγμα κατέληξαν σε σύντομο χρονικό 

διάστημα μετά την γέννηση. Η ισπανικής καταγωγής μητέρα ήταν υγιής και διάνυσε 

μια εγκυμοσύνη χωρίς επιπλοκές ως την 27η εβδομάδα ζωής όπου χρειάστηκε να 

διενεργηθεί επείγουσα καισαρική τομή.  Ο πατέρας επίσης ήταν υγιής και δεν υπήρχε 

ιστορικό συγγενούς καρδιαγγειακής νόσου στην οικογένεια ως τρείς γενιές πίσω. 

Μετά τον θάνατο των διδύμων διενεργήθηκε μοριακός καρυότυπος από το γενωμικό 

DNA  που προήλθε από κατεψυγμένο ηπατικό ιστό των διδύμων καθώς και από το 

γενωμικό DNA περιφερικού αίματος των γονέων και του γιού για σύγκριση, τα 

αποτελέσματα περιλαμβάνουν ότι και στα δύο δίδυμα υπήρχε μια διαγραφή 55Kb 

στο χρωμόσωμα 20q13.12 που περιλάμβανε τα γονίδια WFDC8 και WFDC9, η 

σύγκριση αποκάλυψε ότι τα δίδυμα κληρονόμησαν τον μητρικό απλότυπο που φέρει 

την WFDC8 διαγραφή και τον πατρικό απλότυπο που φέρει την WFDC9 διαγραφή. Ο 

γιος έφερε μόνο τον πατρικό απλότυπο WFDC9 χωρίς να φέρει κλινικά συγγενή 

καρδιοπάθεια. (De Stefano et al., 2008) Η ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας με 

άθικτο το μεσοκοιλιακό διάφραγμα συναντάται σε άτομα που φέρουν ομοζυγωτία για 

μεταλλάξεις σε C677T Methylene Tetra Hydrofolate Reductase με αυξημένη 

συχνότητα. (De Stefano et al., 2008) 
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Διαγνωστική προσέγγιση: 

Φυσική εξέταση: 

Στην κλινική φυσική εξέταση κατά την επισκόπηση του νεογνού είναι εμφανής η 

κεντρική κυάνωση ειδικά πέριξ του στόματος και των οφθαλμών. Σε περίπτωση που 

συγκληθεί ο βοτάλλειος πόρος τότε η κυάνωση είναι γενικευμένη. Στην ψηλάφηση 

της κοιλιάς είναι δυνατόν να αποκαλυφθεί ηπατομεγαλία σε περίπτωση που η 

μεσοκολπική επικοινωνία είναι περιοριστικού τύπου με αποτέλεσμα το αίμα να μην 

Εικόνα: Αποτελέσματα 

μοριακού καρυότυπου της 

οικογένειας με τα δίδυμα. 

(De Stefano et al., 2008) 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας 

με ατρησία 

πνευμονικής 

βαλβίδας με άθικτο 

μεσοκοιλιακό 

διάφραγμα. 

(Grossfeld et al., 

1997) 
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παροχετεύεται γρήγορα διαμέσου αυτού στην αριστερή κυκλοφορία και να λιμνάζει 

στην δεξιά κυκλοφορία, σε αυτήν την περίπτωση οι περιφερικοί παλμοί ψηλαφώνται 

ασθενείς. Ακροαστικά η εικόνα ποικίλλει από απουσία φυσήματος έως συνεχές 

φύσημα λόγω βατού αρτηριακού πόρου και ανεπάρκειας της τριγλώχινας βαλβίδας. 

Ειδικότερα το φύσημα της ανεπάρκειας της τριγλώχινας βαλβίδας είναι διαστολικού 

τύπου ακουστό στην εστία ακρόασης της τριγλώχινας βαλβίδας αριστερά 

παραστερνικά λόγω της παλινδρόμησης του αίματος διαμέσου αυτής. Αντίθετα το 

φύσημα που παράγεται λόγω του ανοιχτού βοτάλλειου πόρου είναι συστολικού 

τύπου και ακουστό στο δεύτερο με τρίτο μεσοπλεύριο διάστημα αριστερά. 

Επιπρόσθετα λόγω ατρησίας της πνευμονικής βαλβίδας ο δεύτερος καρδιακός τόνος 

είναι μονήρης. Ο πρώτος καρδιακός τόνος μπορεί να είναι και αυτός μονήρης 

ανάλογα με τον βαθμό παθολογίας της τριγλώχινας βαλβίδας. (Gorla,2022) Ο 

κορεσμός της οξυαιμοσφαιρίνης σε οξυγόνο όπως μετριέται διαδερμικά παρουσιάζει 

ελάττωση λόγω της αριστεροδεξιάς διαφυγής, το εύρημα αυτό είναι αναμενόμενο στο 

πλαίσιο της κυάνωσης και είναι ανάλογο είτε μετρηθεί στο άνω ή κάτω άκρο. 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

 Στο ηλεκτροκαρδιογράφημα παρατηρούνται τα υψηλά P λόγω υπερτροφίας του 

δεξιού κόλπου και η επικράτηση των δυναμικών της αριστερής κοιλίας με θετικό 

έπαρμα QRS στην Ι και αρνητικό έπαρμα στην aVf (αριστερός άξονας). Σε 

περίπτωση υποενδοκάρδιας ισχαιμίας όταν συνυπάρχει παθολογία των στεφανιαίων 

αγγείων, τα ST διαστήματα και τα Τ είναι επηρεασμένα. (Fyfe, Edwards and Driscoll, 

1986) 

 

Ακτινογραφία θώρακα: 

  Στην ακτινογραφία θώρακα η πνευμονική αιμάτωση παρουσιάζεται φυσιολογική ή 

μειωμένη ανάλογα με τον βαθμό αριστεροδεξιάς διαφυγής. Η καρδιακή σιλουέτα 

παρουσιάζεται ευμεγέθης λόγω της υπερτροφίας του δεξιού κόλπου και κοιλίας από 

την ανεπάρκεια της τριγλώχινας βαλβίδας. (Gorla,2022) 

Εικόνα: Ηλεκτροκαρδιογράφημα 

ενός νεογνού 9 ημερών με ατρησία 

της πνευμονικής βαλβίδας με 

άθικτο μεσοκοιλιακό διάφραγμα, 

στο οποίο είναι εμφανή τα υψηλά Ρ 

κύματα στην ΙΙ, αριστερή στροφή 

του άξονα. 

(https://apps.childrenshospital.org/

MML/index.cfm?CAT=media&MEDI

A_ID=1876 ) 

 

https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1876
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1876
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1876
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Υπερηχοκαρδιογραφία: 

  Αποτελεί την μέθοδο εκλογής για την απεικόνιση της υποκείμενης ανωμαλίας και 

την τυχόν ύπαρξη επιπλέον βλαβών με την χρήση του κορυφαίου παραθύρου 

απεικόνισης των τεσσάρων καρδιακών κοιλοτήτων. Είναι δυνατή η ακριβής μέτρηση 

των μεγεθών των κοιλοτήτων της καρδιάς και η απεικόνιση με την μέθοδο Doppler 

της ροής του αίματος μέσω του ωοειδούς τρήματος και του αρτηριακού πόρου.  Ο 

σημαντικότερος παράγοντας για τον καθορισμό της χειρουργικής παρέμβασης είναι ο 

βαθμός υποπλασίας της δεξιάς κοιλίας. Με την βοήθεια color-flow και του Doppler 

είναι δυνατόν να απεικονιστεί η ροή του αίματος και ο βαθμός παλινδρόμησης αυτού 

διαμέσου της τριγλώχινας βαλβίδας. Η ακριβής ανατομία του πνευμονικού δένδρου 

καθώς και πιθανές κοιλιο-στεφανιαίες συνδέσεις μπορεί να απεικονιστούν.  (Burch et 

al., 2008) Με την βοήθεια των υποπλεύριων παραθύρων είναι απαραίτητο να 

απεικονιστεί η μεσοκολπική επικοινωνία η οποία εξασφαλίζει την κένωση του αίματος 

προς την συστηματική κυκλοφορία και να μετρηθούν πιέσεις εντός των κόλπων ώστε 

να αποκαλυφθεί πιθανή ύπαρξη μεσοκολπικής επικοινωνίας περιοριστικού τύπου. Η 

μορφολογία της τριγλώχινας βαλβίδας αποτελεί βασικό παράγοντα για την 

πρόγνωση, η εκτίμηση περιλαμβάνει το μέγεθος του δακτυλίου (που εξαρτάται από 

το μέγεθος της δεξιάς κοιλίας), την λειτουργικότητα της βαλβίδας καθώς η 

ανεπάρκεια της τριγλώχινας βαλβίδας βοηθά ώστε να μην δημιουργηθούν 

στεφανιαίες παρακάμψεις και τέλος την μορφολογία των γλωχινών της βαλβίδας. 

Τέλος η εκτίμηση της δεξιάς κοιλίας περιλαμβάνει εκτός από το μέγεθος και την 

λειτουργική ανατομία αυτής καθώς η καλύτερη πρόγνωση υπάρχει στις περιπτώσεις 

όπου είναι υπαρκτός ο χώρος εισόδου, εξόδου και το κορυφαίο τμήμα. (Gorla,2022) 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακα ενός 

νεογνού το οποίο εισήχθη στην ΜΕΝΝ 

και στην υπερηχοκαρδιογραφία ετέθη η 

διάγνωση της ατρησίας της πνευμονικής 

βαλβίδας με άθικτο το μεσοκοιλιακό 

διάφραγμα. Είναι εμφανής η 

εκσεσημασμένη καρδιομεγαλία και 

ταυτόχρονα δεν παρατηρείται αύξηση 

της πνευμονικής αιμάτωσης. 

(Knipe,2016) 
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Καρδιακός καθετηριασμός: 

  Αποτελεί  επεμβατική μέθοδο για την μέτρηση των πιέσεων που αναπτύσσονται 

στις καρδιακές κοιλότητες καθώς και για την μέτρηση του κορεσμού του αρτηριακού 

αίματος σε Ο2. Οι διαταραχές στην κυκλοφορία των στεφανιαίων αγγείων καθιστούν 

απαραίτητη σε αυτού του είδους την συγγενή καρδιοπάθεια να διενεργείται 

αγγειογραφία (αορτογραφία με την χρήση μπαλονιού) ώστε να διαγιγνώσκονται οι 

διαταραχές στην στεφανιαία κυκλοφορία όπως η στένωση και να αξιολογείται πρό και 

μετα-εγχειρητικά. Κατά κύριο λόγο είναι απαραίτητη η εκτίμηση της ύπαρξης 

μυοκαρδίου που εξαρτάται από την δεξιά κοιλία για την αιμάτωση του και με βάση 

συγκεκριμένα κριτήρια όπως η στένωση 2 ή περισσοτέρων στεφανιαίων αγγείων, το 

μυοκάρδιο περιφερικά της στένωσης να λαμβάνει αιμάτωση μέσω συριγγίων και η 

ατρησία του στεφανιαίου κόλπου να τίθεται η διάγνωση αυτής. Επιπρόσθετα η 

αγγειογραφία μπορεί να αποκαλύψει λεπτομέρειες σχετικά με την ανατομία και 

λειτουργία της τριγλώχινας βαλβίδας και της δεξιάς κοιλίας. (Loomba and Pelech, 

2018)( Gorla,2022) 

 

Εικόνα: Αγγειογραφίες σε ασθενείς με 
ατρησία πνευμονικής βαλβίδας με άθικτο 
μεσοκοιλιακό διάφραγμα που δείχνουν το 
φάσμα της βαρύτητας : Α) 
λεπτοτοιχωματική δεξιά κοιλία και δεξιός 
κόλπος και ταυτόχρονη διάταση κοιλοτήτων 
επί σοβαρής ανεπάρκειας της τριγλώχινας 
βαλβίδας και μεμβρανώδους τύπου 
ατρητική βαλβίδα , Β) δεξιά κοιλία με χώρο 
εισόδου εξόδου και κορυφή επί 
μεμβρανώδους τύπου ατρητική βαλβίδα ,C) 
δεξιά κοιλία με μόνο χώρο εισόδου και 
εξόδου και δημιουργία συριγγίου μεταξύ 
δεξιάς κοιλίας και στεφανιαίων αγγείων, D) 
δεξιά κοιλία μονόχωρη( μόνο χώρος 
εισόδου) και υποπλαστική επί μυώδους 
τύπου ατρησίας. (Daubeney et al., 2002; 
Yim et al., 2018) 

 

Εικόνα: Κορυφαίο παράθυρο απεικόνισης 

των τεσσάρων καρδιακών κοιλοτήτων  

(apical 4-chamber view) στο οποίο είναι 

εμφανής η υποπλαστική δεξιά κοιλία με 

υποπλαστικό δακτύλιο τριγλώχινας βαλβίδας 

και η διάταση του δεξιού κόλπου. (Jakamy et 

al., 2019) 
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 4.4.2.13 Σύνδρομο αριστερής υποπλαστικής καρδιάς 

    Επιδημιολογία: 

     Το σύνδρομο αριστερής υποπλαστικής καρδιάς σαν όρος προτάθηκε για πρώτη 

φορά από τους Noonan και Nadas το 1958. Αποτελεί το 2-4% των συγγενών 

καρδιοπαθειών με επίπτωση 2-3/10.000 ζωντανές γεννήσεις. Επιπλέον αποτελεί την 

δεύτερη σε συχνότητα αποφρακτική συγγενή καρδιοπάθεια που επηρεάζει την 

αριστερή καρδιά. Αυτή η συγγενής καρδιοπάθεια παρουσιάζεται συχνότερα σε 

άρρενα παρά σε θήλεα άτομα με αναλογία 1,5/1 και είναι καθολικά θανατηφόρα στη 

νεογνική ηλικία για τα άτομα που την φέρουν εφόσον δεν αντιμετωπιστεί χειρουργικά, 

εκτός σπάνιων περιπτώσεων όπου η συστηματική και πνευμονική κυκλοφορία είναι 

σε ισορροπία με αποτέλεσμα να μην παρουσιάζονται συμπτώματα έως σε 

μεγαλύτερη ηλικία.  (Noonan and Nadas, 1958; Mai et al., 2019; Cole and 

Eghtesady, 2016; Yabrodi and Mastropietro, 2017; Grossfeld et al., 2019; Fixler et 

al., 2010; Gordon et al., 2008) 

  Ανατομική περιγραφή: 

  Η υποπλασία της αριστερής καρδιάς χαρακτηρίζεται από υποπλασία της αριστεράς 

κοιλίας ως δευτερεύουσα βλάβη η οποία είναι δυνατόν να προκύψει με δύο 

μηχανισμούς είτε λόγω παρεμπόδισης της εισροής αίματος στην αριστερή κοιλία 

εξαιτίας ατρησίας ή στένωσης της μιτροειδούς βαλβίδας είτε λόγω παρεμπόδισης 

εκροής αίματος από την αριστερά κοιλία εξαιτίας στένωσης ή ατρησίας της αορτικής 

βαλβίδας. Λειτουργικά η πρωταρχική βλάβη οδηγεί στην αδυναμία της αριστερής 

κοιλίας να φέρει εις πέρας τον ρόλο της ως συστηματική αντλία. Επιπρόσθετα, η 

ελλιπής ανάπτυξη του αορτικού τόξου υπονομεύει ακόμα περισσότερο την λειτουργία 

της αριστερής καρδιάς ως συστηματική αντλία. Κατά την διάρκεια της εμβρυικής 

ζωής, η αδυναμία προώθησης του αίματος διαμέσου της στενωτικής  αορτικής 

βαλβίδας έχει ως αποτέλεσμα να αυξάνεται το μεταφορτίο της αριστεράς κοιλίας και 

αυτή να οδηγείται σε υπερτροφία λόγω της αύξησης του έργου της, σταδιακά η 

αριστερά κοιλία διατείνεται και μειώνεται η συσταλτικότητα της. Ο συνδυασμός 

στένωσης της μιτροειδούς βαλβίδας οδηγεί σε μειωμένη πλήρωση της αριστεράς 

κοιλίας με αποτέλεσμα την υποπλασία της λόγω μειωμένου προφορτίου. Στον 

αριστερό κόλπο το αίμα οδηγείται διαμέσου του ωοειδούς τρήματος στον δεξιό κόλπο 

και από εκεί οδηγείται στην συστηματική κυκλοφορία. Η συγγενής αυτή καρδιοπάθεια 

παρουσιάζει ένα φάσμα βαρύτητας από ατρησία της μιτροειδούς και αορτικής 

βαλβίδας με υποπλαστική αριστερή κοιλία έως ήπια υποπλαστικές βαλβίδες 

(στενωτικές) με οριακό μέγεθος αριστερής κοιλίας. Η δεξιά καρδιά αντισταθμιστικά 

υπερτρέφεται καθώς καλείται να αναλάβει εκείνη τον ρόλο της συστηματικής αντλίας.  
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Το μεσοκοιλιακό διάφραγμα στην πλειονότητα των περιπτώσεων είναι ακέραιο 

ωστόσο στην περίπτωση της ατρησίας της μιτροειδούς βαλβίδας με φυσιολογικό 

αορτικό τόξο μπορεί να συνυπάρχει μεσοκοιλιακή επικοινωνία. Έπειτα, είναι δυνατόν 

να υπάρχει στένωση του ισθμού της αορτής η οποία παρακωλύει την αιματική ροή 

στην συστηματική κυκλοφορία. Άλλη συνοδό ανατομική ανωμαλία συνιστά η 

στένωση των πνευμονικών φλεβών. Επιπλέον είναι δυνατόν να συνυπάρχει 

ενδοκαρδιακή ινοελάστωση. (Freedom et al., 1976; Von Rueden et al., 1975) Στην  

διπλέξοδο δεξιά κοιλία είναι πιθανό να ανευρίσκεται υποπλαστική αριστερή κοιλία ως 

συνυπάρχουσα παθολογοανατομική βλάβη. (Norwood, 1991; Gobergs, Salputra and 

Lubaua, 2016; Tchervenkov, Jacobs and Tahta, 2000) Οι ανατομικοί υπότυποι που 

έχουν ταυτοποιηθεί είναι τρείς: ο πρώτος υπότυπος που αντιπροσωπεύει την 

σοβαρότερη μορφή αυτής της συγγενούς καρδιοπάθειας περιλαμβάνει ατρητική 

μιτροειδή βαλβίδα και ατρητική αορτική βαλβίδα με αποτέλεσμα η αριστερά κοιλία να 

έχει την μορφή σχισμής και η ανιούσα αορτή να είναι υποπλαστική, ο δεύτερος 

υπότυπος αφορά στένωση της μιτροειδούς βαλβίδας και ατρησία της αορτικής 

βαλβίδας με αποτέλεσμα η ανιούσα αορτή να είναι υποπλαστική και η αριστερή 

κοιλία να παρουσιάζει σοβαρή συστολική δυσλειτουργία ανάλογη του βαθμού 

στένωσης, ο τρίτος υπότυπος αντιπροσωπεύει την ηπιότερη μορφή καθώς οι δύο 

βαλβίδες είναι στενωτικές με αποτέλεσμα η υποπλασία της αριστερής καρδιάς να 

εξαρτάται από τον βαθμό στένωσης αυτών. 

Συμπερασματικά, υπεύθυνη στένωση μπορεί να παρατηρηθεί: 

1. στο επίπεδο της αορτικής βαλβίδας 

2. πέριξ της αορτικής βαλβίδας  

3. στο επίπεδο του ωοειδούς τρήματος (περιοριστική μεσοκολπική επικοινωνία)  

4. στο επίπεδο της μιτροειδούς βαλβίδας 

     Η επιβίωση του νεογνού εξασφαλίζεται από την εξασφάλιση βατότητας του 

ωοειδούς τρήματος (μεσοκολπική επικοινωνία) και του βοτάλλειου πόρου . 

Επομένως τα συμπτώματα παρουσιάζονται εντός 24-48 ωρών λόγω σύγκλισης του 

ανοιχτού αρτηριακού πόρου, οπότε πρέπει να γίνει έναρξη συνεχούς έγχυσης 

προσταγλανδίνης Ε1.  (Roeleveld et al., 2018; Gobergs, Salputra and Lubaua, 2016; 

Yun, 2011) 
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Παθοφυσιολογία: 

  Το αίμα που επιστρέφει οξυγονωμένο από τους πνεύμονες μέσω των πνευμονικών 

φλεβών στον αριστερό κόλπο οδηγείται στον δεξιό κόλπο μέσω της μεσοκολπικής 

επικοινωνίας (ωοειδές τρήμα) λόγω της υποπλασίας  της μιτροειδούς βαλβίδας, της 

αριστεράς κοιλίας και της αορτικής βαλβίδας. Η μεσοκολπική επικοινωνία μπορεί να 

είναι περιοριστικού ή μη περιοριστικού τύπου, επομένως επηρεάζει την ποσότητα 

του αίματος που οδηγείται προς τις πνευμονικές αρτηρίες. Εκεί το οξυγονωμένο αίμα 

αναμειγνύεται με το μη οξυγονωμένο αίμα και οδηγείται μέσω της τριγλώχινας 

βαλβίδας στην δεξιά κοιλία και από εκεί μέσω της πνευμονικής αρτηρίας στην δεξιά 

και αριστερή πνευμονική αρτηρία, ένα μέρος του αίματος που εισέρχεται στην 

αριστερή πνευμονική αρτηρία περνά στην συστηματική κυκλοφορία μέσω του 

βοταλλείου πόρου (δεξιοαριστερή διαφυγή) και το υπόλοιπο οδηγείται στην 

πνευμονική κυκλοφορία για οξυγόνωση. Η ανιούσα αορτή αιματώνεται καθώς το αίμα 

οδηγείται προς τα πίσω σε αυτήν, σε αντίθεση με την κατιούσα αορτή η οποία 

αιματώνεται καθώς το αίμα κινείται έμπροσθεν προς την συστηματική κυκλοφορία. Η 

ποσότητα του αίματος που οδηγείται σε κάθε κυκλοφορία είναι αντιστρόφως ανάλογη 

των αντιστάσεων σε κάθε μια από αυτές. Εν ολίγοις η αναλογία του αίματος που 

οδηγείται στην συστηματική ή στην πνευμονική κυκλοφορία εξαρτάται από τον λόγο 

των πνευμονικών αντιστάσεων προς τις συστηματικές αντιστάσεις των αγγείων. 

(Sinha et al., 1968) Σε αυτόν τον τύπο συγγενούς καρδιοπάθειας η πνευμονική 

ενώνεται με την συστηματική κυκλοφορία παράλληλα μέσω του ανοιχτού αρτηριακού 

πόρου παρά σε σειρά. (Gobergs, Salputra and Lubaua, 2016) Η μεταβολική οξέωση 

λαμβάνει χώρα μετά την γέννηση είτε λόγω σύγκλισης του ανοιχτού βοταλλείου 

πόρου είτε λόγω μείωσης των πνευμονικών αντιστάσεων  οπότε η αιματική ροή προς 

τους πνεύμονες αυξάνεται, κατά συνέπεια η αιματική ροή προς την συστηματική 

κυκλοφορία μειώνεται και ενέχει ο κίνδυνος υποάρδευσης των ιστών. Αντίθετα εάν οι 

αντιστάσεις στην πνευμονική κυκλοφορία αυξηθούν τότε η αιματική ροή προς την 

Εικόνα: Απεικόνιση των υποτύπων της 

υποπλαστικής αριστερής καρδιάς α) 

στένωση μιτροειδής βαλβίδα σε συνδυασμό 

με στένωση αορτικής βαλβίδας, β) ατρησία 

της μιτροειδούς βαλβίδας και ατρησία της 

αορτικής βαλβίδας, γ)στένωση της 

μιτροειδούς βαλβίδας με ατρησία της 

αορτικής βαλβίδας, δ) ατρησία μιτροειδούς 

βαλβίδας σε συνδυασμό με στένωση 

αορτικής βαλβίδας. (graphic illustration by 

Dr. Raymond Morales)(Yolandee et al., 

2022) 

 



 

 

[224] 

 

συστηματική κυκλοφορία αυξάνεται, σε αυτήν την περίπτωση όμως είναι υπαρκτός ο 

κίνδυνος της υποξαιμίας. Επομένως η ισορροπία των αντιστάσεων των δύο 

κυκλοφοριών πρέπει να εξασφαλίζεται ώστε οι ιστοί να αρδεύονται με επαρκώς 

οξυγονωμένο αίμα και να μην εκδηλώνεται συμπτωματολογία.   

Γενετική αιτιολογία: 

  Το σύνδρομο υποπλαστικής αριστερής καρδιάς μπορεί να συνδέεται με σύνδρομα 

όπως τρισωμία 13, τρισωμία 18, Down, Noonan, Holt Oram, Jacobsen, DiGeorge, 

Turner, Ellis van Creveld όπως προαναφέρθηκε. Όσον αφορά τις μονογονιδιακές 

μεταλλάξεις έχει ανευρεθεί ότι παραλλαγές αριθμού αντιγράφων (CNVs) στα γονίδια 

GATA4 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 8p23.1, MYH11 που βρίσκεται στο 

χρωμόσωμα 16p13.11, GJA5 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 1q21.2 έχουν 

συσχετιστεί με την συγκεκριμένη συγγενή καρδιοπάθεια. (Carey et al., 2013) 

Επιπρόσθετα μεταλλάξεις στο γονίδιο NKX2-5 το οποίο βρίσκεται στο χρωμόσωμα 

5q35.1 οδηγούν στον ίδιο φαινότυπο. (McElhinney et al., 2003; Benson, Martin and 

Lo, 2016; Stallmeyer et al., 2010) Πιο συγκεκριμένα σε  μια μελέτη ατόμων με 

υποπλασία της αριστερής καρδιάς ταυτοποιήθηκε μια παρανοηματική μετάλλαξη στο 

γονίδιο NKX2-5. (McElhinney et al., 2003) Έπειτα σε μία άλλη μελέτη ταυτοποιήθηκε 

ετεροζυγωτία σε ένα από τα εννέα υπό μελέτη περιστατικά για μια μετάλλαξη στο ίδιο 

γονίδιο, R25C, η μετάλλαξη αυτή οδηγεί σε σύνδρομο υποπλαστικής αριστερής 

καρδιάς με ατρησία της αορτικής και μιτροειδούς βαλβίδας σε συνδυασμό με 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία μικρού μεγέθους. (Stallmeyer et al., 2010) Μεταλλάξεις στο 

γονίδιο HAND1 το οποίο βρίσκεται στο χρωμόσωμα 5q32 επίσης συσχετίζονται με 

αριστερή υποπλαστική κοιλία. (Reamon-Buettner et al., 2008) Έχει περιγραφεί μια 

οικογένεια στην οποία δύο αδέρφια πέθαναν στην νεογνική περίοδο με την αυτοψία 

να δείχνει υποπλασία της αριστεράς κοιλίας με ατρησία ή υποπλασία του αορτικού 

στομίου και ανοιχτό ωοειδές τρήμα σε συνδυασμό με ανοιχτό βοτάλλειο πόρο. 

Υπήρξε στην οικογένεια μια γέννηση θνησιγενούς νεογνού στο οποίο ωστόσο δεν 

πραγματοποιήθηκε αυτοψία με αποτέλεσμα τα αίτια θανάτου να παραμείνουν 

άγνωστα. (Brekke, 1953) Επιπρόσθετα έχουν περιγραφεί πέντε οικογένειες οι οποίες 

περιλαμβάνουν δεκατρείς πάσχοντες από το σύνδρομο της υποπλαστικής αριστερής 

καρδιάς και μάλιστα υποδεικνύεται αυτοσωμικά υπολειπόμενο πρότυπο 

κληρονόμησης. Στην πρώτη οικογένεια η μητέρα είναι Ιρλανδή και ο πατέρας Άγγλος 

χωρίς ιστορικό συγγενούς καρδιοπάθειας, οι οποίοι απέκτησαν έναν υγιή απόγονο 

χρονικά ανάμεσα στα δύο αδέρφια που έφεραν την συγγενή καρδιοπάθεια. Στην ίδια 

οικογένεια δύο από τους απογόνους που προέκυψαν από την διασταύρωση του 

ετεροθαλούς αδερφού του πατέρα και της πρώτης ξαδέρφης της μητέρας έφεραν την 

συγγενή καρδιοπάθεια.(Shokeir, 1971) Στην δεύτερη οικογένεια οι γονείς ήταν 
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δεύτερα ξαδέρφια και η διασταύρωση τους οδήγησε στην δημιουργία δύο απογόνων 

ενός αγοριού και ενός κοριτσιού οι οποίοι κατέληξαν την έβδομη και ένατη ημέρα 

αντίστοιχα από συμφορητική καρδιακή ανεπάρκεια στο έδαφος του συνδρόμου 

υποπλασίας της αριστεράς κοιλίας. Υπήρξε ένας υγιής απόγονος από αυτή την 

οικογένεια. (Shokeir, 1971) Στην τρίτη οικογένεια οι γονείς ήταν υγιείς, η μητέρα είχε 

τρεις αποβολές, δύο αγόρια τα οποία πέθαναν λόγω του συνδρόμου της υποπλασίας 

της αριστεράς κοιλίας και δύο φυσιολογικούς απογόνους. (Shokeir, 1971)  Στην 

τέταρτη οικογένεια η διασταύρωση μεταξύ δύο διπλά πρώτων ξαδέλφων που 

μοιράζονται τους προπαππούδες έχει ως αποτέλεσμα δυο απογόνους με την εν 

λόγω συγγενή καρδιοπάθεια που απεβίωσαν σύντομα μετά την γέννηση και άλλους 

τρείς υγιείς απογόνους. (Shokeir, 1971) Στην πέμπτη οικογένεια στην ΙΙΙ γενεά παρότι 

δεν συνέβη επιμιξία προέκυψαν δύο απόγονοι με την συγγενή καρδιοπάθεια, στην IV 

γενεά συνέβη διασταύρωση δεύτερων εξαδέλφων με αποτέλεσμα να προκύψει ένας 

απόγονος με σύνδρομο αριστερής υποπλαστικής καρδιάς και δύο φυσιολογικοί 

απόγονοι. (Shokeir, 1971) Σε μια επιδημιολογική μελέτη όπου μελετήθηκαν 38 άτομα 

που έφεραν το σύνδρομο της υποπλαστικής αριστερής καρδιάς, παρατηρήθηκε ότι 

σε ποσοστό 19,3% η συγγενής αυτή καρδιοπάθεια εμφανίζεται σε πρώτου βαθμού 

συγγενείς. Σε ποσοστό λιγότερο από 1% εμφανίζεται σε δευτέρου βαθμού συγγενείς 

ενώ σε τρίτου βαθμού συγγενείς εμφανίζεται σε ποσοστό 1,8%. Τα παραπάνω 

στοιχεία πιστοποιούν την οικογενή προδιάθεση για την εμφάνιση της συγγενούς 

αυτής καρδιοπάθειας. (Loffredo et al., 2004) Η παρεμπόδιση της κυκλοφορίας του 

αίματος στην αριστερή καρδιά μπορεί να οφείλεται σε ένα φάσμα ανωμαλιών με 

σημαντικότερη την υποπλασία της αριστεράς κοιλίας έως την ήπια στένωση της 

αορτικής βαλβίδας, την ισθμική στένωση της αορτής και το υποπλαστικό αορτικό 

τόξο. Στην πρώτη οικογένεια διαφαίνεται ένα αυτοσωμικά επικρατές πρότυπο 

κληρονονικότητας καθώς σε κάθε γενιά υπάρχουν περιστατικά με παρεμπόδιση της 

λειτουργίας της αριστεράς κοιλίας.  Έχουν ανευρεθεί σωματικές μεταλλάξεις στο 

γονίδιο GJA1  που κωδικοποιεί την κοννεξίνη 43 σε ασθενείς με υπολασία της 

αριστερής κοιλίας, αυτές περιλαμβάνουν αντικαταστάσεις, παρανοηματικές 

μεταλλάξεις και πολυμορφισμούς. (Dasgupta et al., 2001) Σε δύο μελέτες τα 

δεδομένα που έχουν ληφθεί παραπέμπουν στο ότι η υποπλασία της αριστερής 

καρδιάς είναι πολυπαραγοντικές αιτιολογίας. (Brownell and Shokeir, 1976) (Holmes 

et al., 1974)Η διάγνωση των μονογονιδιακών μεταλλάξεων γίνεται με την βοήθεια 

πάνελ γονιδίων ενώ οι παραλλαγές αριθμού αντιγράφων μπορούν να εντοπιστούν με 

την βοήθεια μοριακού καρυότυπου. (Carey et al., 2013)  
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Εικόνα: Παράδειγμα 

γενεαλογικού δένδρου στο 

οποίο παρατηρούνται 

περιστατικά με υποπλασία της 

αριστερής καρδιάς. (Shokeir, 

1971) 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας όπου η 

διασταύρωση δεύτερων 

εξαδέλφων οδήγησε στην 

δημιουργία απογόνων με 

σύνδρομο αριστερής 

υποπλαστικής καρδιάς. 

(Shokeir, 1971) 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

εμφάνιση του συνδρόμου 

αριστερής υποπλαστικής 

καρδιάς. (Shokeir, 1971) 
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Εικόνα: Γενεαλογικό δένδρο 

όπου απεικονίζεται διπλή 

διασταύρωση μεταξύ πρώτων 

ξαδερφών που έχει ως 

αποτέλεσμα την δημιουργία 

απογόνων με σύνδρομο 

αριστερής υποπλαστικής 

καρδιάς με αυτοσωμικό 

υπολειπόμενο τρόπο 

κληρονόμησης. (Shokeir, 1971) 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

διασταύρωση δεύτερων 

εξαδέλφων. (Shokeir, 

1971) 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο με 

καρδιοπάθειες οι 

οποίες παρεμποδίζουν 

την ροή αίματος στην 

αριστερή καρδιά και 

πιθανολογείται ότι 

ακολουθούν το 

αυτοσωμικά επικρατές 

πρότυπο 

κληρονόμησης στην 

συγκεκριμένη 

οικογένεια. (Wessels et 

al., 2005)  
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Κλινική εικόνα: 

  Η κλινική εικόνα των ασθενών με υποπλαστική αριστερή καρδιά εξαρτάται σε 

μεγάλο βαθμό από την βατότητα του βοταλλείου πόρου, το μέγεθος της 

μεσοκολπικής επικοινωνίας και τις αντιστάσεις της πνευμονικής κυκλοφορίας. Σε 

Εικόνα: Οικογένειες που 

έχουν αναφερθεί στην 

βιβλιογραφία με εμφάνιση 

συγγενών καρδιοπαθειών 

που ανήκουν στο φάσμα της 

παρεμπόδισης της 

λειτουργίας της αριστεράς 

καρδιάς. (Wessels et al., 

2005) 

Εικόνα:  Συνέχεια 

παράθεσης γενεαλογικών 

δένδρων που έχουν 

αναφερθεί στην 

βιβλιογραφία ότι 

σχετίζονται με συγγενείς 

καρδιοπάθειες που 

εμποδίζουν την ροή 

αίματος στην αριστερά 

καρδιά. (Wessels et al., 

2005) 
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περίπτωση μη περιοριστικού ωοειδούς τρήματος η κλινική εικόνα αμέσως μετά την 

γέννηση είναι ήπια καθώς μέσω του ανοιχτού αρτηριακού πόρου και ωοειδούς 

τρήματος εξασφαλίζεται η συστηματική κυκλοφορία. Ωστόσο μετά την σύγκλιση των 

επικοινωνιών αυτών  στις 24 έως 48 ώρες ζωής, η κλινική εικόνα γρήγορα 

αντιστρέφεται με την εγκατάσταση εικόνας κυκλοφορικής καταπληξίας με ταχύπνοια, 

ταχυκαρδία, δύσπνοια, κυάνωση, υποθερμία, λήθαργο, μεταβολική οξέωση, 

ολιγουρία που καταλήγει σε θάνατο. Λόγω της αιματικής υποάρδευσης των ιστών 

παρατηρούνται συμπτώματα όπως εγκεφαλική ισχαιμία ,νεφρική ανεπάρκεια, 

ηπατική ανεπάρκεια, νεκρωτική εντεροκολίτιδα και καρδιακή ισχαιμία. Για τον λόγο 

αυτό είναι απαραίτητη η διατήρηση της βατότητας του αρτηριακού πόρου και του 

ωοειδούς τρήματος με χορήγηση προσταγλανδινών. Σε αυτόν τον τύπο συγγενούς 

καρδιοπάθειας η χορήγηση οξυγόνου επιδεινώνει την κλινική εικόνα καθώς το 

οξυγόνο μειώνει τις αντιστάσεις στην πνευμονική κυκλοφορία με αποτέλεσμα αυτή να 

δέχεται περισσότερο αίμα αντί να διοχετευθεί στην συστηματική κυκλοφορία μέσω 

του ανοιχτού βοταλλείου πόρου. 

  Σε περίπτωση περιοριστικού ωοειδούς τρήματος στο 2-5% των νεογνών η κλινική 

εικόνα είναι δραματική με έντονη κυάνωση και αναπνευστική δυσχέρεια από την 

γέννηση. Εάν δεν υπάρξει άμεση παρέμβαση για διεύρυνση της μεσοκολπικής 

επικοινωνίας τότε σύντομα εγκαθίσταται καρδιογενές σοκ και θάνατος. (Green, Pye 

and Yetman, 2002; Brooks and Penny, 2008; Abu-Harb et al., 1994; Vlahos et al., 

2004; de-Wahl Granelli et al., 2009) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Αιματολογικές εξετάσεις: 

 Στον βιοχημικό έλεγχο του αίματος ελέγχεται η κρεατινίνη και η ουρία αίματος οι 

οποίες είναι αυξημένες σε περίπτωση νεφρικής ανεπάρκειας, οι τιμές SGOT και 

SGPT εμφανίζονται αυξημένες λόγω αιματικής υποάρδευσης του ήπατος. Η γενική 

αίματος είναι χρήσιμη καθώς αποκαλύπτει τα επίπεδα της αιμοσφαιρίνης, καθώς η 

νεογνική αναιμία ανήκει στην διαφορική διάγνωση εφόσον μπορεί να προκαλέσει 

καρδιογενές σοκ. Τα αέρια του αρτηριακού αίματος είναι χρήσιμα για την διάγνωση 

της μεταβολικής οξέωσης. 

Παλμική Οξυμετρία: 

 Η ανάμειξη της συστηματικής και πνευμονικής κυκλοφορίας έχει ως αποτέλεσμα την 

πτώση του κορεσμού της οξυαιμοσφαιρίνης σε οξυγόνο σε ποσοστό μεταξύ 75-85% 

όπως μετράται με το διαδερμικό οξύμετρο. Το γεγονός αυτό ευθύνεται για την 

εμφάνιση του συμπτώματος της κυάνωσης. Είναι απαραίτητο σε όλα τα νεογνά να 

ελέγχεται ο διαδερμικός κορεσμός του οξυγόνου πριν και μετά την σύγκλιση του 

βοταλλείου πόρου, αρχικά στο δεξί άνω άκρο και έπειτα σε οποιοδήποτε κάτω άκρο. 
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Τα νεογνά με παθολογικές τιμές θα πρέπει να παραπέμπονται για περαιτέρω 

καρδιολογικό έλεγχο με υπέρηχο. (Fillipps and Bucciarelli, 2015) 

Ακρόαση: 

 Κατά την διάρκεια της ακρόασης της καρδιάς διαπιστώνεται η παρουσία μονήρους 

δυνατού δεύτερου καρδιακού τόνου σε περίπτωση ατρησίας της αορτικής βαλβίδας. 

Επιπρόσθετα, είναι ακουστό ένα μη ειδικό συστολικό φύσημα αριστερά 

παραστερνικά, ωστόσο σε αρκετές περιπτώσεις δεν υπάρχει καν ακουστό φύσημα. 

Στην αντικειμενική εξέταση διαπιστώνονται ασθενείς περιφερικές σφύξεις λόγω 

χαμηλής συστηματικής αιματικής ροής. Επιπλέον διαπιστώνεται κυάνωση δέρματος 

και ψυχρά άκρα. Στην ψηλάφηση της κοιλιακής χώρας διαπιστώνεται 

ηπατοσπληνομεγαλία λόγω παραμονής αυξημένης ποσότητας αίματος στην φλεβική 

κυκλοφορία στα πλαίσια συμφορητικής καρδιακής ανεπάρκειας.  

Ακτινογραφία θώρακος: 

 Στην ακτινογραφία θώρακος διαπιστώνεται καρδιομεγαλία και αυξημένη αιμάτωση 

των πνευμονικών πεδίων. Στην περίπτωση του περιοριστικού ωοειδούς τρήματος 

αναπτύσσεται πνευμονικό οίδημα. (Bardo et al., 2001) 

 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

 Στο ηλεκτροκαρδιογράφημα τα ευρήματα είναι αμβλυχρά καθώς η υπερτροφία της 

δεξιάς κοιλίας είναι αναμενόμενο εύρημα σε ένα νεογνό καθώς στην εμβρυϊκή 

κυκλοφορία η συστηματική αντλία της καρδιάς είναι η δεξιά κοιλία. Πέραν αυτής 

παρατηρείται δεξιά στροφή του άξονα και υπερτροφία του δεξιού κόλπου (qR στις 

δεξιές απαγωγές). Σε περίπτωση καρδιακής ισχαιμίας παρατηρούνται αλλαγές στο 

ST-T κύμα. (Monaco et al., 2015) 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακος σε 
ασθενή με υποπλαστική αριστερή 
καρδιά στην οποία απεικονίζεται η 
καρδιομεγαλία, η αυξημένη 
αιμάτωση των πνευμόνων, το stent 
διάνοιξης της μεσοκολπικής 
επικοινωνίας και σπείρες μεταξύ 
πνευμονικής αρτηρίας και έσω 
μαστικής αρτηρίας αμφοτερόπλευρα. 
(Williams et al., 2007) 
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Υπερηχοκαρδιογραφία: 

 Η υπερηχοκαρδιογραφία αποτελεί την μέθοδο διάγνωσης  της υποπλασίας της 

αριστερής καρδιάς και συνήθως πραγματοποιείται σε επείγουσα βάση στο έδαφος 

της μεταβολικής οξέωσης που αναπτύσσεται. Πιο συγκεκριμένα καταδεικνύεται η 

υποπλασία της αριστεράς κοιλίας, της μιτροειδούς και αορτικής βαλβίδας , του 

αορτικού τόξου. Συνάμα ο δεξιός κόλπος, η δεξιά κοιλία , η τριγλώχινα βαλβίδα και η 

κύρια πνευμονική αρτηρία αντισταθμιστικά διευρύνονται. Επιπλέον μπορεί να 

αναπαρασταθούν συνοδές ανατομικές βλάβες όπως η ισθμική στένωση αορτής . Στο 

παράθυρο απεικόνισης των τεσσάρων κοιλοτήτων είναι εμφανής η διαφορά 

μεγέθους μεταξύ των δύο κοιλιών. Με την βοήθεια της απεικόνισης Doppler είναι 

δυνατόν να διαγνωσθεί η περιοριστικού τύπου μεσοκολπική επικοινωνία λόγω της 

δημιουργίας jet αιματικής ροής με υψηλή ταχύτητα και να μετρηθούν οι πιέσεις εντός 

των καρδιακών διαμερισμάτων. Πλέον ο καρδιακός καθετηριασμός δεν θεωρείται 

απαραίτητος στην διάγνωση του συνδρόμου της αριστερής υποπλαστικής καρδιάς, 

καθώς η υπερηχοκαρδιογραφία προσφέρει όλες τις απαραίτητες λεπτομέρειες. Τέλος 

μπορεί να διενεργηθεί υπέρηχος στην κοιλία για την ανάδειξη πιθανών επιπλοκών 

από την αιματική υποάρδευση των νεφρών και του ήπατος. Στον εγκέφαλο ο 

υπέρηχος πραγματοποιείται στην πρόσθια πηγή ώστε να εντοπιστούν πιθανές 

βλάβες λόγω υποαιμάτωσης. (Glauser et al., 1990; Nguyen et al., 2011; Rosti et al., 

2011)  

Εικόνα: 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα ενός 

νεογνού 1 ημέρας με δεξιά 

στροφή του άξονα, διεύρυνση 

του δεξιού κόλπου και 

υπερτροφία της δεξιάς κοιλίας. 

(https://apps.childrenshospital.

org/MML/index.cfm?CAT=med

ia&MEDIA_ID=1826) 

 

https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1826
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1826
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1826
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Εικόνα: Υπερηχοκαρδιογραφική εικόνα 

των τεσσάρων κοιλοτήτων της καρδιάς 

(postnatal) με απεικόνιση της  

υποπλαστικής αριστεράς κοιλίας με 

συνοδό ενδοκαρδιακή ινοελάστωση. RA: 

right atrium, LA: left atrium, RV: right 

ventricle, LV: left ventricle.(Wenners et al., 

2013) 

 

  

 

4.4.2.14 Διακοπτόμενο αορτικό τόξο 

Επιδημιολογία: 

  H επίπτωση του διακοπτόμενου αορτικού τόξου είναι περίπου 2 ανά 100.000 

ζωντανές γεννήσεις. Σε περίπτωση που δεν γίνει χειρουργική επέμβαση άμεσα το 

90% των νεογνών καταλήγει  στις 4 πρώτες ημέρες ζωής. (Stolf et al., 2013) 

Ανατομική περιγραφή: 

Σε αυτόν τον τύπο συγγενούς καρδιοπάθειας διαπιστώνεται διακοπή της συνέχειας 

μεταξύ ανιούσας και κατιούσας αορτής. Κατά συνέπεια, η αιμάτωση του τμήματος 

πριν την διακοπή πραγματοποιείται από την αριστερή κοιλία ενώ μετά την διακοπή 

από τον βοτάλλειο πόρο o οποίος πρέπει να παραμείνει βατός. Η διακοπή αυτή της 

συνέχειας μπορεί να είναι είτε πλήρης  ή να ενώνονται από μια ινώδη ταινία.  

(Weerakkody, 2009) Το διακοπτόμενο αορτικό τόξο συχνά μπορεί να συνοδεύεται 

από επιμέρους ανατομικές ανωμαλίες όπως μεσοκοιλιακή επικοινωνία, κοινό 

αρτηριακό κορμό, υποπλασία κοιλιών, ανώμαλη έκφυση των μεγάλων αγγείων, 

υποαορτική ή υπεραορτική στένωση και ατρησία της αορτικής βαλβίδας. Σε σπάνιες 

περιπτώσεις ατρησίας της αορτικής βαλβίδας μπορεί να παρατηρηθεί  εξάρτηση της 

στεφανιαίας κυκλοφορίας από τον κύκλο Willis καθώς το αίμα κινείται παλίνδρομα 

κατά μήκος της καρωτιδικής και αορτικής πορείας. (Tannous, Moulick and Jonas, 

2006) Η ταξινόμηση του διακοπτόμενου αορτικού τόξου είναι σε τρείς κατηγορίες με 

βάση την θέση στην οποία παρατηρείται η ασυνέχεια. Πιο συγκεκριμένα στον τύπο Α 

η διακοπή εντοπίζεται άπω της έκφυσης της αριστερής υποκλειδίου αρτηρίας και 
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αφορά το 40% των περιπτώσεων, στον τύπο Β η διακοπή βρίσκεται μεταξύ της 

έκφυσης της αριστερής κοινής καρωτίδας και της αριστερής υποκλείδιας αρτηρίας 

που αφορά το 50% των περιπτώσεων και στον τύπο Γ η διακοπή βρίσκεται εγγύς της 

έκφυσης της αριστερής κοινής καρωτίδας αρτηρίας και αφορά περίπου το 5% των 

περιπτώσεων. Κάθε τύπος μπορεί να διαιρεθεί περαιτέρω σε τρείς υποτύπους με 

βάση την μορφολογία της υποκλειδίου αρτηρίας σε υπότυπο Α με φυσιολογική 

υποκλείδιο αρτηρία, σε τύπο Β με ανώμαλη δεξιά υποκλείδιο αρτηρία και σε τύπο Γ 

στον οποίο η δεξιά υποκλείδιος αρτηρία εκφύεται από τον δεξί βοτάλλειο πόρο. 

(Sakellaridis et al., 2010) Εμβρυολογικά το διακοπτόμενο αορτικό τόξο προκύπτει 

κατά την διάρκεια της 5ης-7ης εβδομάδας κύησης οπότε σχηματίζεται το αορτικό τόξο. 

Άλλη θεωρία η οποία υποστηρίζει ότι οι καρδιακές δομές αναπτύσσονται με βάση την 

αιματική ροή εντός ή διαμέσου αυτών, θεωρεί το διακοπτόμενο αορτικό τόξο ως 

αποτέλεσμα της μειωμένης ροής αίματος διαμέσου του αορτικού τόξου. (Tannous, 

Moulick and Jonas, 2006; Patel, Maldjian and Lovoulos, 2015; Varghese et al., 2015) 

(Schreiber et al., 1997; Sato et al., 2011; Dillman et al., 2008) 

 

Παθοφυσιολογία: 

  H ασυνέχεια μεταξύ ανιούσας και κατιούσας αορτής έχει ως συνέπεια την αιμάτωση 

του άνω μέρους του σώματος από την αριστερά κοιλία μέσω της ανιούσας αορτής 

και του κάτω μέρους του σώματος από την δεξιά κοιλία μέσω της κατιούσα αορτής 

και του βοταλλείου πόρου. Η ύπαρξη μεσοκοιλιακής επικοινωνίας εξασφαλίζει την 

διοχέτευση αίματος με μεγαλύτερη συγκέντρωση σε οξυγόνο στο κάτω μέρος του 

σώματος καθώς το οξυγονωμένο αίμα της αριστεράς κοιλίας αναμειγνύεται με το 

φλεβικό αίμα της δεξιάς κοιλίας και από εκεί προωθείται στην κατιούσα αορτή. 

Γενετική αιτιολογία: 

 Το διακεκομμένο αορτικό τόξο όπως προαναφέρθηκε συνδέεται με το σύνδρομο 

DiGeorge και CHARGE, τα οποία παρουσιάζουν αλληλοεπικάλυψη όσον αφορά τον 

φαινότυπο. (Corsten-Janssen et al., 2013) Πιο συγκεκριμένα στο 50% των ασθενών 

που φέρουν την συγκεκριμένη συγγενή καρδιοπάθεια υπάρχει διαγραφή μήκους 

Εικόνα: Απεικόνιση των τύπων 

διακοπτόμενου αορτικού τόξου. 

LSA left subclavian artery, LCC 

left common carotid artery, IA 

innominate artery, AO aorta , PA 

pulmonary artery, DA ductus 

arteriosus. (Bravo-valenzuela, 

Borges Peixoto and Araujo Júnior, 

2017) 
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περίπου 1,5-3 Mb στην περιοχή 22q11.2, στην περιοχή αυτή μπορεί να 

συμπεριλαμβάνεται το γονίδιο ΤΒΧ1 το οποίο σχετίζεται με το σύνδρομο DiGeorge. 

(Goldmuntz et al., 1993)  Το διακεκομμένο αορτικό τόξο τύπου Β έχει συσχετιστεί με 

το σύνδρομο Pourfour du Petit το οποίο σχετίζεται με μονόπλευρη μυδρίαση, 

εξώφθαλμο και πτώση βλεφάρου λόγω υπερδραστηριότητας του συμπαθητικού 

συστήματος. (Serra et al., 1986)  Μεταλλάξεις στο γονίδιο NKX2-5 που βρίσκεται στο 

χρωμόσωμα 5q35.1  έχουν συσχετιστεί επίσης με την εν λόγω συγγενή 

καρδιοπάθεια. (McElhinney et al., 2003)  

 

Κλινική εικόνα: 

Το νεογνό δεν παρουσιάζει συμπτωματολογία μέχρι την σύγκλειση του βοταλλείου 

πόρου η οποία οδηγεί στην εκδήλωση καρδιογενούς σοκ που εκδηλώνεται ως 

μεταβολική οξέωση στον νεογνό για αυτό είναι απαραίτητη η διατήρηση της 

βατότητας του με έγχυση ενδοφλέβιας προσταγλανδίνης Ε1. Η πλειονότητα των 

νεογνών με διακοπτόμενο αορτικό τόξο διαγιγνώσκονται στην νεογνική ηλικία εντός 

δύο εβδομάδων από την γέννηση λόγω της έναρξης συμπτωματολογίας από την 

σύγκλειση του αρτηριακού πόρου. Ωστόσο σε κάποιες περιπτώσεις όπου δεν 

συγκλείεται αυτόματα ο βοτάλλειος πόρος ή η κυκλοφορία εξισορροπείται μέσω της 

μεσοκοιλιακής επικοινωνίας, είναι δυνατόν η διάγνωση να καθυστερεί ως την παιδική 

ηλικία. (Suntratonpipat et al., 2015) Το νεογνό παρουσιάζει δυσκολία στην σίτιση, 

λήθαργο, ταχύπνοια ,αναπνευστική δυσχέρεια, ανουρία, κυάνωση στο κάτω μέρος 

του σώματος λόγω υποάρδευσης της κατιούσας αορτής όταν ο βοτάλλειος πόρος 

οδεύει προς σύγκλιση. Άλλη εκδήλωση αποτελεί η ανθεκτική υπέρταση η οποία 

εκδηλώνεται σε μεγαλύτερη ηλικία. (Murphy et al., 2019) Βιβλιογραφικά έχει 

Εικόνα:  FISH διαδικασία σε 

δύο ασθενείς με διακεκκομένο 

αορτικό τόξο τύπου Β. Το 

βέλος δείχνει ένα κεντρομερές 

probe ελέγχου ενώ το τρίγωνο 

δείχνει το test probe scF5. 

Στην πρώτη εικόνα το 

χρωμόσωμα 22 παρουσιάζει 

υβριδισμό και για τα δύο 

probes, με αποτέλεσμα να μην 

υπάρχει διαγραφή ενώ στην 

δεύτερη εικόνα το ένα 

χρωμόσωμα 22 δεν έχει test 

probe με αποτέλεσμα να 

υπάρχει διαγραφή. (Lewin et 

al., 1997) 
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αναφερθεί περιστατικό με τύπο Β διακοπτόμενου αορτικού τόξου το οποίο 

παρουσίασε Horner’s σύνδρομο με πτώση βλεφάρου, μύση και μειωμένη εφίδρωση 

στην αριστερή πλευρά του προσώπου λόγω πίεσης του συμπαθητικού πλέγματος 

από την διόγκωση τμήματος της αορτής. (Beeresh et al., 2013) Στις επιπλοκές 

κατατάσσεται η δημιουργία μικροανευρυσμάτων κατά μήκος των αγγείων, η καρδιακή 

ανεπάρκεια και η νεφρική ανεπάρκεια. (Stolf et al., 2013; Sakellaridis et al., 2010; 

Patel, Maldjian and Lovoulos, 2015) Η κλινική εικόνα θρόμβωσης της αορτής 

ομοιάζει με εκείνη του διακοπτόμενου αορτικού τόξου οπότε θα πρέπει να τίθεται 

στην διαφορική διάγνωση. (Neal, Mattishent and Reynolds, 2013) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Φυσική εξέταση: 

  Στην περίπτωση διακοπτόμενου αορτικού τόξου διαπιστώνεται η κυάνωση στο 

κάτω μέρος του σώματος και σε περιοχές του άνω σώματος που εξαρτώνται από τον 

τύπο του διακοπτόμενου αορτικού τόξου. Επιπλέον είναι δυνατόν να υπάρχει 

διαφορά αρτηριακής πίεσης μεταξύ του δεξιού άνω άκρου που αιματώνεται από την 

δεξιά υποκλείδιο αρτηρία σε σχέση με τα κάτω άκρα τα οποία αιματώνονται από την 

κατιούσα αορτή και συνεπώς από την δεξιά κοιλία. Ο διαδερμικός κορεσμός της 

οξυαιμοσφαιρίνης σε οξυγόνο διαφέρει μεταξύ δεξιού άνω άκρου και κάτω άκρων, 

καθώς είναι μεγαλύτερος στο δεξί άνω άκρο με την προϋπόθεση ότι δεν συνυπάρχει 

μετάθεση των μεγάλων αγγείων. Σε αυτή την περίπτωση ο διαδερμικός κορεσμός 

στο αριστερό άνω άκρο είναι μεγαλύτερος. Οι περιφερικές σφύξεις μπορεί να μην 

ψηλαφώνται. Ακροαστικά σε περίπτωση ατρησίας της αορτικής βαλβίδας ο δεύτερος 

καρδιακός τόνος είναι μονήρης, επίσης είναι ακουστό συστολικό φύσημα προώθησης 

με ένταση  2/6 λόγω της αύξησης της πνευμονικής κυκλοφορίας, σε περίπτωση 

μεσοκοιλιακής επικοινωνίας είναι ακουστό ολοσυστολικό φύσημα. Ψηλαφητικά 

μπορεί να διαπιστώνεται ηπατομεγαλία σε περιπτώσεις στάσης του αίματος. (Hu et 

al., 2017) 

Εργαστηριακός έλεγχος: 

Η λήψη αερίων αίματος είναι ιδιαίτερα χρήσιμη εξέταση καθώς είναι ενδεικτική της 

μεταβολικής οξέωσης η οποία είναι εκδήλωση του καρδιογενούς σοκ.  

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

Στο ηλεκτροκαρδιογράφημα είναι εμφανής η υπερτροφία της δεξιάς και αριστερής 

κοιλίας και ανωμαλίες στο διάστημα ST-T. 
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Ακτινογραφία θώρακος: 

  Στην ακτινογραφία θώρακος μπορεί να διαπιστώνεται καρδιομεγαλία και η 

πνευμονική αιμάτωση μπορεί να είναι αυξημένη. H σκιά του αορτικού τόξου 

απουσιάζει. (Davis et al., 2013; Patel, Maldjian and Lovoulos, 2015) 

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

  Η υπερηχοκαρδιογραφία χρησιμοποιείται για την διάγνωση του τύπου της 

ασυνέχειας του αορτικού τόξου, για τον εντοπισμό της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας , 

της ατρησίας της αορτικής βαλβίδας ή της στένωσης πέριξ της αορτικής βαλβίδας 

(υποαορτική ή υπεραορτική). Σε άλλες περιπτώσεις η αορτική βαλβίδα μπορεί να 

απεικονίζεται δίπτυχη. Επιπρόσθετα ο υπέρηχος απεικονίζει την κάθετη πορεία της 

ανιούσας αορτής και βοηθά στην απεικόνιση των διαστάσεων της δεξιάς κοιλίας 

καθώς εκείνη παρουσιάζει διεύρυνση σε σχέση με την αριστερή κοιλία, ωστόσο σε 

κάποιες περιπτώσεις μπορεί να διαπιστώνεται υπερτροφία της αριστερής κοιλίας. Η 

προσφορά του έγχρωμου Doppler έγκειται στην απεικόνιση των αιματικών ροών και 

στην διάκρισή τους σε φλεβικές ή αρτηριακές ροές. Ωστόσο η χρήση υπερήχου 

δυσχεραίνει την διάγνωση του διακοπτόμενου αορτικού τόξου καθώς είναι δύσκολη η 

διαφορική της διάγνωση από την στένωση της αορτής με υποπλαστικό τόξο. (Vriend, 

Lam and Mulder, 2004; Davis et al., 2013; Sakellaridis et al., 2010) Η αγγειογραφία 

είναι η μέθοδος που θέτει την οριστική διάγνωση καθώς απεικονίζονται οι δύο τυφλές 

άκρες της ανιούσας και κατιούσας αορτής και το πλήρες δίκτυο των αγγείων της 

αορτής. (Patel, Maldjian and Lovoulos, 2015) 

Μαγνητική και αξονική τομογραφία/αγγειογραφία καρδιάς: 

  Λόγω της πολυπλοκότητας της ανατομίας των αγγείων στην περίπτωση 

διακοπτόμενου αορτικού τόξου είναι δυνατόν να χρειαστεί μαγνητική ή αξονική 

τομογραφία καρδιάς ώστε να αναπαρασταθεί με μεγαλύτερη ακρίβεια και 

λεπτομέρεια η συγγενής καρδιοπάθεια σε συνδυασμό με τις συνοδές βλάβες.  

Πραγματοποιούνται πολλαπλές τομές οι οποίες σε συνδυασμό με τις πληροφορίες 

Εικόνα: 
Ηλεκτροκαρδιογράφημα με 
υπερτροφία της αριστερής 
κοιλίας με ψηλά R και 
διαταραχές στο ST-Τ 
διάστημα. (Beeresh et al., 
2013) 
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που αποκτώνται από τον υπέρηχο χρησιμοποιούνται για τον προεγχειρητικό έλεγχο 

και σχεδιασμό. (Sakellaridis et al., 2010; Patel, Maldjian and Lovoulos, 2015; Dillman 

et al., 2008) 

 

Εικόνα: A) οβελιαία τομή αξονικής τομογραφίας διακοπτόμενου αορτικού τόξου, B) 

αξονική αγγειογραφία διακοπτόμενου αορτικού τόξου, C)D) αξονική αγγειογραφία 3d 

απεικόνισης υψηλής ευκρίνειας στην οποία απεικονίζεται ο τύπος Α1 διακοπτόμενου 

αορτικού τόξου καθώς και η έκταση της παράπλευρης κυκλοφορίας που 

δημιουργήθηκε για την κάλυψη των αναγκών των ιστών. (Carlomagno et al., 2021) 

4.4.3 Βλάβες ανεπάρκειας βαλβίδων 

4.4.3.1 Ανεπάρκεια αορτικής βαλβίδας 

 Ανατομική περιγραφή: 

  Η ανεπάρκεια της αορτικής βαλβίδας οφείλεται στην αδυναμία των γλωχίνων της 

βαλβίδας να κλείσουν με αποτέλεσμα την παλίνδρομη κίνηση του αίματος προς την 

αριστερά κοιλία κατά την διαστολική φάση της καρδιάς. (Bekeredjian and Grayburn, 

2005) 

 Παθοφυσιολογία: 
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   Η ανεπάρκεια της αορτικής βαλβίδας παθοφυσιολογικά διακρίνεται σε οξεία και 

χρόνια μορφή. Ωστόσο στα πλαίσια της παρούσας διπλωματικής θα δοθεί έμφαση 

στην χρόνια ανεπάρκεια της αορτικής βαλβίδας καθώς αυτή προκαλείται είτε από 

δομικές εκ γενετής ανωμαλίες της αορτικής βαλβίδας (στις γλωχίνες όπως 

μονόπτυχη, δίπτυχη, τετράπτυχη βαλβίδα/στον αορτικό δακτύλιο/στην ρίζα της 

αορτής) είτε στα πλαίσια συνδρόμων όπως το Turner, Ehlers-Danlos και το Marfan. 

(Akinseye, Pathak and Ibebuogu, 2018; Enriquez-Sarano and Tajik, 2004; Sachdev 

et al., 2008) 

Στην χρόνια ανεπάρκεια της αορτικής βαλβίδας ποσότητα αίματος ανάλογα με την 

υποκείμενη βλάβη παλινδρομεί εντός της αριστεράς κοιλίας με αποτέλεσμα την 

αναδιαμόρφωση του μυοκαρδίου σύμφωνα με τον νόμο Laplace που συνοδεύεται 

αρχικά από έκκεντρη υπερτροφία του αριστερού μυοκαρδίου στην οποία τα μυοινίδια 

επιμηκύνονται λόγω της σε σειρά σύνδεσης των σαρκομεριδίων με σταδιακή διάταση 

της αριστερής κοιλότητας (αυξημένο προφορτίο) με στόχο την αύξηση του όγκου 

παλμού. Οι αλλαγές αυτές στοχεύουν στην διατήρηση των φυσιολογικών πιέσεων 

στην αριστερά κοιλία (LVEDP) την στιγμή που ο όγκος του αίματος που καλείται να 

διαχειριστεί αυξάνεται. Με την πάροδο του χρόνου η ποσότητα του παλινδρομούντος 

αίματος αυξάνεται καθώς η νόσος προοδεύει με αποτέλεσμα να αυξάνεται και ο 

όγκος παλμού, το γεγονός αυτό οδηγεί σε αύξηση της συστολικής πίεσης και μείωση 

της διαστολικής πίεσης, με αποτέλεσμα την αύξηση της πίεσης παλμού. Η μείωση 

της διαστολικής πίεσης επηρεάζει την στεφανιαία κυκλοφορία. Τελικά όμως ο 

συνεχώς αυξανόμενος τελοδιαστολικός όγκος οδηγεί τον μηχανισμό αντιρρόπησης 

Εικόνα: CHF-congestive heart failure, CO-
cardiac output, EF-ejection fraction, LV-left 
ventricle, LVED-left ventricular end-diastolic, 
LVEDP-left ventricular end-diastolic pressure, 
LVH-left ventricular hypertrophy, SV-stroke 
volume 
(https://www.unboundmedicine.com/washingto
nmanual/view/Washington-Manual-of-Medical-
Therapeutics/602529/all/Aortic_Regurgitatio) 
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των πιέσεων σε αποτυχία με αποτέλεσμα η ίνωση του μυοκαρδίου να εγκαθίσταται 

με άμεσο αντίκτυπο στην ευενδοτότητα του μυοκαρδίου ώστε τελικά η αριστερά 

κοιλία αποτυγχάνει να διαχειριστεί το αυξημένο προφορτίο  με αποτέλεσμα να 

αυξάνονται οι τελοδιαστολικές πιέσεις και να εγκαθιδρύεται καρδιακή ανεπάρκεια.  

(Flint et al., 2019; Ricci, 1982; Ross and McCullagh, 1972; Starling et al., 1991; 

Nitenberg et al., 1988; Borer et al., 2002; Bekeredjian and Grayburn, 2005; Babu, 

Kymes and Carpenter Fryer, 2003) 

 Γενετική αιτιολογία: 

 Η ανεπάρκεια της αορτικής βαλβίδας συνδέεται με τα σύνδρομα Loeys-Dietz, 

Marfan, Ehlers-danlos, Turner, Osteogenesis imperfecta καθώς και με σύνδρομα 

μικροελλειμάτων όπως 19p13.12, 2p15p16.1, 9q31.1q31.3. Τέλος συσχετίζεται με 

την νεογνική μορφή του Alpha-mannosidosis συνδρόμου.  

(https://hpo.jax.org/app/browse/term/HP:0001659) 

  Κλινική εικόνα: 

  Τα συμπτώματα της χρόνιας ανεπάρκειας της αορτικής βαλβίδας στα παιδιά 

περιλαμβάνουν τον βήχα, την δύσπνοια μετά από εξάσκηση (λόγω παροδικού 

πνευμονικού οιδήματος), το αίσθημα παλμών λόγω της αύξησης των όγκων παλμού, 

τα συγκοπτικά επεισόδια, το αίσθημα αδυναμίας και την θωρακαλγία λόγω μείωσης 

της διαστολικής πίεσης η οποία επηρεάζει την αιμάτωση του μυοκαρδίου. Η χρονική 

εγκατάσταση των συμπτωμάτων αυτών ποικίλλει ανάλογα με την βαρύτητα και το 

είδος της υφιστάμενης βλάβης. Οι ασθενείς μπορεί να παραμένουν ασυμπτωματικοί 

για μακρό χρονικό διάστημα πριν την εκδήλωση των παραπάνω συμπτωμάτων.  

Επιπλέον είναι δυνατή μεταξύ των συμπτωμάτων να εγκατάσταθούν καρδιακές 

αρρυθμίες. Τα συμπτώματα εμφανίζονται καθώς η νόσος οδηγεί σε αριστερή 

καρδιακή ανεπάρκεια η οποία οδηγεί σε αύξηση των πιέσεων στην πνευμονική 

κυκλοφορία, το γεγονός αυτό με την σειρά του οδηγεί σε δεξιά καρδιακή ανεπάρκεια. 

Τα συμπτώματα της δεξιάς καρδιακής ανεπάρκειας περιλαμβάνουν ηπατομεγαλία 

που μπορεί να οδηγεί σε άλγος στο δεξί υποχόνδριο, περιφερικά οιδήματα, 

ορθόπνοια λόγω της ανακατανομής των υγρών κατά την κατάκλιση του ασθενούς. 

(Saura et al., 2008) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

  Είναι σημαντική η λήψη ιατρικού ιστορικού και η φυσική εξέταση ώστε να είναι 

εφικτή η ορθή  διάγνωση. 

 Φυσική εξέταση: 

  Κατά την διάρκεια της ακρόασης της καρδιάς είναι ακουστό ένα πρώιμο 

decrescendo (προοδευτικά μειούμενο σε ένταση) διαστολικό φύσημα που ακούγεται 

εντονότερα στο 3ο- 4ο μεσοπλεύριο διάστημα αριστερά παραστερνικά στο σημείο του 
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Erb’s. Το φύσημα αυτό αυξάνεται σε ένταση στις περιπτώσεις αύξησης του 

μεταφορτίου της καρδιάς όπως στο βαθύ κάθισμα. Η πίεση παλμού (διαφορά μεταξύ 

συστολικής και διαστολικής πίεσης) αυξάνεται, ωστόσο σε περίπτωση που η πίεση 

παλμού μειωθεί τότε έχει εγκατασταθεί καρδιακή ανεπάρκεια. Η ακρόαση του 

κορυφαίου σφυγμού που φυσιολογικά είναι ακουστός στο 5ο μεσοπλεύριο διάστημα 

στην μεσοκλειδική γραμμή είναι δυνατόν να μετατοπιστεί πλάγια και οπίσθια λόγω 

της υπερτροφίας της αριστεράς κοιλίας. Καθώς η ανεπάρκεια είναι σοβαρότερη, τόσο 

πιο σύντομο είναι το φύσημα διότι απαιτείται λιγότερος χρόνος για την εξισορρόπηση 

των πιέσεων. Είναι δυνατόν να είναι ακουστό το μεσο-συστολικό φύσημα Austin Flint 

στην κορυφή της καρδιάς το οποίο δημιουργείται από την πρόσκρουση του 

παλινδρομούντος αίματος στην μιτροειδή βαλβίδα. Τα περιφερικά σημεία της 

ανεπάρκειας της αορτικής βαλβίδας προκύπτουν λόγω της πίεσης παλμού και του 

αυξημένου όγκου παλμού.  Πιο συγκεκριμένα αναγνωρίζεται ο σφυγμός του Corrigan 

ή χορός των καρωτίδων, o όρος αυτός χρησιμοποιείται για να περιγράψει την 

ψηλάφηση υπερδυναμικών σφυγμών ειδικότερα στο άνω μέρος του σώματος όπως 

παραδείγματος χάρις στις καρωτίδες αρτηρίες, στις κροταφικές αρτηρίες. Έπειτα είναι 

δυνατόν να συνυπάρχει το σημείο DeMusset στο οποίο διαπιστώνεται απότομη 

κίνηση της κεφαλής σε κάθε καρδιακό παλμό λόγω των έντονων σφύξεων στις 

καρωτίδες. Στη συνέχεια είναι δυνατόν να διαπιστώνεται ο σφυγμός water-hammer, 

στις περιφερικές αρτηρίες ο σφυγμός παρουσιάζει άνοδο η οποία συνοδεύεται από 

απότομη πτώση. Επιπρόσθετα μπορεί να βρεθεί δικόρυφος σφυγμός στον οποίο 

κορυφώνεται διπλά ο συστολικός αρτηριακός σφυγμός. Άλλο σημείο αποτελεί το Hill 

κατά το οποίο η συστολική πίεση της ιγνυακής αρτηρίας μπορεί να υπερτερεί έως και 

60mmHg από την αντίστοιχη της βραχιονίου αρτηρίας, αποτελεί το πιο ευαίσθητο 

σημείο για την διάγνωση της ανεπάρκειας της αορτικής βαλβίδας. Το σημείο Becker 

αναφέρεται στην διαπίστωση των σφύξεων των αγγείων του αμφιβληστροειδούς 

όπως φαίνονται κατά την διάρκεια της βυθοσκόπησης. Το σημείο Muller αφορά τις 

ορατές σφύξεις στην σταφυλή. Το σημείο Duroziez στο οποίο κατά την άσκηση 

πίεσης στο εγγύς τμήμα της μηριαίας αρτηρίας διαπιστώνεται συστολικό φύσημα σε 

αυτήν ενώ σε περίπτωση άσκησης πίεσης στο άπω τμήμα της διαπιστώνεται 

διαστολικό φύσημα. Το σημείο  Quincke αφορά την παρουσία ορατών σφύξεων των 

τριχοειδικών αγγείων των ονύχων κατά την συμπίεση τους. Ο Κρότος πιστολιού ή το 

σημείο Traube αναφέρεται στην ύπαρξη συστολικών και διαστολικών ήχων κατά την 

ακρόαση της μηριαίας αρτηρίας.  Τέλος τα σημεία Rosenbach και Gerhardt αφορούν 

σφύξεις του ήπατος και σπληνός αντίστοιχα. (Rahko, 1991) 

  Σταδιακά όταν εγκατασταθεί καρδιακή ανεπάρκεια τα σημεία της ανεπάρκειας της 

αορτικής βαλβίδας αμβλύνονται και στην θέση αυτών μπορεί να παρουσιαστεί 
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ελάττωση της πίεσης παλμού, ο S4 καρδιακός τόνος ο οποίος παράγεται λόγω 

σοβαρής υπερτροφίας της αριστεράς κοιλίας που παρεμποδίζει την πλήρωση της 

κατά την φάση της διαστολής των κοιλιών (απώλεια ευενδοτότητας) και ο S3 

καρδιακός τόνος ο οποίος εμφανίζεται όταν η αριστερά κοιλία έχει διαταθεί αρκετά 

ώστε να γεμίζει πρώιμα διαστολικά.  (Bekeredjian and Grayburn, 2005)  

 

  Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

  Το ηλεκτροκαρδιογράφημα παρουσιάζει ευρήματα σε περιπτώσεις σοβαρής 

ανεπάρκειας της αορτικής βαλβίδας με αυτά να περιλαμβάνουν τις μη ειδικές 

διαταραχές του διαστήματος ST-T, τον αριστερό άξονα, τα κύματα Q στις απαγωγές 

V4,V5,V6 και υψηλά δυναμικά. 

 Ακτινογραφία θώρακος: 

  Στην ακτινογραφία θώρακος είναι δυνατόν να εμφανιστεί η καρδιομεγαλία λόγω της 

χρόνιας ανεπάρκειας της αορτικής βαλβίδας. Σε περιπτώσεις οξείας απορρύθμισης 

της χρόνιας ανεπάρκειας της αορτικής βαλβίδας είναι δυνατόν να παρουσιαστεί 

εικόνα πνευμονικού οιδήματος. 

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

  Η υπερηχοκαρδιογραφία αποτελεί την μέθοδο εκλογής όχι μόνο για την διάγνωση  

της ανεπάρκειας  της αορτικής βαλβίδας αλλά και της σοβαρότητας αυτής. Η 

απεικόνιση με την βοήθεια του έγχρωμου Doppler καθιστά ορατή την κίνηση του 

παλινδρομούντος αίματος εντός της αριστεράς κοιλίας. Με την βοήθεια του υπερήχου 

μπορεί να απεικονιστεί η ανατομία της αορτικής βαλβίδας (της αορτικής ρίζας, των 

γλωχινών της και του δακτυλίου) και η διαπίστωση τυχόν εκ γενετής ανωμαλίας 

όπως η διγλώχινα βαλβίδα, σε συνδυασμό με την απεικόνιση της μορφολογίας και 

της λειτουργίας της αριστεράς κοιλίας για την διαπίστωση του βαθμού 

αναδιαμόρφωσης της. Για την κατάταξη της χρόνιας ανεπάρκειας της αορτικής 

βαλβίδας χρησιμοποιούνται υπερηχοκαρδιογραφικά ευρήματα όπως η δομή της 

αορτικής βαλβίδας, ποσοτικοί παράμετροι doppler, η διάμετρος του πίδακα 

παλινδρομούντος αίματος στον χώρο εξόδου της αριστεράς κοιλίας, η ανάστροφη 

ροή αίματος στην κατιούσα αορτή κατά τη διάρκεια της διαστολής, ο χρόνος 

υποδιπλασιασμού της πίεσης, η πυκνότητα και η σύγκλιση του πίδακα αίματος. Πιο 

συγκεκριμένα, ο χρόνος υποδιπλασιασμού της πίεσης της αορτικής ανεπάρκειας  

υπολογίζεται με την βοήθεια του Doppler όταν  ο  χρόνος υποδιπλασιασμού είναι 
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>500msec τότε επικρατεί ήπια αορτική ανεπάρκεια , ο χρόνος υποδιπλασιασμού 

500-220msec εκφράζει μέτρια αορτική ανεπάρκεια και τέλος ο χρόνος <220msec 

αποτελεί ένδειξη σοβαρής ανεπάρκειας της αορτικής βαλβίδας. To εύρος του πίδακα 

παλινδρόμησης προς τον χώρο εξόδου της αριστερής κοιλίας (vena contracta) 

εφόσον είναι λιγότερο από 0,3cm θεωρείται ήπια ανεπάρκεια της αορτικής βαλβίδας, 

0,3-0,6cm θεωρείται μέτρια ενώ εάν είναι >0,6cm είναι σοβαρή ανεπάρκεια. Το 

μέγεθος του πίδακα ανεπάρκειας αναφέρεται στον λόγο της διαμέτρου του πίδακα 

παλινδρομούντος αίματος κάτω από την αορτική βαλβίδα προς την διάμετρο του 

όγκου αίματος που εκρέει από την  αριστερά κοιλία , όπου η αναλογία κάτω από 25% 

αντιστοιχεί σε ήπια ανεπάρκεια, 25-45% σε μέτρια ανεπάρκεια ενώ από 46-64% 

αντιστοιχεί σε μετρίου προς σοβαρού βαθμού ανεπάρκεια και τέλος >65% 

αναφέρεται σε σοβαρή ανεπάρκεια. Ο όγκος του παλινδρομούντος αίματος ανά 

χτύπο είναι δυνατόν να υπολογιστεί από την διαφορά μεταξύ του όγκου παλμού 

διαμέσου της ανεπαρκούς βαλβίδας και μιας φυσιολογικής αορτικής  βαλβίδας ή από 

την διαφορά μεταξύ του εξωθούντος όγκου αίματος σε σχέση με τον όγκο αίματος 

που εισέρχεται στην αριστερή κοιλία διαμέσου της μιτροειδούς βαλβίδας, ώστε όγκος 

<30ml να θεωρείται ήπια ανεπάρκεια, 30-44ml μέτρια ανεπάρκεια, 45-59ml μέτρια 

προς σοβαρή ανεπάρκεια και >60ml σοβαρή ανεπάρκεια. Η επιφάνεια του δραστικού 

στομίου παλινδρόμησης μετράται με την μέθοδο εγγύς ισοταχούς επιφάνειας και 

θεωρείται βασική παράμετρος εκτίμησης της βαρύτητας της ανεπάρκειας, 

απεικονίζεται παραστερνικά κατά τον μακρύ ή βραχύ άξονα ώστε επιφάνεια 

μικρότερη από 0,1cm2  εκφράζει ήπια ανεπάρκεια, 0,1-0,19cm2 μετρίου βαθμού 

ανεπάρκεια, 0,2-0,29cm2 μέτρια προς σοβαρή ανεπάρκεια και τέλος, >0,3cm2 

υποδηλώνει σοβαρή ανεπάρκεια. Τέλος μπορεί να υπολογιστεί η αιματική ροή στην 

κατιούσα αορτή κατά την διάρκεια της διαστολής, σε αυτήν την περίπτωση ως 

σοβαρή ανεπάρκεια ορίζεται η τελοδιαστολική ταχύτητα >20cm/sec. Στην πορεία της 

νόσου όταν έχει εγκατασταθεί ανεπάρκεια της αριστερής κοιλίας, η 

υπερηχοκαρδιογραφία βοηθά στην εκτίμηση του βαθμού πνευμονικής υπέρτασης. Η 

διενέργεια δυναμικού υπερηχοκαρδιογραφήματος είναι σε θέση να αποκαλύψει 

συμπτώματα τα οποία οι ασθενείς υποεκτιμούν.  (Zoghbi et al., 2003; Nishimura et 

al., 2014; Perry et al., 1987; Taylor et al., 1990; Tribouilloy et al., 2000; Willett et al., 

2001; Cohen et al., 1996; Grayburn et al., 1987; Teague et al., 1986; Bekeredjian 

and Grayburn, 2005) 
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Εικόνα: α) Υπερηχοκαρδιογραφική  απεικόνιση σε παραστερνική μακρού άξονα 

λήψη που φαίνεται σοβαρή ανεπάρκεια της αορτικής βαλβίδας, β) παραστερνική 

κατά τον βραχύ άξονα λήψη  που φαίνεται η διγλώχινα αορτική βαλβίδα και το 

παλινδρομούν αίμα προς την αριστερά κοιλία.  (Singh et al., 2017) 

Καρδιακός καθετηριασμός: 

  Ο καρδιακός καθετηριασμός με αορτογραφία χρησιμοποιείται για την ακριβή 

μέτρηση των πιέσεων που αναπτύσσονται στα καρδιακά διαμερίσματα. Επιπλέον 

χρησιμοποιείται σκιαγραφικό και εκτιμάται το ποσοστό σκιαγράφησης, επομένως 

είναι δυνατόν να εκτιμηθεί η βαρύτητα της ανεπάρκειας. Πιο συγκεκριμένα, το 

σκιαγραφικό εγχέεται στην αορτική ρίζα και εκτιμάται το ποσοστό παλινδρόμησης του 

εντός της αριστεράς κοιλίας, σε περίπτωση ήπιας ανεπάρκειας της αορτικής 

βαλβίδας παρατηρείται μικρή ποσότητα σκιαγραφικού εντός της αριστεράς κοιλίας 

κατά την διαστολή η οποία απομακρύνεται στην συστολή, σε μέτριου βαθμού 

ανεπάρκεια η ποσότητα του σκιαγραφικού που οδηγείται στην αριστερή κοιλία είναι 

μεγαλύτερη, ωστόσο η έντασή του είναι μικρότερη από εκείνη της αορτής, σε μέτρια 

προς σοβαρή ανεπάρκεια σκιαγραφείται όλη η αριστερά κοιλία κατά την διάρκεια της 

διαστολής με ίσης έντασης σήμα με την αορτή, τέλος στην σοβαρή ανεπάρκεια η 

σκιαγράφηση της αριστερής κοιλίας είναι πλήρης με ένταση σήματος μεγαλύτερο 

από της αορτής.  Σε περιπτώσεις προγραμματισμού χειρουργικής αντιμετώπισης 

διερευνάται η συμμετοχή των στεφανιαίων αγγείων ακόμα και εάν δεν υπάρχουν 

συμπτώματα όπως η στηθάγχη, οπότε  διενεργείται στεφανιαία αγγειογραφία. (Croft 

et al., 1984; Bekeredjian and Grayburn, 2005) 

 4.4.3.2 Πρόπτωση Μιτροειδούς βαλβίδας   (mitral valve prolapse) 

Επιδημιολογία: 

Ο επιπολασμός της πρόπτωσης της μιτροειδούς βαλβίδας υπολογίζεται στο 2,4% 

του γενικού πληθυσμού. Επιπλέον η νόσος αυτή φαίνεται να προτιμά περισσότερο 

τις γυναίκες σε σχέση με τους άνδρες.  (Freed et al., 1999; Procacci et al., 1976; 

Darsee et al., 1979) 
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Ανατομική περιγραφή 

Ως πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας ορίζεται η προς τα άνω μετατόπιση των 

γλωχινών της περισσότερο από 2mm εντός του αριστερού κόλπου κατά την διάρκεια 

της συστολής των κοιλιών. (Freed et al., 1999; Guven et al., 2008) 

 

 

H πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας σε μεγάλο ποσοστό προκύπτει λόγω 

μυξηματώδους εκφύλισης των γλωχινών της μιτροειδούς βαλβίδας η οποία έχει ως 

αποτέλεσμα την ανατομική αποδιοργάνωση της βαλβίδας ώστε να καταλήγει κάποια 

Εικόνα: Απεικόνιση των δύο γλωχινών μιας 
φυσιολογικής  μιτροειδούς βαλβίδας, που 
αποτελείται από την πρόσθια γλωχίνα που 
μπορεί να διαιρεθεί στα Α1, Α2, Α3 τμήματα και 
την οπίσθια γλωχίνα η οποία διαιρείται στα 
τμήματα Ρ1, Ρ2, Ρ3. (Morris et al., 2010) 

Εικόνα: Απεικόνιση της δομής της 

μιτροειδούς βαλβίδας: a) η μιτροειδής 

βαλβίδα αποτελείται από δύο γλωχίνες, 

την πρόσθια γλωχίνα(anterior leaflet) και 

την οπίσθια γλωχίνα(posterior leaflet) 

που αποτελείται από την Ρ1,Ρ2 και Ρ3. 

Επίσης απεικονίζονται οι τενόντιες 

χορδές(chordae) και οι θηλοειδείς 

μύες(lateral PM και medial PM with two 

heads) 

b) ιστολογική απεικόνιση της μιτροειδούς 

βαλβίδας η οποία αποτελείται από 

κολλαγόνο(fibrosa) στην πλευρά προς 

την κοιλία και κολλαγόνο με 

γλυκοσαμινογλυκάνες (spongiosa) στο 

ελεύθερο άκρο της γλωχίνας. 

(Levine Robert, Jerosch-Herold and 

Hajjar Roger, 2018) 
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από τις δύο γλωχίνες να προβάλλει εντός του αριστερού κόλπου κατά την διάρκεια 

της συστολής των κοιλιών. Το γεγονός αυτό μπορεί να οδηγήσει σε παλινδρόμηση 

του αίματος εντός του αριστερού κόλπου με αποτέλεσμα την αιμοδυναμική 

αποσταθεροποίηση. H ανεπάρκεια της μιτροειδούς βαλβίδας είναι συνώνυμη με την 

παλινδρόμηση αίματος και μπορεί να δημιουργηθεί δύο μηχανισμούς. Ο πρώτος 

μηχανισμός είναι η ανατομική αποδιοργάνωση της βαλβίδας αυτής καθαυτής όπως 

προαναφέρθηκε και ο δεύτερος μηχανισμός οφείλεται στην καταστροφή των 

τενόντιων χορδών που συγκρατούν τις πτυχές λόγω μηχανικών παραγόντων με 

αποτέλεσμα η ελεύθερη πτυχή να παραπαίει κατά την διάρκεια της συστολής. 

(Gabbay and Yosefy, 2010; Jeresaty, Edwards and Chawla, 1985; Delling and 

Vasan, 2014) Σημαντική μνεία πρέπει να γίνει στην νόσο Barlow καθώς σε αρκετές 

περιπτώσεις χρησιμοποιείται ως συνώνυμο της πρόπτωσης της μιτροειδούς 

βαλβίδας, ωστόσο οι δύο αυτές καταστάσεις δεν είναι ταυτόσημες λόγω του ότι η 

νόσος Barlow αναφέρεται σε εκτενή μυξωματώδη εκφύλιση των δύο γλωχινών οι 

οποίες εν τέλει υπερτρέφονται και προβάλλουν εντός του αριστερού κόλπου με 

αποτέλεσμα στο φάσμα της σοβαρότητας νόσου που μπορεί να προκαλέσει η 

πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας  να αντιπροσωπεύει την σοβαρή νόσο. 

 

Παθοφυσιολογία: 

Εικόνα: Ιστολογική απεικόνιση της 

μυξωματώδους εκφύλισης της μιτροειδούς 

βαλβίδας: απώλεια αρχιτεκτονικής δομής 

στρωμάτων της βαλβίδας. (Levine Robert, 

Jerosch-Herold and Hajjar Roger, 2018) 
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H πρωτοπαθής παθοφυσιολογική βλάβη αποτελεί η μυξωματώδης εκφύλιση των 

πτυχών της μιτροειδούς βαλβίδας η οποία έχει ως αποτέλεσμα να μην 

συμπλησιάζουν με ακρίβεια κατά την φάση της συστολής των κοιλιών με αποτέλεσμα 

να επιτρέπουν στο αίμα να κινείται διαμέσου των εκφυλισμένων πτυχών μεταξύ των 

δύο διαμερισμάτων της καρδιάς σε όλες τις φάσεις λειτουργίας της. Σταδιακά λοιπόν 

η αριστερά κοιλία επιφορτίζεται λόγω των μηχανικών παραγόντων που αναφέρονται 

στην εικόνα σε συνδυασμό με την αυξημένη ποσότητα αίματος που καλείται να 

διαχειριστεί. Το τελικό αποτέλεσμα είναι  η αναδιαμόρφωση της δομής του 

μυοκαρδίου αρχικά με υπερτροφία (λόγω αύξησης του όγκου αίματος που καλείται 

να διαχειριστεί-frank starling Μηχανισμός) και έπειτα με την δημιουργία ινωτικών 

στοιχείων. Ωστόσο οι ινωτικές περιοχές επεμβαίνουν στην φυσιολογική λειτουργία 

της αριστεράς κοιλίας  ακόμα περισσότερο  προκαλώντας μείωση του όγκου παλμού 

και διάταση των τοιχωμάτων της με αποτέλεσμα να δημιουργείται ένας φαύλος 

κύκλος. Επιπλέον οι περιοχές αυτές ευοδώνουν την δημιουργία αρρυθμιών που 

μπορεί να οδηγήσουν σε αιφνίδιο  θάνατο. Το ινωτικό μυοκάρδιο δυσχεραίνει σε 

σημαντικό βαθμό την διαστολική και συστολική λειτουργία της καρδιάς, ώσπου η 

καρδιακή ανεπάρκεια αρχίζει να εγκαθίσταται. Με την βοήθεια του PET scanning έχει 

αποδειχθεί ότι οι ινωτικές περιοχές παρουσιάζουν υψηλό μεταβολισμό 

συνηγορώντας στην ύπαρξη φλεγμονώδους αντίδρασης στο μυοκαρδιακό τοίχωμα. 

Εικόνα: Απεικόνιση των μηχανικών παραγόντων που 

οδηγούν σε ίνωση το μυοκαρδιακό τοίχωμα όταν 

συνυπάρχει πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας. 

1. Οι γλωχίνες της μιτροειδούς βαλβίδας 

παρουσιάζουν πρόπτωση λόγω μυξωματώδους 

εκφύλισης 

2. Οι μυξωματώδεις γλωχίνες ασκούν μεγαλύτερη 

δύναμη στους θηλοειδείς μύες μέσω των τενόντιων 

χορδών 

3. Ομοίως ασκούν μεγαλύτερη έλξη στο μυοκαρδιακό 

τοίχωμα της αριστεράς κοιλίας 

4. Η κατάσταση επιδεινώνεται από την πιθανή 

ταυτόχρονη ανεπάρκεια της μιτροειδούς βαλβίδας 

5. Με αποτέλεσμα να εγκαθίσταται η ίνωση του 

μυοκαρδιακού τοιχώματος της αριστεράς κοιλίας. 

LA=left atrium, AO=aorta, LV=left ventricle , 

PM=papillary muscle From Carpentier A. Carpentier's 

reconstructive valve surgery. St. Louis: 

Saunders/Elsevier; 2010; 
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Στη συνέχεια λόγω της ποσότητας του αίματος που παλινδρομεί διαμέσου της 

μιτροειδούς βαλβίδας στον αριστερό κόλπο, εκείνος υπερτρέφεται σε μια 

προσπάθεια να καταφέρει να διαχειριστεί την επιπλέον ποσότητα αίματος. Ωστόσο 

επειδή το καρδιαγγειακό σύστημα είναι συνδεδεμένο κατά σειρά οι αυξημένες πιέσεις 

του αριστερού κόλπου επιφορτίζουν τις πνευμονικές αρτηρίες με αποτέλεσμα την 

εγκατάσταση πνευμονικής υπέρτασης. Τέλος υπάρχει πιθανότητα οξείας 

εγκατάστασης ανεπάρκειας της μιτροειδούς βαλβίδας σε περίπτωση που κάποια 

γλωχίνα αποσυνδεθεί από τον θηλοειδή μυ που την συγκρατεί λόγω απότομης ρήξης 

των τενόντιων χορδών.  (Levine Robert, Jerosch-Herold and Hajjar Roger, 2018; 

Imbrie-Moore et al., 2021; Basso et al., 2019; Miller et al., 2020; Gaasch and Meyer, 

2008; Torigoe et al., 2012) 

 

Εικόνα: Συγκριτική απεικόνιση της φυσιολογικής μιτροειδούς βαλβίδας της οποίας οι 

γλωχίνες κλείνουν στέρεα και αποτρέπουν την προς τα πίσω ροή του αίματος. Στην 

πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας οι γλωχίνες κινούνται προς τον αριστερό κόλπο 

καθώς η αριστερά κοιλία συστέλλεται, ωστόσο κλείνουν και αποτρέπουν την ροή 

αίματος διαμέσου αυτής. Στην ανεπάρκεια της μιτροειδής βαλβίδας οι γλωχίνες δεν 

κλείνουν στέρεα με αποτέλεσμα κατά την συστολή των κοιλιών το αίμα να 

προωθείται στον αριστερό κόλπο. 

(https://www.childheartspecialist.com/london/mitral-valve-prolapse/) 

Γενετική αιτιολογία: 

https://www.childheartspecialist.com/london/mitral-valve-prolapse/
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Η πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας έχει συσχετιστεί εδώ και πολλά χρόνια  με 

αυτοσωμικό επικρατές πρότυπο κληρονόμησης με ποικίλη διεισδυτικότητα 

εξαρτώμενη από το φύλο ή ηλικία, με αποτέλεσμα τα συμπτώματα να παρουσιάζουν 

εξαιρετικά μεγάλη ετερογένεια. (Delling and Vasan, 2014) Πιο συγκεκριμένα, η  

παρουσία πρόπτωσης της μιτροειδούς βαλβίδας η οποία κληρονομείται με 

αυτοσωμικό επικρατές πρότυπο συσχετίστηκε σε τέσσερα γενεαλογικά δένδρα με 

την περιοχή 16p11.2-12.1 στην οποία βρίσκεται ο γενετικός τόπος MMVP-1 . (Disse 

et al., 1999; Grau et al., 2007) Επιπλέον το γονίδιο DCHS1 (dachsous 

cadherin‐related 1) βρίσκεται στο χρωμόσωμα 11p15 και έχει ανευρεθεί ότι σε τρείς  

οικογένειες οι οποίες δεν συνδέονται μεταξύ τους παράγεται ο φαινότυπος της 

πρόπτωσης της μιτροειδούς βαλβίδας ο οποίος κληρονομείται με αυτοσωμικό 

επικρατές πρότυπο λόγω δύο παρανοηματικών (missense) μεταλλάξεων. Στην 

πρώτη περίπτωση υπάρχει η αντικατάσταση της γουανίνης στην θέση 7538 από 

αδενίνη στο γονίδιο αυτό έχει ως αποτέλεσμα την αντικατάσταση της αργινίνης στην 

θέση 2513 από την ιστιδίνη (R2513H).  Στην δεύτερη περίπτωση η παρανοηματική 

αντικατάσταση της κυτοσίνης στην θέση  6988 από θυμίνη στο προαναφερθέν 

γονίδιο έχει ως αποτέλεσμα την αντικατάσταση της αργινίνης στην θέση 2330 σε 

κυστεϊνη.  (Durst et al., 2015) Το γονίδιο DZIP1 βρίσκεται στο χρωμόσωμα 13q32 και 

σε μια οικογένεια έχει συσχετιστεί με την πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας. 

Ειδικότερα η αντικατάσταση της γουανίνης από την θυμίνη στο εξώνιο 5 του γονιδίου 

αυτού οδηγεί σε αντικατάσταση της σερίνης στην θέση 24 από αργινίνη ή της σερίνης 

στην θέση 70 από αργινίνη σε μια υψηλά συντηρημένη περιοχή. (Toomer et al., 

2019) Tα γονίδια TNS1 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 2q35 και LMCD1 που 

βρίσκεται στο χρωμόσωμα 3p25.3, εμπλέκονται στην διαδικασία του σχηματισμού 

βαλβίδων κατά συνέπεια μεταλλάξεις σε αυτά σχετίζονται με την πρόπτωση της 

μιτροειδούς βαλβίδας. (Morningstar et al., 2021) Επιπρόσθετα το γονίδιο SPTBN1 το 

οποίο κωδικοποιεί την β2-spectrin παίζει σημαντικό ρόλο στην λειτουργία του 

κυτταροσκελετού, με αποτέλεσμα μεταλλάξεις σε αυτό να οδηγούν σε πρόπτωση της 

μιτροειδούς βαλβίδας. (Lim et al., 2014) Το γονίδιο ALPK3 που βρίσκεται στο 

Εικόνα: Γραφική απεικόνιση των 

γονιδίων που ευθύνονται για την μη 

συνδρομική πρόπτωση της μιτροειδούς 

βαλβίδας. (Guicciardi et al., 2022) 
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χρωμόσωμα 15q25.3,το BAG3 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 10q26.11 και το 

RBM20 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 10q25.2 συσχετίζονται με την εμφάνιση τόσο 

της διατατικής μυοκαρδιοπάθειας όσο και της πρόπτωσης της μιτροειδούς βαλβίδας. 

(Herkert et al., 2020; Brauch et al., 2009) Άλλα γονίδια που οι μεταλλάξεις τους 

οδηγούν σε πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας είναι τα FBN1 επί συνδρόμου 

Marfan, TGFBR1, TGFBR2  επί συνδρόμου Loeys-Dietz.  Το γονίδιο FLNA 

κωδικοποιεί μια κυτταροπλασμική φωσφοπρωτεϊνη φιλαμίνη-Α και οι μεταλλάξεις σε 

αυτό οδηγούν σε remodeling των πτυχών της μιτροειδούς βαλβίδας, μάλιστα 

θεωρείται ότι συνδέεται με την Χ-συνδεόμενη μορφή της πρόπτωσης της μιτροειδούς 

βαλβίδας. (LaHaye, Lincoln and Garg, 2014)  Είχε γίνει προσπάθεια συσχέτισης της 

πρόπτωσης της μιτροειδούς βαλβίδας με τα HLA αντιγόνα HLA-Bw35, HLA-A3 

καθώς και του συνδυασμού των δύο σε 34 ασθενείς με πρόπτωση της μιτροειδούς 

βαλβίδας με τα ποσοστά να κυμαίνονται σε 47.1%, 38.2% και  

26.7%  αντίστοιχα. Σε μια άλλη μελέτη με Αφροαμερικανούς ασθενείς που φέρουν 

την εν λόγω συγγενή καρδιοπάθεια τα ποσοστά για HLA-Bw35 κυμαίνεται στο 72,5% 

ενώ στα controls το αντίστοιχο ποσοστό ήταν 38,6%. Οι παραπάνω μελέτες πρέπει 

να αξιολογούνται με ιδιαίτερη προσοχή  καθώς κατά την δημοσίευσή τους  η 

υπερηχοκαρδιογραφία δύο διαστάσεων δεν είχε αναπτυχθεί. (Grau et al., 2007) Η Χ-

εξαρτώμενη μυξωματώδης βαλβιδική δυστροφία οφείλεται σε μεταλλάξεις στο 

χρωμόσωμα Xq28 σε μια περιοχή 2.5-Mb, πιο συγκεκριμένα οι παρανοηματικές 

μετάλλαξεις P637Q,  G288R και V711D στο γονίδιο που κωδικοποιεί την φιλαμίνη-Α 

οδηγούν σε νόσο τόσο θηλυκά όσο και αρσενικά άτομα. Επομένως η φιλαμίνη-Α 

παίζει σημαντικό ρόλο στο μονοπάτι του TGF-β. (Delling and Vasan, 2014) 

 

Εικόνα: a) Απεικόνιση γενεαλογικού δένδρου που σχετίζεται με το χρωμόσωμα 11 

που φέρει την μετάλλαξη c.7538G.A (R2513H) στο γονίδιο DCHS1. 
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b) αλληλουχία c.7538G.A (R2513H) 

d) Γενεαλογικά δένδρα δύο οικογενειών με γονότυπο c.6988C.T (p.R2330C) 

f) αλληλουχία c.6988C.T (p.R2330C) 

(Durst et al., 2015) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση της περιοχής MMVP3 στο χρωμόσωμα 13 σε μετάγραφο 

ανθρώπου. Η περιοχή ενδιαφέροντος βρίσκεται ανάμεσα σε 13q31.3-q32.1 μεγέθους 

8.2Mb. (Nesta et al., 2005) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση γενεαλογικού δένδρου οικογένειας με αυτοσωμικά επικρατή 

πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας. (Toomer et al., 2019) Το πράσινο χρώμα 

αφορά επικράτηση ήπιων συμπτωμάτων στα άτομα που φέρουν την συγγενή 

καρδιοπάθεια. 
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Εικόνα: 

Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας 

με πρόπτωση της 

οπίσθιας πτυχής 

της μιτροειδούς 

βαλβίδας με 

πιθανό 

αυτοσωμικό 

επικρατή πρότυπο 

κληρονόμησης. 

(Hunt and Sloman, 

1969) 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας  με 

σύνδρομο που συνδυάζει 

πρόπτωση της μιτροειδούς 

βαλβίδας, χαρακτηριστικό 

προσωπείο, κοντό 

ανάστημα, λοιμώδης 

μαστοειδίτιδα, ξαφνικό 

θάνατο και κληρονομείται 

με αυτοσωμικό επικρατές 

πρότυπο. (James, Aftimos 

and Skinner, 2003) 
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Κλινική εικόνα: 

  Η παρουσία συμπτωμάτων στην πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας δεν είναι 

βέβαιη ακόμα και σε ασθενείς με σοβαρή παλινδρόμηση αίματος διαμέσου της 

μιτροειδούς βαλβίδας. Ωστόσο η απουσία συμπτωμάτων δεν μπορεί να αποκλείσει 

την ύπαρξη νόσου, καθώς στην προκειμένη περίπτωση η τελική διάγνωση της νόσου 

τίθεται απεικονιστικά, ωστόσο η παρουσία συμπτωμάτων μπορεί να  προσανατολίσει 

κλινικά τον θεράποντα ιατρό. Μεταξύ των πιθανών συμπτωμάτων είναι η στηθάγχη, 

η δύσπνοια, τα συγκοπτικά επεισόδια, το αίσθημα παλμών, αλλαγές στην 

μορφολογία του θωρακικού κλωβού και ο χαμηλός δείκτης μάζας σώματος. 

(Salomon, Shah and Heinle, 1975) Στις επιπλοκές της νόσου ανήκουν οι αρρυθμίες 

που μπορεί να προέλθουν τόσο από τους κόλπους όσο και από τις κοιλίες και 

παρουσιάζονται συχνότερα σε ασθενείς που παρουσιάζουν έκτοπες συστολές. Σε 

σοβαρότερες περιπτώσεις οι κοιλιακές αρρυθμίες μπορεί να οδηγήσουν σε αιφνίδιο 

θάνατο. Ο μηχανισμός δημιουργίας των αρρυθμιών έχει ως υπόστρωμα την 

μυξωματώδη εκφύλιση των γλωχινών σε συνδυασμό με τις μηχανικές επιπλοκές 

αυτής της εκφύλισης στην ροή του αίματος διαμέσου της βαλβίδας. Το υπόστρωμα 

αυτό λοιπόν οδηγεί σε ίνωση το μυοκαρδιακό τοίχωμα είτε των κόλπων είτε των 

κοιλιών με αποτέλεσμα ο ιστός Purkinje που βρίσκεται σε αυτές τις περιοχές να είναι 

πρόσφορο έδαφος για την ευόδωση αρρυθμιών. (Kavey et al., 1984) Άλλη επιπλοκή 

αποτελεί η  ενδοκαρδίτιδα καθώς παιδιά με πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας 

έχουν μεγαλύτερη πιθανότητα να παρουσιάσουν την εν λόγω επιπλοκή κάποια 

στιγμή στη ζωή τους. H καρδιακή ανεπάρκεια αποτελεί και αυτή επιπλοκή της 

πρόπτωσης της μιτροειδούς βαλβίδας και ειδικότερα της ανεπάρκειας της βαλβίδας 

καθώς η ίνωση του μυοκαρδιακού τοιχώματος σε συνδυασμό με την υπερδυναμική 

αιματική ροή εντός της αριστεράς κοιλίας δημιουργούν το υπόστρωμα για 

Εικόνα: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας με 

φαινότυπο πρόπτωση 

της μιτροειδούς 

βαλβίδας. Επίσης 

αναγράφονται οι 

γονότυποι των γονιδίων 

κολλαγόνου που 

ερευνάται η εμπλοκή 

τους στην αιτιολογία 

της πρόπτωσης. 

(Henney et al., 1989) 
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παθοφυσιολογικές μεταβολές που ευοδώνουν την εγκατάσταση της καρδιακής 

ανεπάρκειας. (Avierinos et al., 2002; Morshedi-Meibodi et al., 2004; Basso et al., 

2019; Miller Marc et al., 2018; Hayek, Gring and Griffin, 2005; McKee et al., 1971) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Ακρόαση: 

Η πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας ακροαστικά διαπιστώνεται με την ύπαρξη 

ενός μεσοσυστολικού κλικ ακουστό στην κορυφή της καρδιάς. Η παλινδρόμηση 

αίματος μέσω της μιτροειδούς βαλβίδας στην περίπτωση ανεπάρκειας της 

μιτροειδούς βαλβίδας είναι ακουστή ως συστολικό φύσημα ακουστό μετά το 

μεσοσυστολικό κλικ ή ολοσυστολικό φύσημα. (Barlow and Pocock, 1963; Barron, 

Manrose and Liebson, 1988) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση του χρονικού σημείου που είναι ακουστό το μεσοσυστολικό κλικ   

καθώς είναι κινητό ανάλογα με τον όγκο της αριστεράς κοιλίας έτσι ακούγεται 

νωρίτερα όταν μεγαλώνει ο όγκος της  όπως στο βαθύ κάθισμα και αργότερα σε 

περίπτωση που μειώνεται ο όγκος της όπως στην περίπτωση που κάποιος σηκωθεί 

όρθιος. Σε περίπτωση  πρόπτωσης της μιτροειδούς βαλβίδας το οποίο ακολουθείται 

από φύσημα (απεικόνιση με γκρι γραμμές) ακουστό μόνο σε περίπτωση συνύπαρξης 

ανεπάρκειας της μιτροειδούς βαλβίδας. 

(https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-

reviews/mitral-valve-prolapse) 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

  Το ηλεκτροκαρδιογράφημα στα παιδιά δείχνει αρνητικοποίηση των Τ στις απαγωγές 

ΙΙ, ΙΙΙ , aVf , V5 και V6. Oι αρρυθμίες είναι δυνατόν να εκκληθούν είτε στην ηρεμία είτε 

κατά την διάρκεια της άσκησης και περιλαμβάνουν πρώιμες κοιλιακές ή κολπικές 

συστολές, υπερκοιλιακή ταχυκαρδία καθώς όπως εξηγήθηκε παραπάνω οι ασθενείς 

αυτοί διαθέτουν επιπλέον μονοπάτια αγωγής στο αριστερό μυοκάρδιο λόγω ίνωσης.  

Η διενέργεια Holter ρυθμού θεωρείται σημαντική σε σοβαρές περιπτώσεις καθώς 

μπορεί να εντοπίσει πιθανές αρρυθμίες ή έκτοπες συστολές οι οποίες εάν 

παραμείνουν αδιάγνωστες μπορεί να οδηγήσουν σε αιφνίδιο θάνατο.  (Han et al., 

2018) 

https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/mitral-valve-prolapse
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/mitral-valve-prolapse
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Ακτινογραφία θώρακος: 

  Ακτινογραφικά ευρήματα είναι εμφανή μόνο σε περίπτωση συνύπαρξης 

ανεπάρκειας της μιτροειδούς βαλβίδας καθώς τότε μόνο εγκαθίστανται 

παθοφυσιολογικές μεταβολές στην καρδιά.  Πιο συγκεκριμένα είναι εμφανής η 

διόγκωση της αριστεράς κοιλίας ως ευθειασμός του αριστερού καρδιακού χείλους ή 

ως διπλή παρυφή. Επιπλέον ανυψώνεται ο αριστερός κύριος βρόγχος και είναι 

εμφανής η αυξημένη αιμάτωση των άνω πνευμονικών πεδίων λόγω πνευμονικής 

υπέρτασης. Σε μεταγενέστερο στάδιο είναι εμφανής και η αύξηση του μεγέθους της 

αριστερής κοιλίας λόγω αύξησης του όγκου παλμού. Τελικά εμφανίζονται σημεία 

καρδιακής ανεπάρκειας όπως το πνευμονικό οίδημα, η καρδιομεγαλία και πλευριτική 

συλλογή. (Gaillard F et al, 2012) 

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

Στην πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας η υπερηχοκαρδιογραφία αποτελεί την 

εξέταση εκλογής καθώς μπορεί να απεικονίσει με ακρίβεια την δομή της μιτροειδούς 

βαλβίδας όπως διόγκωση των γλωχινών της (στην κλασική μορφή της νόσου η 

πάχυνση είναι >5mm ενώ στην άτυπη μορφή είναι <5mm), παράδοξη κινητικότητα 

των γλωχίνων, πιθανή αποκόλληση των γλωχινών από τις τενόντιες χορδές. Mε 

βάση τον ορισμό για να τεθεί η διάγνωση της πρόσπτωσης της μιτροειδούς θα 

πρέπει υπερηχογραφικά να διαπιστωθεί η πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας 

Εικόνα: Ηλεκτροκαρδιογράφημα 

παιδιού στο οποίο απεικονίζονται 

αρνητικά Τ σε ΙΙΙ και aVf.  

(https://emedicine.medscape.com/

article/890425-

workup?icd=login_success_email

_match_norm) 

 

Εικόνα: Ηλεκτροκαρδιογραφική 

καταγραφή σε ένα 11 ετών κορίτσι 

που δεν παρουσίαζε συμπτώματα. 

Στην ηρεμία η ηλεκτροκαρδιογραφική 

καταγραφή είναι φυσιολογική. Κατά 

την διάρκεια της δοκιμασίας με 

διάδρομο ο ρυθμός εξακολουθεί να 

παραμένει φλεβοκομβικός. Ωστόσο 

1-3 λεπτά κατά την ξεκούραση 

παρουσιάστηκαν έκτακτες κοιλιακές 

συστολές. (Kavey et al., 1984) 

 

https://emedicine.medscape.com/article/890425-workup?icd=login_success_email_match_norm
https://emedicine.medscape.com/article/890425-workup?icd=login_success_email_match_norm
https://emedicine.medscape.com/article/890425-workup?icd=login_success_email_match_norm
https://emedicine.medscape.com/article/890425-workup?icd=login_success_email_match_norm
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περισσότερο από 2mm από το επίπεδο του μιτροειδικού δακτυλίου προς την πλευρά 

του αριστερού κόλπου με την βοήθεια της απεικόνισης κατά τον επιμήκη άξονα.  

Είναι δυνατόν να απεικονιστεί η αποκόλληση του δακτυλίου της μιτροειδούς 

βαλβίδας από το μυοκαρδιακό τοίχωμα με την βοήθεια της διαθωρακικής 

παραστερνικής επιμήκους άξονα τομής η οποία καθιστά φανερή την αποκόλληση 

κατά την συστολή της καρδιάς.  Τέλος με την βοήθεια του Doppler είναι δυνατόν να 

απεικονιστεί η παλινδρόμηση του αίματος σε περίπτωση ανεπάρκειας της 

μιτροειδούς βαλβίδας προς τον αριστερό κόλπο κατά την διάρκεια συστολής της 

αριστεράς κοιλίας.  Η καρδιακή MRI προσφέρει υψηλή ανάλυση και ακρίβεια λόγω 

της υψηλής ευαισθησίας και ειδικότητας της, επιπροσθέτως μπορεί να εκτιμήσει το 

ακριβές ποσοστό της ίνωσης της αριστεράς κοιλίας με την βοήθεια σκιαγραφικού. 

(Devereux, 1995; Tarkiainen et al., 2016)  

 

 

4.4.3.3 Ανεπάρκεια τριγλώχινας βαλβίδας (tricuspid regurgitation) 

      Επιδημιολογία: 

Εικόνα: MRI καρδιάς στην οποία 

απεικονίζεται η πρόπτωση της μιτροειδούς 

βαλβίδας. 

 A : anterior leaflet  (πρόσθια γλωχίνα) 

Ρ : posterior leaflet   (οπίσθια γλωχίνα) 

Αο: αορτή 

LA:  left atrium 

LV: left ventricle (Koo et al., 2014) 

Εικόνα: Υπερηχογραφική 

απεικόνιση Α) πρόπτωση 

της μιτροειδούς βαλβίδας 

προς τα πίσω, Β) 

παλινδρόμηση αίματος 

διαμέσου της μιτροειδούς 

βαλβίδας λόγω 

ανεπάρκειας. Τομές 

επιμήκους άξονα 2D 

διαθωρακικής 

υπερηχοκαρδιογραφίας. 

(Delling et al., 2014) 

 



 

 

[256] 

 

    O επιπολασμός της μέτριας ή σοβαρούς ανεπάρκειας της τριγλώχινας βαλβίδας 

κυμαίνεται στο 0,8%. Οι γυναίκες παρουσιάζουν 4,3 φορές μεγαλύτερο επιπολασμό 

σε σχέση με τους άνδρες. (Singh et al., 1999) 

      Ανατομική περιγραφή: 

 

     

 Η τριγλώχινα βαλβίδα αποτελείται από τον δακτύλιο στον οποίο προσφύονται οι 

γλωχίνες οι οποίες σε αριθμό ποικίλλουν από 2 έως 9, οι γλωχίνες υποστηρίζονται 

από τις τενόντιες χορδές οι οποίες με την σειρά τους προσφύονται στους θηλοειδείς 

μύες των οποίων ο αριθμός επίσης ποικίλλει από 2 έως 9 και η λειτουργία τους είναι 

να συστέλλονται πριν την συστολή της δεξιάς κοιλίας ώστε να συμπλησιάζουν οι 

γλωχίνες και να αποτρέπεται η παλινδρόμηση αίματος δια του στομίου της βαλβίδας. 

Ανατομικά βρίσκεται μεταξύ του δεξιού κόλπου και της δεξιάς κοιλίας και η επιφάνεια 

της κυμαίνεται μεταξύ 4-6cm2  με διάμετρο 27-29mm με αποτέλεσμα να θεωρείται η 

μεγαλύτερη βαλβίδα, επιπλέον ο δακτύλιος της βαλβίδας στον χώρο αποκτά 

ελλειπτικό σχήμα . Μπορεί να ταξινομηθεί σε πρωτοπαθή όταν η βλάβη βρίσκεται 

στην ανατομία της βαλβίδας η οποία μπορεί να οφείλεται σε συγγενή ή επίκτητα 

αίτια, δευτεροπαθή ή λειτουργική (functional) όταν η ανεπάρκεια προκύπτει από την 

αυξημένη πίεση εντός της δεξιάς κοιλίας λόγω πνευμονικής υπέρτασης που 

προκύπτει από νόσο της αριστερής καρδιάς που οδηγεί σε διάταση του βαλβιδικού 

δακτυλίου και τέλος στην  μεμονωμένη μορφή στην οποία εντάσσονται οι 

περιπτώσεις που δεν εμπίπτουν ούτε στην πρωτοπαθή ούτε στην δευτεροπαθή 

μορφή. Η συγγενής μορφή της πρωτοπαθούς ανεπάρκειας οφείλεται είτε σε δομικές 

ανωμαλίες των γλωχίνων της βαλβίδας, του δακτυλίου της βαλβίδας ή του 

Εικόνα: Α) Απεικόνιση της ανατομίας της 

τριγλώχινας βαλβίδας anterior leaflet= 

πρόσθια γλωχίνα, posterior leaflet=οπίσθια 

γλωχίνα, septal leaflet=διαφραγματική 

γλωχίνα, coronary sinus=στεφανιαίος 

κόλπος, AV node= κολποκοιλιακός κόμβος 

Β) μεταβολή του σχήματος της βαλβίδας σε 

περίπτωση δευτεροπαθούς ανεπάρκειας της 

βαλβίδας, C) Φυσιολογικό ελλειπτικό σχήμα 

της βαλβίδας με τα υψηλότερα σημεία να 

βρίσκονται στην προσθιοπίσθια διάμετρο. 

Σε περίπτωση όμως διάτασης του δακτυλίου 

λόγω διάτασης της δεξιάς κοιλίας 

παρατηρείται επιπέδωση του τρισδιάστατου 

σχήματος της βαλβίδας η οποία ευθειάζεται. 

(Shinn and Schaff, 2013; Tornos Mas, 

Rodríguez-Palomares and Antunes, 2015) 
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συστήματος υποστήριξης των γλωχινών δηλαδή των τενόντιων χορδών και των 

θηλοειδών μυών, είτε σε πρόπτωση της τριγλώχινας βαλβίδας, είτε σε δυσπλασία 

της βαλβίδας  βαθμού Ι έως ΙΙΙ, είτε σε ανώμαλο αριθμό γλωχινών καθώς όπως 

προαναφέρθηκε ο αριθμός αυτός ποικίλλει από 2 έως 9, είτε σε ατρησία της 

πνευμονικής βαλβίδας με ακέραιο το μεσοκοιλιακό διάφραγμα, είτε σε ανωμαλίες 

δημιουργίας του ενδοκαρδιακού προσκεφαλαίου , είτε στην Ebstein ανωμαλία, είτε σε 

γενετικά σύνδρομα όπως το Marfan. Ένα σπάνιο γενετικό αίτιο ανεπάρκειας της 

τριγλώχινας βαλβίδας είναι η σχιστία της πρόσθιας γλωχίνας η οποία σε κάποιες 

περιπτώσεις μπορεί να συσχετιστεί με ανώμαλη σύμπτυξη των ενδοκαρδιακών 

προσκεφαλαίων. Τα επίκτητα αίτια της ανεπάρκειας της τριγλώχινας βαλβίδας είναι 

το καρκινοειδές σύνδρομο, η ενδοκαρδίτιδα, ο ρευματικός πυρετός και ο 

τραυματισμός. Η ανεπάρκεια της τριγλώχινας βαλβίδας λόγω της ανωμαλίας Ebstein 

αποτελεί την συνηθέστερη γενετική συνθήκη. Η ανεπάρκεια της τριγλώχινας 

βαλβίδας έχει ως αποτέλεσμα την παλινδρόμηση αίματος από την δεξιά κοιλία στον 

δεξιό κόλπο κατά την διάρκεια της συστολής της δεξιάς κοιλίας. (Aktas et al., 2004; 

Xanthos, Dalivigkas and Ekmektzoglou, 2011; Rogers and Bolling, 2009; Eichhorn et 

al., 1992; Mutlak et al., 2007; Tornos Mas, Rodríguez-Palomares and Antunes, 2015; 

Shiina et al., 1984; Fukuda et al., 2006) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση των τύπων της 

ανεπάρκειας της τριγλώχινας 

βαλβίδας. Α) πρωτοπαθής τύπος 

που οφείλεται σε παθολογία της 

βαλβίδας, Β) δευτεροπαθής τύπος 

όπου απεικονίζεται η διάταση της 

δεξιάς κοιλίας, C) μεμονωμένος 

τύπος. (Prihadi Edgard et al., 2019) 
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Εικόνα: Σχηματική απεικόνιση των αιτιών που προκαλούν ανεπάρκεια της 

τριγλώχινας βαλβίδας. Organic- πρωτοπαθής, functional-δευτεροπαθής , AS: aortic 

stenosis; DCM: dilated cardiomyopathy , EMB- endomyocardial biopsy , ICM-

ischaemic cardiomyopathy , LA -left atrial , LV-left ventricular , MR-mitral 

regurgitation, MS-mitral stenosis , RV-right ventricular , TV-tricuspid valve  

(https://www.escardio.org/Journals/E-Journal-of-Cardiology-Practice/Volume-

16/Treatment-options-for-severe-functional-tricuspid-regurgitation-indications-

techniques-and-current-challenges ) 

      Παθοφυσιολογία: 

 

 

    H ανεπάρκεια της τριγλώχινας βαλβίδας έχει ως αποτέλεσμα την διάταση του 

δεξιού κόλπου λόγω του αίματος που παλινδρομεί και την σταδιακή διάταση και 

ανεπάρκεια της δεξιάς κοιλίας λόγω της αύξησης του όγκου αίματος που αυτή 

καλείται να διαχειριστεί. Σταδιακά η λειτουργία της δεξιάς κοιλίας και η ικανότητά της 

να γεμίζει με αίμα διαταράσσεται με αποτέλεσμα να εγκαθίσταται δεξιά καρδιακή 

Εικόνα:  
Απεικόνιση της 
παθοφυσιολογίας της 
ανεπάρκειας της 
τριγλώχινας βαλβίδας με 
κόκκινα γράμματα. (Dahou 
et al., 2019) 

https://www.escardio.org/Journals/E-Journal-of-Cardiology-Practice/Volume-16/Treatment-options-for-severe-functional-tricuspid-regurgitation-indications-techniques-and-current-challenges
https://www.escardio.org/Journals/E-Journal-of-Cardiology-Practice/Volume-16/Treatment-options-for-severe-functional-tricuspid-regurgitation-indications-techniques-and-current-challenges
https://www.escardio.org/Journals/E-Journal-of-Cardiology-Practice/Volume-16/Treatment-options-for-severe-functional-tricuspid-regurgitation-indications-techniques-and-current-challenges
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ανεπάρκεια. Η διάταση του δεξιού κόλπου έχει ως αποτέλεσμα την δημιουργία 

αρρυθμιών όπως η κολπική μαρμαρυγή, η φλεβοκομβική ταχυκαρδία, η 

υπερκοιλιακή ταχυκαρδία και ο κολπικός πτερυγισμός. Κατά την διάρκεια της 

εισπνοής η παλινδρόμηση αίματος χειροτερεύει καθώς αυξάνεται το μέγεθος της 

δεξιάς κοιλίας με συνέπεια να αυξάνεται η διάμετρος του δακτυλίου της βαλβίδας και 

επομένως η ποσότητα αίματος που παλινδρομεί. (Louie et al., 1992; Williams et al., 

1996) (Frater, 2001; Topilsky et al., 2010) 

Γενετική αιτιολογία: 

 Η ανεπάρκεια της τριγλώχινας βαλβίδας σχετίζεται με την ύπαρξη του 15q 

overgrowth συνδρόμου και του συνδρόμου μικροελλειμάτων 16p11.2-p12.2.  

(https://hpo.jax.org/app/browse/term/HP:0005180) 

 Κλινική εικόνα: 

  Στις περισσότερες περιπτώσεις η ανεπάρκεια της τριγλώχινας βαλβίδας δεν 

παράγει συμπτώματα και σημεία. Τα συμπτώματα παρουσιάζονται μετέπειτα και 

σχετίζονται με την δεξιά καρδιακή ανεπάρκεια που αυτή προκαλεί όπως δύσπνοια 

στην προσπάθεια λόγω μειωμένης καρδιακής παροχής, ηπατομεγαλία με συνέπεια 

άλγος δεξιού υποχονδρίου, ορθόπνοια, παροξυσμική νυχτερινή δύσπνοια, ασκίτης 

και περιφερικό οίδημα ανά σάρκα. Επιπρόσθετα μπορεί να παρουσιαστούν 

αρρυθμίες λόγω διάτασης του δεξιού κόλπου όπως η κολπική μαρμαρυγή και ο 

κολπικός πτερυγισμός. Σε σπάνιες περιπτώσεις μπορεί να παρατηρείται κατά την 

διάρκεια της συστολής προβολή των οφθαλμών (Naylor, 1995) και κιρσώδεις φλέβες 

που εμφανίζουν παλμό. (Hollins and Engeset, 1989) Στις επιπλοκές της νόσου 

ανήκει η ενδοκαρδίτιδα, η θρομβοεμβολική νόσος και η καρδιακή κίρρωση του 

ήπατος. (Mulla S, Asuka E, Bora V, et al., 2022) 

 Διαγνωστική προσέγγιση: 

 Φυσική εξέταση: 

 Ακρόαση: 

   Ακροαστικά η ανεπάρκεια της τριγλώχινας βαλβίδας είναι ακουστή ως 

ολοσυστολικό φύσημα υψηλής έντασης στην εστία ακρόασης της τριγλώχινας  

βαλβίδας (τέταρτο μεσοπλεύριο διάστημα παραστερνικά) με αντανάκλαση προς τα 

δεξιά, του οποίου η ένταση ενισχύεται κατά την διάρκεια της εισπνοής. Το φαινόμενο 

αυτής της αύξησης της έντασης είναι γνωστό ως σημείο Carvallo. Το φύσημα αυτό 

γίνεται εντονότερο όταν ο ασθενής είναι όρθιος ή στέκεται με την βοήθεια του 

κώδωνα του στηθοσκοπίου ενώ είναι χαμηλότερης έντασης στην εκπνοή ή κατά την 

διάρκεια του χειρισμού Valsava. Επίσης είναι δυνατή η ακρόαση φυσήματος στις 

σφαγίτιδες φλέβες στον τράχηλο. (Amidi et al., 1986) 
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Η ψηλάφηση ροίζου είναι πιθανή αριστερά παραστερνικά. Η ύπαρξη τρίτου 

καρδιακού τόνου είναι δυνατή λόγω δυσλειτουργίας της δεξιάς κοιλίας που οδηγείται 

σε ανεπάρκεια. Είναι δυνατόν ψηλαφώντας το δεξιό υποχόνδριο να είναι αισθητός 

σφυγμός στο δεξιό υποχόνδριο λόγω της εκσεσημασμένης ηπατικής διόγκωσης 

λόγω της στάσης του αίματος.  Επιπλέον, η παρουσία οιδήματος που αφήνει 

εντύπωμα είναι δυνατόν να αποκαλυφθεί ψηλαφητικά. Άλλα σημεία της καρδιακής 

ανεπάρκειας μπορούν να εντοπιστούν με την ψηλάφηση όπως το σημείο του ασκίτη 

ο οποίος μπορεί να διαπιστωθεί ψηλαφητικά με την επίκρουση και την αναζήτηση 

των σχετικών σημείων του όπως το σημείο του επιπλέοντος πάγου, το σημείο της 

αντιτυπίας. Το σημείο Lancisi το οποίο είναι ορατό στην σφαγίτιδα φλέβα όπου είναι 

παρόντα τα μεγάλα κύματα V λόγω της παλινδρόμησης αίματος διαμέσου της 

τριγλώχινας βαλβίδας κατά την διάρκεια της συστολής. Στην εισπνοή η αυξημένη 

φλεβική επιστροφή έχει ως αποτέλεσμα την διάταση των σφαγίτιδων φλεβών, 

γνωστό το σημείο ως Kussmaul.  

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

   Το ηλεκτροκαρδιογράφημα είναι δυνατόν να αποκαλύψει την διάταση του δεξιού 

κόλπου με τα ψηλά Ρ (πνευμονικά Ρ). Επίσης η υπερτροφία της δεξιάς κοιλίας 

γίνεται έκδηλη με τα ψηλά R στις δεξιές προκάρδιες απαγωγές όπως η V1 και V2. 

Τέλος το ηλεκτροκαρδιογράφημα μπορεί να αποκαλύψει τις αρρυθμίες όπως την 

κολπική μαρμαρυγή και τον κολπικό πτερυγισμό. Για αυτόν τον σκοπό μπορεί να 

χρησιμοποιηθεί και το 24ωρο Holter ρυθμού καθώς κατά την διάρκεια του 

ηλεκτροκαρδιογραφήματος οι αρρυθμίες μπορεί να μην εκδηλωθούν. Σε περίπτωση 

δευτεροπαθούς αιτιολογίας ανεπάρκεια της τριγλώχινας βαλβίδας παρατηρείται δεξιά 

στροφή του άξονα σε συνδυασμό με τα πνευμονικά Ρ.  

 Ακτινογραφία θώρακος: 

   Η ακτινογραφία θώρακος μπορεί να είναι άνευ ευρημάτων. Ωστόσο μπορεί να 

αναδείξει την διάταση του δεξιού κόλπου και της δεξιάς κοιλίας, με αποτέλεσμα την 

αύξηση των ορίων της καρδιάς. Τέλος μπορεί να παρατηρηθεί υπεζωκοτική συλλογή 

λόγω καρδιακής ανεπάρκειας και ανύψωση των διαφραγμάτων λόγω ασκίτη. Τέλος 

είναι δυνατόν να είναι εμφανής η διόγκωση της αζύγου και της κάτω κοίλης φλέβας. 

(Lancellotti et al., 2013) 

Εικόνα: Απεικόνιση ολοσυστολικού φυσήματος 

με αύξηση της έντασης του κατά την διάρκεια της 

εισπνοής (σημείο Carvallo). 

(https://www.healio.com/cardiology/learn-the-

heart/cardiology-review/topic-reviews/tricuspid-

regurgitation ) 

 

https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/tricuspid-regurgitation
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/tricuspid-regurgitation
https://www.healio.com/cardiology/learn-the-heart/cardiology-review/topic-reviews/tricuspid-regurgitation
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    Υπερηχοκαρδιογραφία: 

   Η υπερηχοκαρδιογραφία αποτελεί την εξέταση εκλογής όσον αφορά την 

απεικόνιση της ανεπαρκούς τριγλώχινας βαλβίδας , την εντόπιση τυχόν συνοδών 

ανωμαλιών που επηρεάζουν την λειτουργία της δεξιάς καρδιάς όπως η πνευμονική 

υπέρταση ή  η παθολογία της μιτροειδούς βαλβίδας , την διάγνωση της υποκείμενης 

βλάβης που οδήγησε σε ανεπάρκεια την βαλβίδα και   την εκτίμηση της βαρύτητας 

της ανεπάρκειας με την βοήθεια του Doppler και την ταξινόμησή της σε ήπια, μέτρια 

και σοβαρή. Συγκεκριμένα η απεικόνιση με την βοήθεια 2D της αποτυχίας 

κατάλληλου συμπλησιασμού των πτυχών της βαλβίδας, της πιθανής διάτασης του 

δακτυλίου της βαλβίδας, της παλινδρόμησης της αιματικής ροής προς την κάτω κοίλη 

φλέβα και της παράδοξης κινητικότητας του μεσοκοιλιακού διαφράγματος κατά την 

διαστολή λόγω της παραμονής όγκου αίματος εντός της δεξιάς κοιλίας βοηθούν στην 

διάγνωση της συγγενούς καρδιοπάθειας. Επιπρόσθετα  η απεικόνιση του πίδακα 

αίματος που παλινδρομεί μέσω της τριγλώχινας βαλβίδας με την βοήθεια του 

spectral and colour flow Doppler βοηθά στην εκτίμηση των πιέσεων της δεξιάς 

κοιλίας και της συστολικής πνευμονικής αρτηριακής πίεσης όπου με την βοήθεια της 

εξίσωσης Bernoulli εκτιμάται η κλίση πίεσης. (Shah and Raney, 2008) Θεωρείται 

δύσκολη η ταυτόχρονη εκτίμηση όλων των γλωχινών της βαλβίδας και της 

συνεργασίας τους μεταξύ τους, για αυτό τον λόγο επιστρατεύεται η χρήση 

πολλαπλών λήψεων όπως ο επιμήκης άξονας, ο βραχύς άξονας, οι υποπλεύριες 

λήψεις και η κορυφαία λήψη των τεσσάρων καρδιακών κοιλοτήτων. (Tornos Mas, 

Rodríguez-Palomares and Antunes, 2015; Lancellotti et al., 2013) Αξιοσημείωτο είναι 

ότι η βαρύτητα της ανεπάρκειας ποικίλλει κατά την διάρκεια του αναπνευστικού 

κύκλου, πιο συγκεκριμένα κατά την εισπνοή η δεξιά κοιλία αυξάνεται σε μέγεθος με 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακος 

ασθενούς με ανεπάρκεια της τριγλώχινας 

βαλβίδας στην οποία φαίνεται η 

εκσεσημασμένη καρδιομεγαλία και η 

διάταση του δεξιού κόλπου.  (Mohanan N  

et al, 2018) 
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αποτέλεσμα ο δακτύλιος της βαλβίδας να διατείνεται οπότε οι γλωχίνες 

αποτυγχάνουν να συμπλησιάσουν, οι αλλαγές αυτές έχουν ως αποτέλεσμα το στόμιο 

της βαλβίδας να διευρύνεται άρα η ταχύτητα του αίματος που παλινδρομεί να 

μειώνεται. (Topilsky et al., 2010) Ειδικότερα έχει διαπιστωθεί μεταβολή της ταχύτητας 

του αίματος διαμέσου της βαλβίδας >0,6m/s ή ίσο με την τιμή αυτή  από τον Mutlak 

et al , γεγονός που θέτει την διάγνωση της ανεπάρκειας με ειδικότητα 94% και 

ευαισθησία 66%. (Mutlak et al., 2013) Η λειτουργία Doppler μπορεί να υπολογίσει 

την σοβαρότητα της ανεπάρκειας, την συστολική πίεση στην δεξιά κοιλία, και την 

διαφορά πίεσης μεταξύ των καρδιακών διαμερισμάτων. (Rivera et al., 1993) 

Σημαντικό ρόλο στον διαχωρισμό μεταξύ πρωτοπαθούς και δευτεροπαθούς 

ανεπάρκειας της βαλβίδας έχει η μέτρηση της συστολικής πίεσης της πνευμονικής 

αρτηρίας  όπου τιμές άνω των 55 mmHg συνηγορεί υπέρ δευτεροπαθούς αιτιολογίας 

ενώ τιμές κάτω των 40mmHg υπέρ πρωτοπαθούς αιτιολογίας. (Waller et al., 1986; 

Zoghbi et al., 2003; Sugimoto et al., 1999; Badano et al., 2009; Muraru et al., 2011; 

Lang et al., 2012; Badano, Muraru and Enriquez-Sarano, 2013) 

  

 

 

Εικόνα: 

Υπερηχοκαρδιογραφική 

απεικόνιση με την βοήθεια 

2D(A-C) και 3D(D-F).  

Α) κορυφαίο παράθυρο 

τεσσάρων κοιλοτήτων , Β) 

απεικόνιση δεξιών καρδιακών 

κοιλοτήτων , C) υποπλεύριο 

παράθυρο δεξιών κοιλοτήτων , 

D) στην 3D είναι ευκολότερη η 

απεικόνιση των γλωχινών της 

βαλβίδας, των τενόντιων 

χορδών και των θηλοειδών 

μυών, Ε) λήψη τριγλώχινας 

βαλβίδας από την δεξιά κοιλία 

όπου φαίνονται οι 3 γλωχίνες 

της , F) λήψη τριγλώχινας 

βαλβίδας από τον δεξιό κόλπο. 

Όπου ATL=anterior tricuspid 

leaflet, STL=septal tricuspid 

leaflet , PTL=posterior tricuspid 

leaflet.(Badano, Muraru and 

Enriquez-Sarano, 2013) 
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Εικόνα: Στον πίνακα αναφέρονται τα στάδια της ανεπάρκειας της τριγλώχινας 

βαλβίδας τα οποία διαχωρίζονται σε Β-εξελισσόμενη ανεπάρκεια, C - ασυμπτωματική 

σοβαρή ανεπάρκεια, D - συμπτωματική σοβαρή ανεπάρκεια. Όπου ΕRO=effective 

regurgitant orifice, RV-right ventricle, RA- right atrium. (Otto et al., 2021) 

 

Μαγνητική τομογραφία καρδιάς: 

   Η μέθοδος αυτή χρησιμοποιείται για ακριβέστερη εκτίμηση του μεγέθους της δεξιάς 

κοιλίας και κόλπου καθώς και την λειτουργικότητας των καρδιακών διαμερισμάτων 

κατά τις φάσεις της συστολής και διαστολής. Προτιμάται σε περιπτώσεις όπου τα 

υπερηχοκαρδιογραφικά παράθυρα αποτυγχάνουν να προσδώσουν την λεπτομέρεια 

Εικόνα:  

Εκτίμηση της βαρύτητας 

της ανεπάρκειας της 

τριγλώχινας βαλβίδας 

με την βοήθεια της 

υπερηχοκαρδιογραφίας, 

της μαγνητικής 

τομογραφίας καρδιάς 

και της αξονικής 

τομογραφίας. (Hahn et 

al., 2019) 
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που απαιτείται καθώς η μαγνητική τομογραφία προσφέρει εκπληκτική λεπτομέρεια σε 

όλα τα επίπεδα απεικόνισης της καρδιάς. (Anwar et al., 2007) 

 

Καρδιακός καθετηριασμός: 

  Ο καρδιακός καθετηριασμός αποτελεί χρήσιμη μέθοδος εκτίμησης των ακριβών 

πιέσεων που αναπτύσσονται ειδικά στην πνευμονική κυκλοφορία και την σφαγίτιδα 

φλέβα. Έπειτα είναι χρήσιμο να μετρηθεί η διαστολική πίεση των διαμερισμάτων της 

δεξιάς καρδιάς. Επιπρόσθετα χρησιμοποιείται προεγχειρητικά ώστε να εκτιμηθεί η 

ανατομία των στεφανιαίων αγγείων. (Nishimura and Carabello, 2012; Hahn, 2020; 

Lurz et al., 2020; Ha et al., 2000) 

4.4.3.4 Ανεπάρκεια της πνευμονικής βαλβίδας ( pulmonary regurgitation) 

Επιδημιολογία: 

Η συγγενής ανεπάρκεια της πνευμονικής βαλβίδας αποτελεί μια σπάνια οντότητα. 

(Saji et al,2022) 

Ανατομική περιγραφή: 

  Ως ανεπάρκεια της πνευμονικής βαλβίδας ορίζεται η παλίνδρομη ροή του αίματος 

από την πνευμονική αρτηρία προς την δεξιά κοιλία μέσω της πνευμονικής βαλβίδας 

κατά την φάση της διαστολής. Τα αίτια που μπορεί να προκαλέσουν την ανεπάρκεια 

είναι πληθώρα: η πνευμονική υπέρταση, η διατατική καρδιομυοπάθεια, ο ρευματικός 

πυρετός, η αυτοανοσία, η ιατρογενής όπως μετά από χρήση Swan-Ganz καθετήρα , 

η λοιμώδης ενδοκαρδίτιδα, η μετεγχειρητική επιπλοκή λόγω διόρθωσης της 

τετραλογίας του Fallot. Ωστόσο στο παρόν κεφάλαιο θα αναλυθεί η εκ γενετής μορφή 

της ανεπάρκειας της πνευμονικής βαλβίδας.  Η πνευμονική βαλβίδα αποτελείται από 

τρείς πτυχές και ο ρόλος της είναι να διακόπτει την αιματική ροή από την πνευμονική 

αρτηρία προς την δεξιά κοιλία κατά την διάρκεια της διαστολής. Η πνευμονική 

Εικόνα: 

 Μαγνητική τομογραφία 

καρδιάς των τεσσάρων, 

τριών και δύο 

κοιλοτήτων που 

χρησιμοποιούνται ώστε 

να εκτιμηθεί η 

τριγλώχινα βαλβίδα και 

οι δεξιές κοιλότητες. 

(Hahn et al., 2019) 
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βαλβίδα παρουσιάζει ανεπάρκεια είτε λόγω διάτασης του δακτυλίου που μπορεί να 

συμβαίνει λόγω συνυπάρχουσας παθολογίας όπως συνδρόμου Marfan, είτε λόγω 

συγγενούς ανωμαλίας της ανατομίας των πτυχών της βαλβίδας είτε λόγω πλήρους 

απουσίας της βαλβίδας.  (Murphy et al., 1993; Nollert et al., 1997; Poon and 

Menahem, 2003; Hamza, Ortiz and Bonomo, 2004) 

Παθοφυσιολογία: 

  Η ανεπάρκεια της πνευμονικής βαλβίδας επιβαρύνει την λειτουργία της δεξιάς 

κοιλίας η οποία καλείται να διαχειριστεί αυξημένο όγκο αίματος και να τον προωθήσει 

προς την πνευμονική κυκλοφορία με αποτέλεσμα αρχικά να υπερτρέφεται με 

έκκεντρο τρόπο καθώς τα σαρκομερίδια κατατάσσονται σε σειρές με στόχο να 

διατηρηθεί σταθερή η καρδιακή παροχή. Ωστόσο με την πάροδο του χρόνου 

επέρχεται συστολική δυσλειτουργία της δεξιάς κοιλίας λόγω ίνωσης με αποτέλεσμα 

να διατείνεται και τελικά να εγκαθίσταται δεξιά καρδιακή ανεπάρκεια. Στο στάδιο αυτό 

η δεξιά καρδιά αδυνατεί να συντηρήσει την απαραίτητη καρδιακή παροχή. Η δεξιά 

καρδιακή ανεπάρκεια μπορεί να οδηγήσει σε αριστερή καρδιακή ανεπάρκεια λόγω 

της παράδοξης κίνησης του μεσοκοιλιακού διαφράγματος κατά την διάρκεια της 

διαστολής. Η πρόγνωση αυτής της συγγενούς καρδιοπάθειας εξαρτάται από την 

σοβαρότητα της υποκείμενης βλάβης της βαλβίδας, τον βαθμό επιδείνωσης της 

παλινδρόμησης του αίματος και την ικανότητα της δεξιάς κοιλίας να ανταπεξέρχεται 

στο αυξημένο έργο. Η συγγενής απουσία της πνευμονικής βαλβίδας αποτελεί την 

σοβαρότερη μορφή η οποία εάν δεν αντιμετωπιστεί σύντομα μετά την γέννηση 

χειρουργικά οδηγεί σε θάνατο τον ασθενή που την φέρει.(Kuehne et al., 2003; 

Frigiola et al., 2004; Schwartz et al., 2012; Davlouros et al., 2002; Chaturvedi and 

Redington, 2007; El-Harasis et al., 2018) 

Κλινική εικόνα: 

  Τα αρχικά συμπτώματα της ανεπάρκειας της πνευμονικής βαλβίδας αρχίζουν να 

εμφανίζονται  όταν η δεξιά κοιλία αρχίζει να δυσλειτουργεί λόγω αδυναμίας 

διαχείρισης του επιπλέον όγκου αίματος που παλινδρομεί προς αυτήν και αυτά 

περιλαμβάνουν την δύσπνοια στην προσπάθεια και το αίσθημα αδυναμίας καθώς η 

καρδιακή παροχή προς την συστηματική κυκλοφορία μειώνεται εφόσον το αίμα 

λιμνάζει στην δεξιά καρδία. Η ηλικία έναρξης συμπτωμάτων ανάλογα με την 

υποκείμενη αιτία ποικίλλει, για παράδειγμα σε περίπτωση πλήρους απουσίας της 

πνευμονικής βαλβίδας τα συμπτώματα παρουσιάζονται σύντομα μετά την γέννηση. 

Σταδιακά επικρατούν κολπικές και κοιλιακές αρρυθμίες, συγκοπτικά επεισόδια, 

θρομβοεμβολικά επεισόδια και αίσθημα παλμών. Λόγω της συσσώρευσης αίματος 

στην δεξιά καρδιά στα πλαίσια δεξιάς καρδιακής ανεπάρκειας παρατηρούνται 

συμπτώματα όπως ηπατοσπληνομεγαλία, διάταση σφαγίτιδων φλεβών, στηθάγχη, 
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περιφερικά οιδήματα και ασκίτης. Τελικά μπορεί να επέλθει αιφνίδιος καρδιακός 

θάνατος λόγω των αρρυθμιών. (Gatzoulis et al., 2000; Hickey et al., 2009; 

Chaturvedi and Redington, 2007; Kondo et al., 1995; Wessel et al., 1980; Gatzoulis 

et al., 1995) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Φυσική εξέταση: 

  Κατά την διάρκεια της ακρόασης της καρδιάς ακούγεται πρώιμο decrescendo 

διαστολικό φύσημα στην εστία ακρόασης της πνευμονικής βαλβίδας στο δεύτερο 

μεσοπλεύριο διάστημα αριστερά παραστερνικά. Η ένταση του φυσήματος αυξάνεται 

κατά την εισπνοή και το βαθύ κάθισμα ενώ μειώνεται στην εκπνοή και τον χειρισμό 

Valsava. Σε σοβαρή ανεπάρκεια ακούγεται επιπλέον συστολικό φύσημα εξώθησης 

που είναι ακουστό άνω αριστερά παραστερνικά λόγω της αύξησης του όγκου 

παλμού και τρίτος ή τέταρτος καρδιακός τόνος. Επιπρόσθετα ψηλαφάται καρδιακός 

ροίζος  αριστερά παραστερνικά. Η πίεση εντός της σφαγίτιδας φλέβας είναι αυξημένη 

με αποτέλεσμα να διαπιστώνεται κύμα Α. Ωστόσο σε περίπτωση που συνυπάρχει 

ανεπάρκεια της τριγλώχινας βαλβίδας διαπιστώνεται κύμα V. Εάν απουσιάζει η 

πνευμονική βαλβίδα τότε η πνευμονική συνιστώσα του δεύτερου καρδιακού τόνου 

δεν είναι ακουστή. (Chaturvedi and Redington, 2007) 

 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

  Το ηλεκτροκαρδιογράφημα ασθενούς με ανεπάρκεια της πνευμονικής βαλβίδας 

χρησιμοποιείται επικουρικά στην διάγνωση. Διαπιστώνεται υπερτροφία της δεξιάς 

κοιλίας με ψηλά R στις προκάρδιες απαγωγές όπως V1. Επιπλέον μπορεί να 

διαπιστωθεί δεξιά στροφή του άξονα, ατελής αποκλεισμός του δεξιού σκέλους, 

υπερτροφία του δεξιού κόλπου. Θεωρείται δόκιμο να πραγματοποιηθεί 

ηλεκτροκαρδιογράφημα κατά την διάρκεια στρες επαγόμενου από την άσκηση ώστε 

να αποκαλυφθούν κοιλιακές αρρυθμίες οι οποίες θα μπορούσαν να προκαλέσουν 

αιφνίδιο θάνατο. Επιπλέον για τον ίδιο σκοπό δόκιμο θεωρείται η διενέργεια 24ωρου 

Holter ρυθμού. (Kobayashi et al., 1984; Fukushige et al., 1989) 

Ακτινογραφία θώρακος: 

Εικόνα: Απεικόνιση του 

φυσήματος της ανεπάρκειας της 

πνευμονικής βαλβίδας. Η ένταση 

του αυξάνεται στην εισπνοή και 

μειώνεται στην εκπνοή. 

(https://www.healio.com/cardiolo

gy/learn-the-heart/cardiology-

review/topic-reviews/pulmonic-

valve-regurgitation) 
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Στην ακτινογραφία θώρακος φαίνεται η δεξιά κοιλία αυξημένων διαστάσεων σε 

συνδυασμό με διόγκωση του πνευμονικού κώνου όπως και των πνευμονικών 

αρτηριών. 

 

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

   Η υπερηχοκαρδιογραφία είναι η μέθοδος εκλογής για την διάγνωση της 

ανεπάρκειας της πνευμονικής βαλβίδας και την διαπίστωση των αιτιών που την 

προκαλούν. Η σοβαρότητα της ανεπάρκειας εκτιμάται με βάση την διάμετρο του 

πίδακα αίματος που παλινδρομεί, την πυκνότητα αίματος και την επιβράδυνση της 

ταχύτητας, για τον σκοπό αυτό χρησιμοποιούνται οι παραστερνικές λήψεις κατά τον 

μακρύ και βραχύ άξονα. Επιπρόσθετα με την μέθοδο αυτή μπορεί να μετρηθούν  οι 

πιέσεις που αναπτύσσονται στα καρδιακά διαμερίσματα και στην πνευμονική 

κυκλοφορία  ώστε να διαπιστωθεί πιθανή πνευμονική υπέρταση. Ειδικότερα η 

συστολική και διαστολική πίεση της πνευμονικής αρτηρίας η οποία μετράται με την 

βοήθεια pulsed-wave και continuous-wave Doppler και της τροποποιημένης 

εξίσωσης Bernoulli, είναι σημαντικός δείκτης της κατάστασης της καρδιάς. Η μέση 

πίεση της πνευμονικής αρτηρίας προκύπτει από το άθροισμα της πίεσης που 

αναπτύσσεται στον δεξί κόλπο και την μετατροπή της πρώιμης διαστολικής 

ταχύτητας του παλινδρομούντος αίματος σε πίεση. Διαπιστώνεται η υπερτροφία ή 

διάταση της δεξιάς κοιλίας. Κατά την διάρκεια της διαστολής λόγω του αυξημένου 

όγκου παλμού που καλείται να διαχειριστεί η δεξιά κοιλία, το μεσοκοιλιακό διάφραγμα 

απεικονίζεται να κινείται με μη φυσιολογικό τρόπο. Επιπρόσθετα απεικονίζεται η 

ακριβής ανωμαλία της πνευμονικής βαλβίδας. Πιο συγκεκριμένα σε περίπτωση 

απουσίας της πνευμονικής βαλβίδας δεν απεικονίζεται καμμιά δομή στην θέση της, 

μπορούν να απεικονιστούν οι πτυχές της βαλβίδας και πιθανές παραλλαγές της με 

περισσότερες ή λιγότερες γλωχίνες καθώς και ο δακτύλιος της βαλβίδας με πιθανή 

διάταση. Με την βοήθεια του Doppler μπορεί να απεικονιστεί ο πίδακας αίματος που 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακος ασθενούς 

με καρδιακή ανεπάρκεια σε έδαφος 

ανεπάρκειας πνευμονικής βαλβίδας στα 

πλαίσια συνδρόμου Noonan. 

(Kadoya et al., 2018) 
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παλινδρομεί προς την δεξιά κοιλία, η ποσότητα του αίματος που παλινδρομεί και η 

ταχύτητα της κίνησης. Το color flow Doppler είναι η μέθοδος που προτιμάται για την 

απεικόνιση του πίδακα αίματος, σε ήπια ανεπάρκεια ο πίδακας έχει μικρή διάμετρο 

και προβάλει στο κέντρο, σε μέτριου προς σοβαρού βαθμού ανεπάρκεια ο πίδακας 

μεγαλώνει σε διάμετρο και φαίνεται να προβάλει εντός της δεξιάς κοιλίας, σε απουσία 

της βαλβίδας δεν απεικονίζεται πίδακας καθώς η ροή του αίματος είναι ελεύθερη 

προς και από την δεξιά κοιλία. Σε περίπτωση που ο πίδακας αίματος που 

παλινδρομεί είναι μεγαλύτερος από το 50% της στεφάνης της πνευμονικής βαλβίδας 

τότε η ανεπάρκεια θεωρείται σοβαρή. (Ristow et al., 2005; Ristow et al., 2007; Zoghbi 

et al., 2003; Renella et al., 2010; Ansari, 1991; Rudski et al., 2010) 

 

 

Μαγνητική και αξονική τομογραφία καρδιάς: 

  Αυτές οι απεικονιστικές μέθοδοι χρησιμοποιούνται σε μετρίου ή σοβαρού βαθμού 

ανεπάρκειας της πνευμονικής βαλβίδας ώστε να προσδιοριστεί η λειτουργία και το 

μέγεθος των κοιλιών με μεγαλύτερη ακρίβεια και λεπτομέρεια. Επιπρόσθετα 

αναπαρίσταται η ακριβής αιτία ανεπάρκειας της πνευμονικής βαλβίδας.  Τέλος 

Εικόνα: Πίνακας που περιέχει τα 

κριτήρια σταδιοποίησης της 

βαρύτητας της ανεπάρκειας της 

πνευμονικής βαλβίδας.  

(Prabhu, 2009) 

Εικόνα: Υπερηχογραφική 

απεικόνιση με την χρήση συνεχούς 

κύματος υπερήχων Doppler στην 

οποία φαίνεται η ανεπάρκεια της 

πνευμονικής βαλβίδας σε ασθενή με 

φυσιολογική πίεση της πνευμονικής 

αρτηρίας. Τα βέλη δείχνουν την 

πτώση της ταχύτητας του αίματος. 

 (Ginghină et al., 2009) 
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εκτιμάται η εξέλιξη της ανεπάρκειας με την πάροδο του χρόνου. (Knauth et al., 2008; 

Li et al., 2004) 

Καρδιακός  καθετηριασμός: 

  Ο καρδιακός καθετηριασμός χρησιμοποιείται εφόσον δεν έχουν ληφθεί οι 

απαραίτητες πληροφορίες με τις μη επεμβατικές μεθόδους. Πιο συγκεκριμένα η 

μέθοδος αυτή επιτρέπει την ακριβή εκτίμηση της αιμοδυναμικής κατάστασης του 

ασθενούς καθώς με την βοήθεια της μπορούν να μετρηθούν οι πιέσεις των 

καρδιακών διαμερισμάτων και της πνευμονικής κυκλοφορίας. Επίσης εκτιμάται η 

ανατομία των στεφανιαίων αγγείων προεγχειρητικά. (Rommel, Yadav and Stouffer, 

2018) 

 

4.4.4 Ανωμαλίες σύνδεσης τμημάτων: 

Η περιγραφή της ανατομίας αρχίζει με την περιγραφή της σπλαχνικής συμμετρίας με 

την φυσιολογική θέση σπλάχνων να ονομάζεται situs solitus. Η αντίθετη κατοπτρική 

θέση των σπλάχνων ονομάζεται situs inversus. Η ενδιάμεση θέση των σπλάχνων 

ονομάζεται situs ambiguous (σύνδρομα ισομέρειας ), η δεξιά ισομέρεια παρουσιάζει 

ασπληνία ενώ η αριστερή ισομέρεια παρουσιάζει πολυσπληνία. Επιπλέον είναι 

σημαντική η περιγραφή της διάταξης των κοιλιών μεταξύ τους: 

1. d-Looping όταν η δεξιά κοιλία βρίσκεται δεξιά και έμπροσθεν της αριστερής 

2. l-Looping όταν η δεξιά κοιλία βρίσκεται αριστερά και έμπροσθεν της αριστερής 

Έπειτα είναι σημαντική η αναφορά αντίστοιχων ή αναντίστοιχων συνδέσεων  μεταξύ 

των φλεβών  με τους αντίστοιχους κόλπους (δεξιός κόλπος-κοίλη φλέβα, αριστερός 

κόλπος-πνευμονικές φλέβες), των κόλπων με τις κοιλίες (δεξιός κόλπος με δεξιά 

κοιλία, αριστερός κόλπος με αριστερά κοιλία) και των αρτηριών με τις αντίστοιχες 

κοιλίες (δεξιά κοιλία με πνευμονική αρτηρία, αριστερά κοιλία με αορτή). 

Επιπλέον αναφέρεται και η διάταξη των αγγείων μεταξύ τους. Τέλος κρίσιμης 

σημασίας θεωρείται η γνώση της κατεύθυνσης της αιματικής ροής σε περίπτωση 

αναντίστοιχων συνδέσεων. 

Οι σημαντικότερες ανωμαλίες σύνδεσης του καρδιαγγειακού συστήματος είναι οι 

ακόλουθες:  

4.4.4.1 Ανώμαλη εκβολή πνευμονικών φλεβών(APVR) 

 Επιδημιολογία: 

   Η ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών φλεβών ανήκει στην κατηγορία των 

κυανωτικών συγγενών καρδιοπαθειών και διακρίνεται σε ολική και μερική ανάλογα με 

τον αριθμό των πνευμονικών φλεβών που εκβάλλουν λανθασμένα. Αφορά το 1% του 

συνόλου των συγγενών καρδιοπαθειών. Ο επιπολασμός της ανώμαλης εκβολής των 

πνευμονικών φλεβών είναι περίπου 7 περιστατικά ανά 100.000 ζωντανές γεννήσεις 
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με αναλογία ανδρών προς γυναίκες 18:23.(Correa-Villaseñor et al., 1991; Egbe et al., 

2014) H επίπτωση της ολικής ανώμαλης εκβολής των πνευμονικών φλεβών είναι 

περίπου 1 ανά 10.000 ζωντανές γεννήσεις. (Reller et al., 2008; Hoffman and Kaplan, 

2002) Η επίπτωση της μερικής ανώμαλης εκβολής των πνευμονικών φλεβών είναι 

0,7% του συνόλου του πληθυσμού και αποτελεί τυχαίο εύρημα. (Healey, 1952; 

Garduno et al., 1999) 

 Ανατομική περιγραφή: 

   Στην φυσιολογική καρδιά οι πνευμονικές φλέβες που μεταφέρουν το οξυγονωμένο 

αίμα στην συστηματική κυκλοφορία είναι τέσσερις, δύο δεξιές και δύο αριστερές, οι 

οποίες εκβάλλουν στο οπίσθιο τοίχωμα της καρδιάς στον αριστερό κόλπο.  Ωστόσο 

στην ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών φλεβών επικρατεί η αναντίστοιχη φλεβο-

κολπική σύνδεση των πνευμονικών φλεβών οι οποίες αντί να εκβάλλουν στον 

αριστερό κόλπο, συνδέονται με την δεξιά κυκλοφορία. Αυτή η συγγενής 

καρδιοπάθεια παρουσιάζει κυμαινόμενη βαρύτητα ανάλογα με τον αριθμό των 

πνευμονικών φλεβών που λανθασμένα εκβάλλουν στον δεξιό κόλπο και την ύπαρξη 

ή όχι παρακώλυσης της πνευμονικής κυκλοφορίας. Συνεπώς διακρίνεται σε ολική 

ανώμαλη εκβολή πνευμονικών φλεβών στην οποία το σύνολο των πνευμονικών 

φλεβών εκβάλλουν λανθασμένα και μερική ανώμαλη εκβολή πνευμονικών φλεβών 

στην οποία μία ή περισσότερες πνευμονικές φλέβες εκβάλλει/ουν στον δεξιό κόλπο. 

Το γεγονός ότι το οξυγονωμένο αίμα εισέρχεται στην φλεβική κυκλοφορία αντί για την 

συστηματική καθιστά αναγκαία την παραμονή ανοιχτού ωοειδούς τρήματος ή 

μεσοκολπικής επικοινωνίας, ώστε οι δύο κυκλοφορίες να παραμείνουν σε σειρά 

συνδεδεμένες και όχι παράλληλα για την ικανοποίηση των αναγκών της 

συστηματικής κυκλοφορίας. Η ολική ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών φλεβών 

διακρίνεται σε τρείς τύπους σε υπερκαρδιακή, καρδιακή και υποκαρδιακή ανάλογα με 

την θέση του σημείου εκβολής των πνευμονικών φλεβών στην δεξιά κυκλοφορία η 

οποία συμβαίνει είτε μέσω μιας κοινής κάθετης φλέβας είτε μέσω της κάθε 

πνευμονικής φλέβας ξεχωριστά. Στην υπερκαρδιακή ολική ανώμαλη εκβολή των 

πνευμονικών φλεβών (τύπος Ι) συνδέεται το σημείο εκβολής των πνευμονικών 

φλεβών με  την άνω κοίλη φλέβα ή την ανώνυμη φλέβα ή την άζυγο φλέβα. Στην 

καρδιακή ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών φλεβών (τύπος ΙΙ) το σημείο εκβολής 

των πνευμονικών φλεβών συνδέεται με τον στεφανιαίο κόλπο ή απευθείας με τον 

δεξιό κόλπο. Στην υποκαρδιακή ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών φλεβών (τύπος 

ΙΙΙ) υπάρχει μια κάθετη φλέβα που συνδέει το σημείο εκβολής των πνευμονικών 

φλεβών με την πυλαία φλέβα ή την ηπατική φλέβα ή την κάτω κοίλη φλέβα 

υποδιαφραγματικά. Είναι δυνατόν οι δεξιές και αριστερές πνευμονικές φλέβες να 

εκβάλλουν με διαφορετικό τρόπο στην δεξιά κυκλοφορία (τύπος IV- ανάμειξη 
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συνδέσεων). Σε οποιοδήποτε τύπο εκβολής είναι δυνατόν να υπάρχει εμπόδιο στην 

κυκλοφορία του αίματος, ωστόσο στον υποδιαφραγματικό τύπο συναντάται 

συχνότερα λόγω της πολύπλοκης πορείας κάτωθεν του διαφράγματος. Σε 

περίπτωση παρεμπόδισης της κυκλοφορίας είναι απαραίτητη η χειρουργική 

αποκατάσταση. (Kandathil and Chamarthy, 2018; Craig, Darling and Rothney, 1957; 

Seale et al., 2010) Στην μερική ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών φλεβών μια 

παραλλαγή η οποία ονομάζεται σύνδρομο Scimitar αποτελεί μια οντότητα στην οποία 

ο δεξιός πνεύμονας παροχετεύεται από τις δεξιές πνευμονικές φλέβες αποκλειστικά, 

αυτές με την σειρά τους παροχετεύονται στην κάτω κοίλη φλέβα με αποτέλεσμα την 

ανάπτυξη υποπλαστικών τμημάτων δεξιού πνεύμονα και την σταδιακή ανάπτυξη 

πνευμονικής υπέρτασης. (Gao et al., 1993; Wang et al., 2018) Η συχνότερη μορφή 

μερικής εκβολής των πνευμονικών φλεβών αφορά την εκβολή της άνω δεξιάς 

πνευμονικής φλέβας στον δεξιό κόλπο ή την άνω κοίλη φλέβα και συνδυάζεται με 

μεσοκολπική επικοινωνία τύπου φλεβικού κόλπου.  

 

Παθοφυσιολογία: 

  Από άποψη παθοφυσιολογίας η ανώμαλη εκβολή πνευμονικών φλεβών έχει ως 

αποτέλεσμα αριστεροδεξιά διαφυγή καθώς το οξυγονωμένο αίμα επιστρέφει πάλι 

στον δεξιό κόλπο αντί να οδηγείται στην αριστερή κυκλοφορία και εκ νέου στην 

πνευμονική κυκλοφορία. H ύπαρξη μεσοκολπικής επικοινωνίας είναι αναγκαία για 

την επιβίωση ώστε το αίμα από τον δεξί κόλπο να οδηγείται στον αριστερό κόλπο 

διαμέσου της μεσοκολπικής επικοινωνίας με δεξιοαριστερή διαφυγή και από εκεί 

στην συστηματική κυκλοφορία. Λόγω της σταδιακής υπερφόρτωσης του όγκου που 

καλείται να διαχειριστεί ο δεξιός κόλπος και η δεξιά κοιλία, σε περίπτωση μη 

παρεμπόδισης της πνευμονικής κυκλοφορίας, σταδιακά με την πάροδο του χρόνου 

εγκαθίσταται πνευμονική υπέρταση και ανεπάρκεια της δεξιάς καρδιάς, όμως όχι 

τόσο σοβαρή και ταχεία όπως στην περίπτωση παρεμπόδισης της πνευμονικής 

κυκλοφορίας. Επομένως σε περίπτωση παρεμπόδισης της πνευμονικής 

κυκλοφορίας που συμβαίνει συχνότερα στον υποδιαφραγματικό τύπο ο όγκος 

αίματος που επιστρέφει είναι μειωμένος οπότε εμφανίζεται πνευμονικό οίδημα καθώς 

Εικόνα: Απεικόνιση των τριών 
τύπων της ολικής ανώμαλης 
εκβολής των πνευμονικών 
φλεβών. TAPVC: total anomalous 
pulmonary veins connection  
(Khan, 2018) 
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το αίμα συσσωρεύεται στα πνευμονικά αγγεία και έπειτα, πνευμονική υπέρταση, 

υπερτροφία της δεξιάς κοιλίας και ανεπάρκεια της δεξιάς καρδιάς ταχέως. Στις δύο 

περιπτώσεις παρουσιάζεται υπερτροφία τόσο του δεξιού κόλπου όσο και της δεξιάς 

κοιλίας και έπειτα διάταση των τοιχωμάτων αυτής. (Arulselvam, Kalis and Al Amer, 

2018) Στην μερική ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών φλεβών σημαντικό ρόλο παίζει 

ο αριθμός των πνευμονικών φλεβών που επηρεάζονται, με την επικρατούσα άποψη 

να εκφράζει ότι η συμμετοχή άνω του 50% των πνευμονικών φλεβών είναι κλινικά 

σημαντική. Επιπρόσθετα παίζουν ρόλο οι αντιστάσεις των αγγείων και η 

ενδοτικότητα των καρδιακών διαμερισμάτων. (Van Praagh et al., 1995) 

Κλινική εικόνα: 

 Ανάλογα με την βαρύτητα της συγγενούς καρδιοπάθειας και την παρουσία εμποδίου 

κατά μήκος της πνευμονικής κυκλοφορίας, η κλινική εικόνα ποικίλλει από ήπια 

κυάνωση και ταχύπνοια έως συμπτώματα καρδιακής ανεπάρκειας και νεογνικό 

θάνατο εφόσον δεν αντιμετωπιστεί ταχέως. Στον υποδιαφραγματικό τύπο ολικής 

ανώμαλης εκβολής των πνευμονικών φλεβών και σε κάποιες περιπτώσεις 

υπερκαρδιακού τύπου που συνυπάρχει παρεμπόδιση της πνευμονικής κυκλοφορίας 

εγκαθίστανται πνευμονικό οίδημα ανθεκτικό στην οξυγονοθεραπεία που εκδηλώνεται 

με αναπνευστική δυσχέρεια και εκσεσημασμένη κυάνωση εντός περίπου 24-36 

ωρών από την γέννηση. Στην περίπτωση αυτή ο θάνατος μπορεί να επέλθει σύντομα 

έως τον πρώτο μήνα ζωής εφόσον δεν αντιμετωπιστεί. Αντίθετα οι άλλοι δύο τύποι 

αυτής της συγγενούς καρδιοπάθειας περιλαμβάνουν απουσία συμπτωμάτων έως 

ήπια συμπτώματα κυρίως καρδιακής ανεπάρκειας με περιφερικά οιδήματα, ασκίτη, 

διάταση των σφαγίτιδων φλεβών και ηπατομεγαλία. Η κλινική εικόνα της μερικής 

ανώμαλης εκβολής των πνευμονικών φλεβών ποικίλλει ανάλογα με την έκταση της 

αριστεροδεξιάς διαφυγής. Επομένως οι ασθενείς μπορεί να είναι ασυμπτωματικοί σε 

περιπτώσεις ήπιας διαφυγής διαμέσου της μεσοκολπικής επικοινωνίας, ενώ σε 

περιπτώσεις μέτριας διαφυγής τα συμπτώματα παρουσιάζονται στην παιδική ηλικία 

με συμπτώματα όπως η δύσπνοια ή καταβολή δυνάμεων και σταδιακά στην 

ενηλικίωση αναπτύσσεται καρδιακή ανεπάρκεια. Οι ασθενείς με σύνδρομο Scimitar 

είναι πιθανό να πάσχουν από συχνές πνευμονίες και αιμοπτύσεις, επιπλέον όσο 

μικρότερη είναι η ηλικία της πρωτοδιάγνωσης τόσο σοβαρότερη είναι η 

συμπτωματολογία και  φτωχότερη η πρόγνωση. Επιπλέον  συμπτώματα που 

απαντώνται στο σύνδρομο αυτό είναι η δύσπνοια, η αδυναμία σίτισης, η κυάνωση, ο 

λήθαργος και η καθυστέρηση της ανάπτυξης.  (Gao et al., 1993; Najm et al., 1996; 

Huddleston et al., 1999) Τέλος λόγω διάτασης του δεξιού κόλπου είναι δυνατόν να 

δημιουργηθούν επιπλοκές με κυριότερες τις  υπερκοιλιακές αρρυθμίες όπως 
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υπερκοιλιακή ταχυκαρδία, κολπικός πτερυγισμός και κολπική μαρμαρυγή. (Li et al., 

2019; Karamlou et al., 2007) 

Γενετική αιτιολογία: 

 Η μερική ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών φλεβών συναντάται στο σύνδρομο 

Turner όπως προαναφέρθηκε. (Gutmark-Little et al., 2012) Η ολική ανώμαλη εκβολή 

των πνευμονικών φλεβών συναντάται συχνά σε ασθενείς με σύνδρομο ετεροταξίας 

με ασπληνία ή πολυσπληνία. (Gathman and Nadas, 1970) Tο γονίδιο CLTCL1 που 

βρίσκεται στο χρωμόσωμα 22q11.21, το CST3 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 

20p11.21, το GXYLT1 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 12q12, το HMGA2 που 

βρίσκεται στο χρωμόσωμα 12q14.3, το SNAI1 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 

20q13.13, το VAV2 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 9q34.2 και το ZDHHC8 που 

βρίσκεται στο χρωμόσωμα 22q11.21, συσχετίζονται με την συγγενή αυτή 

καρδιοπάθεια όπως απεδείχθη με την βοήθεια της αλληλούχησης επόμενης γενεάς. 

(Shi et al., 2018) H περιοχή TAPVR1 είναι  μεγέθους 2.48-Mb στο χρωμόσωμα 4q12 

και κληρονομείται κατά τον αυτοσωμικό επικρατή τρόπο με μειωμένη διεισδυτικότητα 

και ποικίλη εκφραστικότητα και προκαλεί ολική ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών 

φλεβών. (Bleyl et al., 1994) Ο εντοπισμός των γονιδίων μπορεί να γίνει με την 

βοήθεια πάνελ που θα συμπεριλαμβάνει τις περιοχές ενδιαφέροντος ενώ η περιοχή 

στο χρωμόσωμα 4q12 μπορεί να εντοπιστεί με την βοήθεια του μοριακού 

καρυότυπου. Έχει περιγραφεί μια οικογένεια στην οποία ο πατέρας και η κόρη 

πάσχουν από σύνδρομο Scimitar, με τον πατέρα να είναι ασυμπτωματικός με 

δεξιοκαρδία ενώ η κόρη πέραν της δεξιοκαρδίας παρουσίασε σοβαρή πνευμονική 

υπέρταση, υποπλασία του δεξιού πνεύμονα και συχνές λοιμώξεις του 

αναπνευστικού. (Neill et al., 1960) Επιπρόσθετα έχει περιγραφεί μια αδερφή και ένας 

αδερφός με τον υποδιαφραγματικό τύπο της ανώμαλης εκβολής των πνευμονικών 

φλεβών. (Le Tan et al., 1968) Το γενεαλογικό δένδρο της παρακάτω εικόνας 

απεικονίζει μια οικογένεια στην οποία εμφανίστηκαν τρία περιστατικά ολικής 

ανώμαλης εκβολής των πνευμονικών φλεβών σε δύο αδερφούς και έναν μητρικό 

πρώτο εξάδερφο, οι συγγραφείς πιθανολογούν ότι μπορεί να οφείλεται σε μικρή 

μετατόπιση γενετικού υλικού ή μονήρες αυτοσωμικά επικρατές γονίδιο σε συνδυασμό 

με το φαινόμενο επίστασης. (Paz and Castilla, 1971) Σε άλλη οικογένεια πάσχουν 

τρία ζευγάρια αδερφών με ποικίλου τύπου ολική ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών 

φλεβών. (Solymar, Sabel and Zetterqvist, 1987) Σε μια οικογένεια ο πατέρας και τα 

δύο παιδιά (αγόρι και κορίτσι) φέρουν την συγγενή καρδιοπάθεια, με αποτέλεσμα να 

θεωρείται ότι αυτή κληρονομείται με αυτοσωμικά επικρατές πρότυπο κληρονόμησης. 

Η υπεύθυνη μετάλλαξη θεωρείται ότι κληρονομήθηκε από τον πατρικό παππού. 

(Raisher, Dowton and Grant, 1991)  Στο δεύτερο γενεαλογικό δένδρο μιας μεγάλης 
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οικογένειας από την Utah-Idaho διαπιστώνεται η σποραδική εμφάνιση περιστατικών 

ολικής ανώμαλης εκβολής των πνευμονικών φλεβών που πιθανολογείται ότι 

οφείλεται σε αυτοσωμικό επικρατές πρότυπο κληρονόμησης με ποικίλη 

εκφραστικότητα και μειωμένη διεισδυτικότητα. Η υπεύθυνη περιοχή που ονομάζεται 

TAPVR1 βρίσκεται σε 30-cM interval στο χρωμόσωμα  4p13-q12. (Bleyl et al., 1994)  

Σε μια οικογένεια με καταγωγή από την Σκωτία στην VI γενεά βρέθηκαν δύο 

περιστατικά ολικής ανώμαλης εκβολής πνευμονικών φλεβών, επιπλέον διερευνήθηκε 

η πιθανότητα συγγένειας μεταξύ αυτής της οικογένειας και της οικογένειας από την 

Utah. Ωστόσο δεν διαπιστώθηκε συγγένεια με βάζει την σύγκριση των απλοτύπων-

γονοτύπων. (Bleyl et al., 2006) 

 

Εικόνα: Γενεαλογικό δένδρο οικογένειας όπου δύο αδερφοί και ο μητρικός πρώτος 

εξάδελφος φέρουν ολική ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών φλεβών. (Paz and 

Castilla, 1971) 
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Εικόνα: Γενεαλογικό δένδρο οικογένειας από την Utah-Idaho στην οποία εμφανίζεται 

η ολική ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών φλεβών. Το γκρι χρώμα σημαίνει ότι δεν 

είναι σίγουρο ότι τα άτομα αυτά πάσχουν από την συγγενή καρδιοπάθεια. Η γραμμή 

δείχνει ότι τα άτομα αυτά εξετάστηκαν από τους συγγραφείς της μελέτης. (Bleyl et al., 

1994) 

 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Φυσική εξέταση: 

Εικόνα:  Γενεαλογικό δένδρο 

οικογένειας με καταγωγή από την 

Σκωτία. (Bleyl et al., 2006) 
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  Στην περίπτωση ολικής ανώμαλης εκβολής των πνευμονικών φλεβών χωρίς 

παρεμπόδιση της πνευμονικής κυκλοφορίας η ήπια κυάνωση μπορεί να διαπιστωθεί 

με την βοήθεια της παλμικής οξυμετρίας. (Gathman and Nadas, 1970) Στην ακρόαση 

της καρδιάς διαπιστώνεται διχασμός του δεύτερου καρδιακού τόνου με αύξηση της 

έντασης του πνευμονικού στοιχείου λόγω της αύξησης του όγκου αίματος που 

καλείται να διαχειριστεί η δεξιά κοιλία. Διαπιστώνεται συστολικό καρδιακό φύσημα 

εξώθησης κατά την διάρκεια της ακρόασης της καρδιάς έντασης 2-3/6 αριστερά 

παραστερνικά εξαιτίας της αύξησης του όγκου παλμού που κινείται διαμέσου της 

πνευμονικής βαλβίδας. Επιπρόσθετα είναι δυνατό να διαπιστωθεί υπερδυναμικό 

προκάρδιο. Λόγω της αυξημένης ποσότητας αίματος που καλείται να διαχειριστεί η 

δεξιά καρδιά είναι δυνατόν να διαπιστωθεί στην εστία ακρόασης της τριγλώχινας 

βαλβίδας ακουστό φύσημα. Στην περίπτωση υποκαρδιακού τύπου ανώμαλης 

εκβολής πνευμονικών φλεβών το ήπαρ μπορεί να ψηλαφάται διογκωμένο λόγω 

αυξημένης ποσότητας αίματος που καταλήγει στην πυλαία κυκλοφορία. Τα παιδιά 

χωρίς παρεμπόδιση της πνευμονικής κυκλοφορίας εμφανίζουν καθυστέρηση στην 

ανάπτυξη τους και καθυστερημένη εμφάνιση της κυάνωσης. Σε περιπτώσεις 

υπερκαρδιακής επικοινωνίας έχει αναφερθεί ανάστροφη κυάνωση του άνω μέρους 

του σώματος και φυσιολογική χροιά δέρματος στο κάτω  μέρος καθώς η 

αναστόμωση προβάλλει στην άνω κοίλη φλέβα και από εκεί περνά στον βοτάλλειο 

πόρο και στη συνέχεια στην κατιούσα αορτή. (Yap et al., 2009) Τα κλινικά σημεία της 

μερικής ανώμαλης εκβολής των πνευμονικών φλεβών εξαρτώνται από τον αριθμό 

των πνευμονικών φλεβών που συμμετέχουν, με την σημειολογία να κυμαίνεται από 

μηδαμινή έως αυτή της ολικής ανώμαλης εκβολής πνευμονικών φλεβών.   

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

  Στο ηλεκτροκαρδιογράφημα διαπιστώνονται ευρήματα υπερτροφίας δεξιού κόλπου  

με παρουσία οξύαιχμων κυμάτων Ρ (πνευμονικά Ρ) και προτύπου rR ή rSR , 

υπετροφίας της δεξιάς κοιλίας με υψηλά R στις δεξιές προκάρδιες απαγωγές (V1, V2, 

V3R, and V4R) και βαθιά S στις αριστερές προκάρδιες απαγωγές (V5 and V6) και  

καθώς και δεξιά στροφή του άξονα. Το πρότυπο qR υποδεικνύει υπερτροφία της 

δεξιάς κοιλίας που οφείλεται σε αύξηση του όγκου που καλείται να διαχειριστεί η 

δεξιά κοιλία. Παρόλα αυτά τα ευρήματα του ηλεκτροκαρδιογραφήματος θεωρούνται 

μη ειδικά για την διάγνωση της ανώμαλης εκβολής των πνευμονικών φλεβών. 
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Ακτινογραφία θώρακα: 

  Στην ακτινογραφία θώρακος σε περίπτωση μη παρακώλυσης της πνευμονικής 

κυκλοφορίας διαπιστώνεται καρδιά φυσιολογικών ή ηπίως αυξημένων διαστάσεων, 

καθώς οι όγκοι αίματος που καλείται να διαχειριστεί είναι φυσιολογικοί. Ωστόσο σε 

περίπτωση   παρακώλυσης της πνευμονικής  κυκλοφορίας διαπιστώνεται αυξημένη 

πνευμονική αιμάτωση που εκδηλώνεται με την εμφάνιση των γραμμών Kerley B σε 

συνδυασμό με μεγαλοκαρδία. Η πορεία των αγγείων που συνδέουν το σημείο 

εκβολής των πνευμονικών φλεβών με την δεξιά κυκλοφορία μπορεί να φαίνονται 

στην ακτινογραφία θώρακα και να δημιουργούν σκιάσεις, ειδικά στον υπερκαρδιακό 

τύπο στον οποίο η καρδιακή σκιά λαμβάνει σχήμα χιονάνθρωπου (σαν τον αριθμό 

8). Στο σύνδρομο Scimitar η φλέβα που παροχετεύεται στην κάτω κοίλη φλέβα 

εμφανίζεται στην ακτινογραφία θώρακος και ομοιάζει σαν σπαθί (scimitar στην 

Τουρκία). Οι ανώμαλες αναστομώσεις των αγγείων είναι δυνατόν να προκαλούν και 

διεύρυνση του μεσοθωρακίου. 

 

 

 

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

  Αποτελεί την μέθοδο 

εκλογής για την διάγνωση της 

ανώμαλης εκβολής των 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακος ενός 

νεογνού με ολική ανώμαλη εκβολή των 

πνευμονικών φλεβών υπερκαρδιακού τύπου 

όπου το αίμα οδηγείται με την βοήθεια μιας 

κάθετης φλέβας στην ανώνυμο φλέβα. Είναι 

εμφανής η καρδιομεγαλία και το ήπιο 

πνευμονικό οίδημα. 

(https://apps.childrenshospital.org/MML/ind

ex.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1606) 
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πνευμονικών φλεβών. Πιο συγκεκριμένα χρησιμοποιούνται κορυφαίες και 

υποπλεύριες λήψεις των τεσσάρων καρδιακών κοιλοτήτων για την απεικόνιση των 

σημείων εκβολής των τεσσάρων πνευμονικών φλεβών και επομένως την διάκριση 

των τύπων αυτής της συγγενούς καρδιοπάθειας. Επιπρόσθετα μπορεί να 

απεικονιστούν οι κάθετες φλέβες και οι συνδέσεις τους.  Με την βοήθεια του Doppler 

είναι δυνατόν να απεικονιστεί η ροή του αίματος διαμέσου του ωοειδούς τρήματος ή 

της μεσοκολπικής επικοινωνίας και να εκτιμηθεί το μέγεθος αυτών όπως και η 

πιθανότητα να παρουσιάζουν περιοριστικό πρότυπο. Oι δεξιές καρδιακές κοιλότητες 

εμφανίζονται διευρυμένες λόγω των αυξημένων πιέσεων που καλούνται να 

διαχειριστούν. Επίσης οι άνω, κάτω κοίλη φλέβα, η ανώνυμος φλέβα, η άζυγος 

φλέβα, ο στεφανιαίος κόλπος, η ηπατική φλέβα και η πυλαία φλέβα παρουσιάζονται 

διευρυμένες. Είναι απαραίτητη η χρήση Spectral Doppler ώστε να απεικονισθεί τυχόν 

εμπόδιο στην ροή των πνευμονικών φλεβών. Η μέτρηση της πίεσης που 

αναπτύσσεται  στην πνευμονική αρτηρία είναι χρήσιμη για την εκτίμηση της 

πιθανότητας εγκατάστασης πνευμονικής υπέρτασης. (van der Velde et al., 1991; Al-

Ahmari et al., 2003) 

 

Καρδιακός καθετηριασμός: 

Εικόνα: Α) παραστερνική 

κατά τον βραχύ άξονα 

υπερηχοκαρδιογραφική 

απεικόνιση στην οποία 

φαίνεται η αύξηση του 

μεγέθους της δεξιάς κοιλίας 

σε σχέση με την αριστερή, 

Β) υποξιφοειδική λήψη στην 

οποία απεικονίζεται η 

διαφυγή αίματος διαμέσου 

του ανοιχτού ωοειδούς 

τρήματος με την βοήθεια του 

color Doppler, C) ομοίως με 

Β αλλά διαφορετική λήψη 

D) μαγνητική τομογραφία 

καρδιάς στην οποία 

απεικονίζεται η μερική 

ανώμαλη εκβολή των δύο 

αριστερών πνευμονικών 

φλεβών στην ανώνυμο 

φλέβα και την άνω κοίλη 

φλέβα. RV right ventricle, 

LV left ventricle, RA right 

atrium, LA left atrium, SVC 

superior vena cava, BV 

brachiocephalic vein, LUPV 

left upper pulmonary vein, 

LLPV left lower pulmonary 

vein (Nepomuceno et al., 

2011) 
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  Η άνοδος του κορεσμού του αίματος σε Ο2 στην φλεβική οδό είναι ενδεικτική αυτής 

της συγγενούς καρδιοπάθειας λόγω της ανάμιξης των δύο κυκλοφοριών. Επιπλέον η 

χρήση ακτινοσκιερούς ουσίας στην αγγειοκαρδιογραφία θα απεικονίσει την ακριβή 

ανατομία των πνευμονικών αγγείων. Η μέθοδος αυτή χρησιμοποιείται επίσης για την 

διαπίστωση παρεμπόδισης της πνευμονικής κυκλοφορίας. 

Καρδιακή MRI και CT: 

Οι μέθοδοι αυτοί χρησιμοποιούνται για την ακριβή και λεπτομερή απεικόνιση της 

ανατομίας των πνευμονικών φλεβών και των κάθετων φλεβών σε μεγαλύτερα παιδιά 

και ενηλίκους, καθώς η αύξηση του σωματικού βάρους δημιουργεί εμπόδιο στην 

υπερηχοκαρδιογραφία. Είναι δυνατόν να γίνει χρήση σκιαγραφικού όπως το 

γαδολίνιο για την ακριβέστερη και λεπτομερέστερη απεικόνιση των πνευμονικών 

φλεβών. Στην περίπτωση της μερικής ανώμαλης εκβολής των πνευμονικών φλεβών 

εμφανίζεται το σημείο που ομοιάζει με σπασμένο δαχτυλίδι, καθώς φυσιολογικά 

υπάρχει ένα δαχτυλίδι λίπους που περικλείει την άνω κοίλη φλέβα και σπάει μόνο 

στο σημείο ένωσης της με την άζυγο φλέβα, ωστόσο το δαχτυλίδι αυτό στους 

ασθενείς σπάει σε ένα επιπλέον σημείο, εκείνο της εισόδου της ανώμαλης φλέβας σε 

αυτήν. Επιπρόσθετα χρησιμοποιούνται οι μέθοδοι αυτοί προεγχειρητικά. (Kim et al., 

2000; Choe et al., 1994; Shen et al., 2013; Festa et al., 2006; Prasad et al., 2004; 

Ferrari et al., 2001; Riesenkampff et al., 2009) 

 

 

4.4.4.2 Πλήρης μετάθεση μεγάλων αρτηριών(D-TGA) 

Επίπτωση: 

  H πλήρης μετάθεση των μεγάλων αρτηριών ανήκει στις κυανωτικές συγγενείς 

καρδιοπάθειες και μάλιστα αποτελεί την συνηθέστερη κυανωτική συγγενή 

Εικόνα: στεφανιαία λήψη όπου 

η δεξιά άνω πνευμονική φλέβα 

και η δεξιά μέση πνευμονική 

φλέβα εκβάλλουν στην άνω 

πλευρά του δεξιού κόλπου, η 

δεξιά κάτω πνευμονική φλέβα 

εκβάλλει στην κάτω πλευρά του 

δεξιού κόλπου. 

(Nepomuceno et al., 2011) 
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καρδιοπάθεια με ποσοστό 20%. Επιπλέον αποτελεί το 5-7% του συνόλου των 

συγγενών καρδιοπαθειών. H επίπτωση της πλήρους μετάθεσης των μεγάλων 

αρτηριών είναι 1 στις 3.500-5.000 ζωντανές γεννήσεις. Τα αγόρια προσβάλλονται 

συχνότερα σε σχέση με τα κορίτσια  με αναλογία Α/Κ=2/1.(Rao, 2009; 'Improved 

national prevalence estimates for 18 selected major birth defects--United States, 

1999-2001,' 2006; Reller et al., 2008) 

Ανατομική περιγραφή: 

 

  Η αποτυχία ορθούς σπειροειδούς διαίρεσης του κοινού  αρτηριακού κορμού με 

τέτοιο τρόπο ώστε η αορτή να συνδέεται με την δεξιά κοιλία και η πνευμονική 

αρτηρία να συνδέεται με την αριστερή κοιλία ονομάζεται πλήρης μετάθεση μεγάλων 

αρτηριών. H σχετική θέση της αορτής είναι πρόσθια και δεξιά της πνευμονικής 

αρτηρίας. Κατά συνέπεια  στην πλήρη μετάθεση των μεγάλων αγγείων 

παρατηρούνται αναντίστοιχες κοιλιοαρτηριακές συνδέσεις. Ωστόσο σε αντίθεση με 

την διορθωμένη μετάθεση αγγείων οι κόλπο-κοιλιακές συνδέσεις είναι αντίστοιχες. Η 

παρουσία επιπλέον ανωμαλιών όπως η μεσοκολπική ή μεσοκοιλιακή επικοινωνία, ο 

ανοιχτός βοτάλλειος πόρος καθορίζουν την βαρύτητα της συμπτωματολογίας και την 

χρονική στιγμή εκδήλωσης των συμπτωμάτων. H μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

συναντάται σε ποσοστό 50% και συχνά συνδυάζεται με επιπλέον ανωμαλίες όπως η 

στένωση της πνευμονικής βαλβίδας, η στένωση του ισθμού της αορτής, το 

διακεκομμένο αορτικό τόξο, οι διαταραχές της μιτροειδούς και της τριγλώχινας 

βαλβίδας. Οι συνηθέστεροι υπότυποι που παρατηρούνται είναι η μετάθεση των 

μεγάλων αρτηριών με ακέραιο μεσοκοιλιακό διάφραγμα, η μετάθεση των μεγάλων 

αρτηριών με μεσοκοιλιακή επικοινωνία, η μετάθεση των μεγάλων αρτηριών με 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία και παρεμπόδιση του χώρου εξόδου της αριστερής κοιλίας, 

και τέλος, η μετάθεση των μεγάλων αγγείων με μεσοκοιλιακή επικοινωνία χωρίς 

στένωση της πνευμονικής κυκλοφορίας. Ο περιορισμός του χώρου εξόδου της 

Εικόνα: Σύγκριση της ανατομίας 

στην φυσιολογική καρδιά, στην 

πλήρη μετάθεση των μεγάλων 

αγγείων και την διορθωμένη 

μετάθεση των μεγάλων αγγείων.  

(https://johnsonfrancis.org/profess

ional/transposition-of-great-

arteries/) 
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αριστεράς κοιλίας εμφανίζεται σε ποσοστό 25% και είναι είτε ανατομικής αρχής λόγω 

ατρησία ή στένωση της πνευμονικής βαλβίδας είτε παθοφυσιολογικής αρχής καθώς 

οι αυξημένες πιέσεις εντός της δεξιάς κοιλίας, η οποία υποστηρίζει την συστηματική 

κυκλοφορία, οδηγούν σε παρέκκλιση του μεσοκοιλιακού διαφράγματος προς την 

αριστερή κοιλία με αποτέλεσμα να αποφράσσεται ο χώρος εξόδου της. (Moene, 

Oppenheimer-Dekker and Bartelings, 1983)  Η στεφανιαία κυκλοφορία παρουσιάζει 

παραλλαγές με την συχνότερη που συναντάται να είναι η έκφυση της αριστερής 

περισπώμενης στεφανιαίας αρτηρίας από την δεξιά στεφανιαία αρτηρία. Επιπλέον 

μπορεί να υπάρχει  μονήρης δεξιά στεφανιαία αρτηρία,  μονήρης αριστερά 

στεφανιαία αρτηρία και μετάθεση της έκφυσης των στεφανιαίων αρτηριών. (Warnes, 

2006a; de la Cruz et al., 1981; Moene, Oppenheimer-Dekker and Bartelings, 1983; 

Wernovsky and Sanders, 1993) 

 

Παθοφυσιολογία: 

  Η συστηματική και η πνευμονική κυκλοφορία στην πλήρη μετάθεση των μεγάλων 

αγγείων είναι παράλληλα συνδεδεμένες. Το οξυγονωμένο αίμα μέσω των 

πνευμονικών αρτηριών εισέρχεται στην αριστερά κοιλία ωστόσο καταλήγει πάλι στην 

πνευμονική κυκλοφορία για αιμάτωση ενώ το μη οξυγονωμένο αίμα από την δεξιά 

κοιλία οδηγείται στην αορτή και από εκεί στην συστηματική κυκλοφορία. Η κατάσταση 

αυτή οδηγεί σε θάνατο το νεογνό εκτός και αν γίνει εξωτερική παρέμβαση για να 

παραμείνουν βατά το ωοειδές τρήμα ή ο βοτάλλειος πόρος που θα εξασφαλίσουν την 

ανάμειξη του φλεβικού αίματος το οποίο είναι πτωχό σε Ο2 και θρεπτικά συστατικά 

με το αρτηριακό αίμα που είναι πλούσιο σε αυτά. Η επικοινωνία μεταξύ των δύο 

παράλληλων κυκλοφοριών μπορεί να είναι είτε ενδοκαρδιακά μέσω μεσοκολπικής ή 

μεσοκοιλιακής επικοινωνίας είτε εξωκαρδιακά μέσω του ανοιχτού βοτάλλειου πόρου 

ή αναστομώσεων μεταξύ πνευμονικής και συστηματικής κυκλοφορίας.  Τόσο η δεξιά 

όσο και η αριστερή κοιλία επιβαρύνονται λειτουργικά καθώς το έργο που 

Εικόνα: Παθολογοανατομικό 

παρασκεύασμα καρδιάς με πλήρη 

μετάθεση των μεγάλων αγγείων όπου 

φαίνεται η πρόσθια θέση της αορτής 

σε σχέση με την πνευμονική αρτηρία 

και η έκφυση της αορτής από την 

δεξιά κοιλία ενώ της πνευμονικής 

αρτηρίας από την αριστερά κοιλία. 

(https://apps.childrenshospital.org/M

ML/index.cfm?CAT=media&MEDIA

_ID=1356&OK) 
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επιφορτίζονται δεν τους αναλογεί με αποτέλεσμα προοδευτικά να εγκαθίσταται 

καρδιακή ανεπάρκεια. 

Γενετική αιτιολογία: 

 Η πλήρης μετάθεση των μεγάλων αγγείων συσχετίζεται με μεταλλάξεις στo γονίδιo 

growth differentiation factor-1 (GDF1) που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 19p13,το   

mediator complex subunit 13-like  (MED13L) που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 

12q24.21   και το CFC1 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 2, ωστόσο αφορούν μικρό 

αριθμό περιπτώσεων. Σε ένα βρέφος με ολική ανώμαλη εκβολή των μεγάλων 

αγγείων ως αυτοσωμικό επικρατές σύνδρομο ετεροταξίας-2, αναγνωρίστηκε μια 

περιοχή διπλασιασμού 20bp στο εξώνιο 4 (περιοχή δότη ματίσματος) που αφορά το 

γονίδιο CFC1. Ως αποτέλεσμα οποιοδήποτε σημείο αναγνώρισης από τα δύο μπορεί 

να αλληλεπιδράσει με το σωμάτιο ματίσματος γεγονός που οδηγεί σε εξαφάνιση την 

CFC περιοχή και το C τελικό άκρο από το προκύπτον προϊόν όπως φαίνεται 

παρακάτω στην εικόνα. Γενικότερα έχει αναγνωριστεί ο ρόλος του γονιδίου CFC1 

στον σχηματισμό του αρτηριακού κορμού, ειδικότερα το προϊόν αυτού παίζει 

σημαντικό ρόλο στην μεταφορά μηνυμάτων σχετικά με την δημιουργία της καρδιάς. Η 

ανάλυση 86 ασθενών που φέρουν συγγενείς καρδιοπάθειες οδήγησε στο 

συμπέρασμα ότι η ολική ανώμαλη εκβολή των μεγάλων αρτηριών όπως και η 

διπλέξοδος δεξιά κοιλία ανήκουν στο φάσμα των συνδρόμων ετεροταξίας και 

συνδέονται με το γονίδιο CFC1. To γεγονός ότι κατέστη δυνατή η σύνδεση του 

συνδρόμου ετεροταξίας με αυτές τις  συγγενείς καρδιοπάθειες μέσω ενός γονιδίου 

θεωρείται εξαιρετικά σημαντικό και ελπιδοφόρο για την μελλοντική έρευνα. 

(Goldmuntz et al., 2002) To CFC1 ενεργοποιείται σε συνεργασία με το GDF1 με 

στόχο να ενεργοποιηθούν οι μεμβρανικοί υποδοχείς ActRI και ActRIIB. Επομένως το 

γονίδιο GDF1 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 19p13 θεωρείται υποψήφιο για 

πρόκληση συγγενών καρδιοπαθειών. Πιο συγκεκριμένα η μετάλλαξη C227X, που 

αναφέρεται σε ετερόζυγη αντικατάσταση της κυστεϊνης στην θέση 227 από κωδικόνιο 

τερματισμού οδηγεί σε πρόωρο τερματισμό και επομένως έχει αποδειχθεί ότι 

σχετίζεται με ολική ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών αγγείων. (Karkera et al., 

2007) Σε μια ανάλυση 408 ασθενών με  ανώμαλη εκβολή των μεγάλων αγγείων τα 

αποτελέσματα έδειξαν ότι στην ομάδα των ασθενών με d-TGA σε ποσοστό 0,27% ή 

αλλιώς ένας αδερφός από τους 369 είχε σύνδρομο αριστερής υποπλαστικής 

καρδιάς, σε ποσοστό 0,29% ή αλλιώς ένας πατέρας είχε l-TGA με μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, μεσοκολπική επικοινωνία και πνευμονική στένωση. Στην ομάδα με l-

TGA σε ποσοστό 2% ή αλλιώς ένας αδερφός είχε ανοιχτό βοτάλλειο πόρο. Στην 

ομάδα με σύνθετη TGA σε ποσοστό 1,4% ή αλλιώς δύο αδέρφια είχαν συγγενή 

καρδιοπάθεια (ανοιχτός βοτάλλειος πόρος , d-TGA), σε ποσοστό 1,54%  ή δύο 
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γονείς είχαν συγγενή καρδιοπάθεια (αορτική στένωση, μεσοκαρδία με διακοπή της 

κάτω κοίλης φλέβας), τέσσερις συγγενείς δευτέρου βαθμού έφεραν μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία (δύο από αυτούς), μεσοκολπική επικοινωνία(ένας από αυτούς) και 

ανεπάρκεια αορτικής βαλβίδας(ένας από αυτούς). Στην ομάδα με ασπληνία και ολική 

ανώμαλη εκβολή των μεγάλων αγγείων σε ποσοστό 2% δηλαδή ένας αδερφός έφερε 

συγγενή καρδιοπάθεια όπως και δύο τρίτου βαθμού συγγενείς. (Becker et al., 1996) 

Ένα νέο γονίδιο που ονομάζεται PROSIT240 βρίσκεται στο χρωμόσωμα12q24 που 

ανήκει στην οικογένεια TRAP η οποία παίζει σημαντικό ρόλο στην εμβρυική 

ανάπτυξη μέσω επίδρασης σε πυρηνικούς υποδοχείς καθώς και σε γονίδια όπως το 

p53. Μια μελέτη συμπεριέλαβε 97 ασθενείς με d-TGA για έλεγχο μεταλλάξεων στο 

γονίδιο PROSIT240 και τα ευρήματα συνοψίζονται στον παρακάτω πίνακα. Σε μία 

οικογένεια από τον Λίβανο παραλλαγές στο γονίδιο  ZIC3 που βρίσκεται στο 

χρωμόσωμα Xq26.3 συνδυάζει προβλήματα ετεροταξίας με ολική ανώμαλη εκβολή 

των μεγάλων αρτηριών, πιο συγκεκριμένα η αντικατάσταση της αδενίνης από θυμίνη 

στην θέση 1741 που οδηγεί σε αντικατάσταση της λυσίνης από πρόωρο τερματισμό 

οδηγεί στον σχηματισμό μιας πρωτεΐνης που διατηρεί κάποιου βαθμού ενεργότητα 

γεγονός που εξηγεί τον περιορισμένο βαθμό ανωμαλιών που παρουσιάζονται. Η 

μετάλλαξη αυτή εμφανίζει μειωμένη διεισδυτικότητα με αποτέλεσμα να ανιχνεύεται 

στην οικογένεια σε τρεις γυναίκες φορείς και σε ένα μητρικό θείο που δεν παρουσίαζε 

συμπτώματα. (Mégarbané et al., 2000) Σε μια οικογένεια όπου ο αδερφός έφερε 

ολική ανώμαλη εκβολή των μεγάλων αρτηριών, πολυσπληνία, μονήρης κοιλία και 

ατρησία πνευμονικής βαλβίδας ενώ η αδερφή έφερε ολική ανώμαλη εκβολή των 

μεγάλων αρτηριών, ατρησία της μιτροειδούς βαλβίδας, ατρησία της πνευμονικής 

βαλβίδας και ασπληνία διαπιστώθηκε αντικατάσταση της θυμίνης από γουανίνη στην 

θέση 763 με αποτέλεσμα την αντικατάσταση της τρυπτοφάνης από γλυκίνη στην 

θέση 255 W255G σε μια υψηλώς συντηρημένη περιοχή που οδηγεί σε μειωμένη 

έκφραση της πρωτεΐνης και μειωμένη μεταγραφική δραστηριότητα. Την παραλλαγή 

αυτή έφερε η μητέρα η οποία ήταν υγιής και η έκφραση στην κόρη οφείλεται σε 

απενεργοποίηση του Χ χρωμόσωματος που ήταν φυσιολογικό. (Chhin et al., 2007)  

Σε ποσοστό 90% συναντάται ως μεμονωμένο εύρημα και δεν συνδέεται με γενετικά 

νοσήματα ή άλλες συγγενείς ανωμαλίες της καρδιάς. (Becker et al., 1996; Muncke et 
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al., 2003) 

 

Εικόνα: Α) Σε ασθενή που φέρει ολική ανώμαλη εκβολή των μεγάλων αγγείων 

απεικονίζεται ο διπλασιασμός 20bp της περιοχής δότης ματίσματος στο εξώνιο 4, το 

αστεράκι δείχνει το σημείο έναρξης του διπλασιασμού. B) Απεικόνιση πρωτεινικών 

προϊόντων γονιδίου άγριου τύπου και παραλλαγής. 

ss→ signal peptide sequence,  

conserved EGF-like domain, 

conserved-CFC domain, 

hd→ hydrophobic domain 

(Goldmuntz et al., 2002) 

 

Κλινική εικόνα: 

Εικόνα: Σύνοψη των 

παραλλαγών που αφορούν το 

PROSIT240 γονίδιο και 

σχετίζονται με την εμφάνιση 

ολικής ανώμαλης εκβολής των 

μεγάλων αρτηριών. (Muncke 

et al., 2003) 
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  Η κλινική εικόνα του ασθενούς που φέρει πλήρη μετάθεση των μεγάλων αρτηριών 

εξαρτάται σε μεγάλο βαθμό από τις συνοδές ανατομικές ανωμαλίες και το ποσοστό 

ανάμιξης των δύο κυκλοφοριών. Πιο συγκεκριμένα στην μετάθεση των μεγάλων 

αγγείων με ακέραιο το μεσοκοιλιακό διάφραγμα στην οποία πρακτικά δεν 

διαπιστώνεται επικοινωνία μεταξύ των δύο παράλληλων κυκλοφοριών αμέσως μετά 

την γέννηση διαπιστώνεται κυάνωση λόγω υποξαιμίας και ταχύπνοια σε μια 

προσπάθεια αντιρρόπησης ενώ ταχέως εγκαθίσταται μεταβολική οξέωση. Εάν δεν 

ληφθούν άμεσα μέτρα τότε γρήγορα εγκαθίσταται καρδιακή ανεπάρκεια εντός της 

πρώτης εβδομάδας ζωής και επέρχεται ο θάνατος. Σε περίπτωση που υπάρχει 

κάποιου είδους σημαντική ενδοκαρδιακή ή εξωκαρδιακή επικοινωνία που εξασφαλίζει 

ανάμειξη των δύο κυκλοφοριών τότε η κυάνωση είναι λιγότερη σοβαρή και 

παρουσιάζεται κατά την προσπάθεια όπως στην σίτιση ή το κλάμα. Σε περιπτώσεις 

μεγάλης μεσοκοιλιακής επικοινωνίας σε ηλικία 3-4 εβδομάδων ζωής είναι δυνατόν να 

εγκατασταθεί καρδιακή ανεπάρκεια η οποία είναι δυνατόν να εκδηλωθεί ως σοβαρή 

αναπνευστική δυσχέρεια. Στις επιπλοκές περιλαμβάνονται η συμφορητική καρδιακή 

ανεπάρκεια, οι αρρυθμίες , η πνευμονική υπέρταση, η ισχαιμία της στεφανιαίας 

κυκλοφορίας και η υπερβαλβιδική στένωση της αορτικής ή της πνευμονικής 

βαλβίδας. (Oster et al., 2016; Gatzoulis et al., 2000) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Φυσική εξέταση: 

  Κατά την διάρκεια της ακρόασης αναγνωρίζεται έντονος και μονήρης καρδιακός 

τόνος, λόγω της πρόσθιας θέσης της αορτικής βαλβίδας, κατά την σύγκλισή της 

οποίας παράγεται εντονότερος ήχος σε σχέση με την σύγκλιση της πνευμονικής 

βαλβίδας η οποία έχει οπίσθια θέση. Ακροαστικά είναι δυνατόν να υπάρχει 

πανσυστολικό φύσημα στην περίπτωση που υπάρχει μεσοκοιλιακή επικοινωνία. Η 

επισκόπηση του ασθενούς αποκαλύπτει την κυάνωση η οποία διαπιστώνεται με την 

βοήθεια της παλμικής οξυμετρίας σε άνω και κάτω άκρα. Στην περίπτωση που 

συνυπάρχει διακεκομμένο αορτικό τόξο ή στένωση του ισθμού της αορτής τότε η 

ψηλάφηση των μηριαίων αρτηριών αποκαλύπτει μειωμένης έντασης σφυγμό.  (Van 

Praagh, Geva and Kreutzer, 1989) 

Αέρια αίματος: 

  Είναι χρήσιμο να ληφθούν αέρια αίματος από τον ασθενή ώστε να διαπιστωθούν 

μεταβολές όπως η μεταβολική οξέωση. 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

 Στο ηλεκτροκαρδιογράφημα διαπιστώνεται η δεξιά στροφή του άξονα με θετικό QRS 

σε ΙΙ, ΙΙΙ, avF και αρνητικό QRS σε Ι και η  υπερτροφία της δεξιάς κοιλίας με ψηλά R 
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στις δεξιές προκάρδιες απαγωγές και βαθιά S στις V5, V6. Το 24ωρο Holter ρυθμού 

είναι χρήσιμο για την διάγνωση τυχόν αρρυθμιών. 

 

Ακτινογραφία θώρακα: 

  Στην ακτινογραφία θώρακα διαπιστώνεται καρδιομεγαλία και σχήμα καρδιάς <<εν 

είδει πλαγιαστού αυγού>>. Ωστόσο στα νεογνά είναι δυνατόν αυτή η εικόνα να 

συγκαλυφθεί λόγω της προβολής του θύμου αδένα. Επιπλέον μπορεί να διαπιστωθεί 

αυξημένη αιμάτωση των πνευμονικών πεδίων. 

 

 Υπερηχοκαρδιογραφία: 

     Αποτελεί την μέθοδο εκλογής για την ακριβή και λεπτομερή διάγνωση όχι μόνο 

της υποκείμενης ανωμαλίας αλλά και πιθανών δορυφόρων ανωμαλιών όπως η 

μεσοκολπική επικοινωνία, μεσοκοιλιακή επικοινωνία, ο ανοιχτός βοτάλλειος πόρος. 

Είναι απαραίτητο να απεικονισθούν οι κολποκοιλιακές και κοιλιοαρτηριακές 

συνδέσεις για την ορθή διάγνωση της συγγενούς καρδιοπάθειας. Η πλήρης μετάθεση 

των μεγάλων αγγείων είναι εμφανής στην παραστερνική λήψη κατά τον μακρύ άξονα 

Εικόνα: 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα ενός 

νεογνού 3 ημερών με πλήρη 

μετάθεση των μεγάλων 

αγγείων στο οποίο 

παρατηρείται η δεξιά στροφή 

του άξονα και η υπερτροφία 

της δεξιάς κοιλίας ευρήματα 

συμβατά με την ηλικία του 

νεογνού.  

(https://apps.childrenshospital.

org/MML/index.cfm?CAT=m

edia&MEDIA_ID=1352) 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακα ενός 

νεογνού ηλικίας 1 ημέρας στην οποία 

φαίνεται καρδιομεγαλία ήπιου βαθμού με 

σχήμα καρδιάς εν είδει πλαγιαστού 

αυγού.  

(https://apps.childrenshospital.org/MML/

index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=13

55) 
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όπου είναι ορατή η έκφυση της πνευμονικής αρτηρίας οπίσθια. Επίσης η σχετική 

θέση της αορτής με την πνευμονική αρτηρία είναι εμφανής στην παραστερνική κατά 

τον βραχύ άξονα λήψη. Η στεφανιαία κυκλοφορία είναι απαραίτητο να απεικονισθεί 

καθώς η πλήρης μετάθεση των μεγάλων αγγείων συνδυάζεται με ανωμαλίες στα 

στεφανιαία αγγεία. Η μεσοκολπική ή μεσοκοιλιακή επικοινωνία πρέπει όχι μόνο να 

απεικονισθεί αλλά και με την βοήθεια του Doppler να φανεί η διαμεσοκολπική ή 

διαμεσοκοιλιακή ροή καθώς και να εξεταστεί η πιθανότητα περιοριστικής 

επικοινωνίας με τον έλεγχο δημιουργίας πιθανού πίδακα αίματος. 

 

Καρδιακός καθετηριασμός: 

 Ο καρδιακός καθετηριασμός δεν είναι απαραίτητος για την διάγνωση της μετάθεσης 

των μεγάλων αρτηριών. Αποτελεί την μέθοδο εκλογής  για την ακριβή εκτίμηση της 

ανατομίας της στεφανιαίας κυκλοφορίας και των σημείων εκφύσεων των στεφανιαίων 

αγγείων καθώς η υπερηχοκαρδιογραφία δεν δύναται να προσφέρει την απαιτούμενη 

λεπτομέρεια. Επιπρόσθετα μπορεί να χρησιμοποιηθεί για επεμβατική διεύρυνση της 

αριστεροδεξιάς διαφυγής με την βοήθεια μπαλονιού ώστε να εξασφαλιστεί αρκετή 

ανάμειξη των δύο κυκλοφοριών. (Gopalakrishnan, Krishnamoorthy and 

Sivasubramonian, 2019) 

Εικόνα:  

Για την διάγνωση της πλήρους 

μετάθεσης των μεγάλων αγγείων 

απαιτούνται και οι δύο 

υπερηχοκαρδιογραφικές 

απεικονίσεις: 

α)απεικόνιση των τεσσάρων 

καρδιακών κοιλοτήτων όπου 

φαίνονται οι ορθές 

κολποκοιλιακές συνδέσεις , β) η 

έκφυση της αορτής είναι από την 

δεξιά κοιλία ενώ της πνευμονικής 

αρτηρίας από την αριστερή 

κοιλία. 

(Asrani and Friedman, 2021) 
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4.4.4.3 Διορθωμένη μετάθεση των μεγάλων αρτηριών (L-TGA): 

Επιδημιολογία: 

Η διορθωμένη μετάθεση των μεγάλων αρτηριών αφορά το 0,5% του συνόλου των 

συγγενών καρδιοπαθειών γεγονός που την καθιστά αρκετά σπάνια. Η επίπτωση 

είναι περίπου 1 ανά 33.000 ζωντανές γεννήσεις.(Gillette, 1998; Wallis, Debich-Spicer 

and Anderson, 2011; Ferencz et al., 1985) Ανήκει στις ακυανωτικές συγγενείς 

καρδιοπάθειες, κατά συνέπεια δεν προβάλλει με κυάνωση εκτός και αν συνοδεύεται 

από επιπλέον ανωμαλίες που εκείνες προκαλούν κυάνωση. 

Ανατομική περιγραφή: 

 

  Η διορθωμένη μετάθεση των μεγάλων αγγείων περιλαμβάνει πρώτον, την 

αναντίστοιχη σύνδεση των κόλπων με τις κοιλίες, με τον δεξιό κόλπο να συνδέεται 

στα δεξιά με μια κοιλία που μορφολογικά ομοιάζει με την αριστερά κοιλία και τον 

αριστερό κόλπο να συνδέεται στα αριστερά με μια κοιλία που μορφολογικά ομοιάζει 

με την δεξιά κοιλία, η οποία αναλαμβάνει τον ρόλο της συστηματικής αντλίας γεγονός 

Εικόνα: Απεικόνιση των 

πιθανών τύπων ανατομίας των 

στεφανιαίων αγγείων που 

μπορεί να βρεθεί σε άτομο με 

πλήρη μετάθεση των μεγάλων 

αγγείων. Μεταξύ των τύπων 

συναντάται η αριστερά 

περισπώμενη στεφανιαία 

αρτηρία από την δεξιά 

στεφανιαία αρτηρία, η μονήρης 

αριστερή στεφανιαία αρτηρία, η 

μονήρης δεξιά στεφανιαία 

αρτηρία, η αναστροφή των 

σημείων έκφυσης και το προς 

τα έσω σημείο έκφυσης της 

αριστερής στεφανιαίας 

αρτηρίας.  (Wernovsky and 

Sanders, 1993) 

Εικόνα: Σχηματική απεικόνιση της 

διορθωμένης μετάθεσης των μεγάλων 

αγγείων σε σχέση με την φυσιολογική 

καρδιά. Η αορτή συνδέεται με την 

μορφολογικά όμοια δεξιά κοιλία ενώ η 

πνευμονική αρτηρία συνδέεται με την 

μορφολογικά όμοια αριστερά κοιλία. Ο 

δεξιός κόλπος συνδέεται με την 

μορφολογικά όμοια αριστερά κοιλία ενώ 

ο αριστερός κόλπος συνδέεται με την 

μορφολογικά όμοια δεξιά κοιλία. 

(Warnes, 2006a) 
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που επηρεάζει αρνητικά την μελλοντική πρόγνωση. Δεύτερον περιλαμβάνει την 

αναντιστοιχία κοιλιοαρτηριακών συνδέσεων με την δεξιά κοιλία να συνδέεται με την 

αορτή και την αριστερή κοιλία με την πνευμονική αρτηρία.  Επομένως στην 

διορθωμένη μετάθεση των μεγάλων αγγείων η κυκλοφορία είναι ορθή παρά τις 

αναντίστοιχες συνδέσεις και κατ’ επέκταση ανήκει στις ακυανωτικές συγγενείς 

καρδιοπάθειες. Η διορθωμένη μετάθεση των μεγάλων αγγείων ονομάζεται L-tga διότι 

η δεξιά κοιλία βρίσκεται πρόσθια και στα αριστερά της πνευμονικής αρτηρίας. 

Εμβρυολογικά η διορθωμένη μετάθεση των μεγάλων αγγείων μπορεί να προκύψει 

πρώτον από την αποτυχία της περιστροφής της καρδιακής αγκύλης προς τα δεξιά με 

αποτέλεσμα την κολποκοιλιακή αναντιστοιχία με την δεξιά κοιλία να βρίσκεται στα 

αριστερά της αριστερής κοιλίας και δεύτερον αποτυγχάνει η κατά 180Ο  του 

αορτοπνευμονικού διαφράγματος με αποτέλεσμα την κοιλιοαρτηριακή αναντιστοιχία. 

Κατά συνέπεια στην L-TGA ο εμβρυικός καρδιακός σωλήνας περιστρέφεται προς τα 

αριστερά( leftward or left) 

 Ο φλεβόκομβος δεν επηρεάζεται από την συγγενή καρδιοπάθεια, ωστόσο λόγω 

ανάστροφης θέσης των κοιλιών το ερεθισματαγωγό σύστημα αποτυγχάνει να 

μεταδώσει το σήμα στο μυοκάρδιο με αποτέλεσμα την εμφάνιση πλήρους 

κολποκοιλιακού αποκλεισμού στο ένα τρίτο των περιπτώσεων, κολπικής 

μαρμαρυγής, κοιλιακής ταχυκαρδίας και συνδρόμου νοσούντος φλεβοκόμβου. 

Ιστολογικά πέραν του κολποκοιλιακού κόμβου είναι δυνατόν να υπάρχει επιπλέον 

κολποκοιλιακός κόμβος με εντόπιση στον δεξιό κόλπο ο οποίος συνδέεται με ένα 

ερεθισματαγωγό σύστημα που διασχίζει το μεσοκοιλιακό διάφραγμα εξ δεξιών. 

(Schiebler et al., 1961) Η πλειονότητα των περιπτώσεων (>90%) παρουσιάζει 

συνοδές ανατομικές ανωμαλίες όπως μεσοκοιλιακή επικοινωνία, ανωμαλία Ebstein, 

στένωση της πνευμονικής βαλβίδας, ανωμαλίες της τριγλώχινας βαλβίδας, στένωση 

του χώρου εξόδου της αριστεράς κοιλίας και σύνδρομα ετεροταξίας. (Hornung et al., 

1999; Anderson et al., 1978) Όσον αφορά τα στεφανιαία αγγεία αυτά εκφύονται από 

έναν ή δύο αορτικούς κόλπους και η στεφανιαία αρτηρία που βρίσκεται στα δεξιά 

μορφολογικά θα ομοιάζει στην αριστερή στεφανιαία αρτηρία ενώ η στεφανιαία 

αρτηρία που βρίσκεται προς τα αριστερά μορφολογικά θα ομοιάζει στην δεξιά 

στεφανιαία αρτηρία. Σε κάποιες περιπτώσεις τα στεφανιαία αγγεία μπορεί να 

παγιδευτούν στο μυοκάρδιο ή στο λίπος. (Dabizzi et al., 1988)   

Παθοφυσιολογία: 

  Στην διορθωμένη μετάθεση των μεγάλων αγγείων το μη οξυγονωμένο αίμα 

οδηγείται από τον δεξιό κόλπο στην αριστερή κοιλία μέσω της μιτροειδούς βαλβίδας 

και από εκεί στην  πνευμονική αρτηρία προς οξυγόνωση και ακολούθως το 

οξυγονωμένο αίμα  επιστρέφει μέσω των πνευμονικών φλεβών στον αριστερό 
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κόλπο, έπειτα ρέει προς την δεξιά κοιλία μέσω της τριγλώχινας βαλβίδας για να 

καταλήξει στην αορτή. Αυτού του τύπου η μετάθεση των αγγείων ονομάζεται 

διορθωμένη καθώς  η αντίστροφη σύνδεση των κοιλιών με τους κόλπους δεν έχει 

αιμοδυναμική επίπτωση και δεν επηρεάζει την φυσιολογία της κυκλοφορίας. Η αορτή 

βρίσκεται πρόσθια και προς τα αριστερά σε σχέση με την πνευμονική αρτηρία. 

(Hornung et al., 1999; Warnes, 2006a) 

Γενετική αιτιολογία: 

  Η διορθωμένη μετάθεση των μεγάλων αγγείων εμφανίζεται με συχνότητα 2,6-5,2% 

σε αδέρφια μεταξύ οικογενειών που παρουσιάζουν την εν λόγω συγγενή 

καρδιοπάθεια. (Wallis, Debich-Spicer and Anderson, 2011) Σε αρκετές περιπτώσεις 

συναντάται διαγραφή της περιοχής 22q11 η οποία συνδέεται με διαταραχές των 

πνευμονικών αρτηριών και του αορτικού τόξου, αλλά όχι με πλήρη μετάθεση των 

αγγείων. (Goldmuntz et al., 1998) Ωστόσο σε γενικές γραμμές η εμφάνιση της 

θεωρείται σποραδική. 

Κλινική εικόνα: 

 Η παρουσία ή όχι συμπτωμάτων εξαρτάται από την ύπαρξη επιπλέον ανωμαλιών. 

Στην περίπτωση που η διορθωμένη μετάθεση των μεγάλων αγγείων είναι η 

αποκλειστική βλάβη τότε για μεγαλύτερο χρονικό διάστημα ο ασθενής είναι 

ασυμπτωματικός έως ότου η δεξιά κοιλία επιφορτιστεί λειτουργικά λόγω του  ρόλου 

της ως συστηματική αντλία με αποτέλεσμα να εγκατασταθεί καρδιακή ανεπάρκεια ή 

κάποιου είδους αρρυθμία. Κατά συνέπεια καθώς ο ασθενής μεταπίπτει από την 

παιδική στην ενήλικη ζωή επικρατούν τα συμπτώματα καρδιακής ανεπάρκειας. 

Ωστόσο σε περίπτωση που η τριγλώχινα βαλβίδα, η οποία βρίσκεται στον 

μορφολογικά αριστερό κόλπο, παρουσιάσει ανεπάρκεια τότε  επιταχύνεται η 

εγκατάσταση της καρδιακής ανεπάρκειας. Στην συμπτωματολογία περιλαμβάνεται το 

αίσθημα παλμών που δημιουργείται από την κολπική μαρμαρυγή ή την κοιλιακή 

ταχυκαρδία και η πιθανή στηθάγχη που μπορεί να εμφανιστεί λόγω μονήρους 

στεφανιαίας αρτηρίας η οποία αδυνατεί να καλύψει τις ανάγκες του μυοκαρδίου. 

(Friedberg and Nadas, 1970; Cardell, 1956; Santiago Sigifredo et al., 2021) Κατά την 

διάρκεια της άσκησης η δεξιά κοιλία η οποία βρίσκεται στην θέση της αριστερής 

αποτυγχάνει να υποστηρίξει τις αυξημένες απαιτήσεις της συστηματικής κυκλοφορίας 

καθώς η αριστερά κοιλία διαθέτει τα μυοκύτταρά της διατεταγμένα ελικοειδώς με 

αποτέλεσμα να μπορεί να ανταπεξέρχεται στις αυξημένες απαιτήσεις της συστολής-

διαστολής μέσω της περιστροφικής κίνησης των ελικοειδώς διατεταγμένων 

μυοκυττάρων της. (Shapiro and Rademakers, 1997; Peterson et al., 1988; Graham et 

al., 2000) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 
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Εργαστηριακός έλεγχος: 

  Η κυάνωση οδηγεί αντιρροπιστικά σε αύξηση του όγκου των ερυθρών 

αιμοσφαιρίων που παράγονται από τον μυελό με αποτέλεσμα την αύξηση του 

αιματοκρίτη και της αιμοσφαιρίνης. Επιπρόσθετα στον εργαστηριακό έλεγχο πρέπει 

να συμπεριλαμβάνονται οι δείκτες ένδειξης της νεφρικής λειτουργίας όπως η ουρία 

και η κρεατινίνη, το ουρικό οξύ και η πήξη του αίματος. 

Φυσική εξέταση: 

  Η διορθωμένη μετάθεση των μεγάλων αγγείων όπως προαναφέρθηκε μπορεί να 

συνυπάρχει με επιπλέον ανατομικές ανωμαλίες όπως  μεσοκοιλιακή επικοινωνία ή   

ανεπάρκεια της τριγλώχινας βαλβίδας. Σε αυτές τις περιπτώσεις είναι ακουστό 

ολοσυστολικό φύσημα με μέγιστη ένταση στο τέταρτο μεσοπλεύριο διάστημα 

παραστερνικά. Επιπλέον στην περίπτωση στένωσης της πνευμονικής βαλβίδας 

δημιουργείται κυάνωση η οποία μπορεί να διαγνωσθεί με την βοήθεια της παλμικής 

οξυμετρίας και το συστολικό φύσημα εξώθησης είναι καλύτερα ακουστό στην εστία 

ακρόασης της πνευμονικής βαλβίδας. Ακροαστικά ο δεύτερος καρδιακός τόνος είναι 

δυνατός σε ένταση και μονήρης καθώς η θέση της αορτής είναι πρόσθια και αριστερά 

της πνευμονικής αρτηρίας. Ο δεύτερος καρδιακός τόνος είναι ψηλαφητός σαν ροίζος 

αριστερά παραστερνικά. Σε περίπτωση πλήρους κολποκοιλιακού αποκλεισμού 

διαπιστώνεται βραδυκαρδία. Σε περίπτωση μεγάλης αριστεροδεξιάς διαφυγής 

διαπιστώνεται υπερδυναμικό προκάρδιο. Με την πάροδο των ετών εγκαθίσταται 

καρδιακή ανεπάρκεια λόγω της επιφόρτισης της δεξιάς κοιλίας με τον ρόλο της 

συστηματικής αντλίας, η οποία επιταχύνεται από την ανεπάρκεια της τριγλώχινας 

βαλβίδας ή την ευρεία μεσοκοιλιακή επικοινωνία. (Presbitero et al., 1995) 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

 Το ηλεκτροκαρδιογράφημα στην διορθωμένη μετάθεση των μεγάλων αγγείων 

μπορεί να αποκαλύψει τον πλήρη κολποκοιλιακό αποκλεισμό και την κοιλιακή 

ταχυκαρδία, λόγω αυτών κρίνεται σκόπιμη η διενέργεια 24ωρου Holter ρυθμού. Στις 

δεξιές προκάρδιες απαγωγές διαπιστώνονται κύματα Q  λόγω της ανάστροφης 

θέσης των κοιλιών με αποτέλεσμα το ερέθισμα να μεταφέρεται από δεξιά προς τα 

αριστερά καθώς το μεσοκοιλιακό διάφραγμα εκπολώνεται με αντίθετη κατεύθυνση, 

κατά συνέπεια δεν υπάρχουν Q κύματα στις αριστερές προκάρδιες απαγωγές. 

Επιπρόσθετα σε αυτήν την συγγενή καρδιοπάθεια συναντάται αρκετά συχνά το 

σύνδρομο Wolf-Parkinson-White. (Presbitero et al., 1995; Duster et al., 1985) 
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Ακτινογραφία θώρακος: 

  Στην ακτινογραφία θώρακος η καρδιακή σιλουέτα  βρίσκεται πιο κεντρικά στο 25% 

των περιπτώσεων ή προς τα δεξιά. Σε περιπτώσεις μεγάλης αριστεροδεξιάς 

διαφυγής διαπιστώνεται καρδιομεγαλία. Στην δεξιά παρυφή της καρδιάς δεν είναι 

ορατή η πορεία της ανιούσας αορτής, ενώ στην αριστερή πλευρά δεν είναι ορατό το 

πνευμονικό στέλεχος λόγω της δεξιάς και οπίσθιας πορείας της πνευμονικής 

αρτηρίας. Στο αριστερό άνω άκρο του μεσοθωρακίου προβάλλει λόγω της θέσης της 

αορτής. (Wallis, Debich-Spicer and Anderson, 2011) 

 

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

   Η υπερηχοκαρδιογραφία αποτελεί την μέθοδο εκλογής για την διάγνωση της 

διορθωμένης μετάθεσης των μεγάλων αγγείων όπως και των συνοδών ανωμαλιών 

που πιθανά συνυπάρχουν. Πιο συγκεκριμένα με την μέθοδο αυτή απεικονίζεται η 

μορφολογικά δεξιά κοιλία προς τα αριστερά να συνδέεται με την αορτή ενώ η 

μορφολογικά αριστερή κοιλία προς τα δεξιά να συνδέεται με την πνευμονική αρτηρία 

με την βοήθεια λήψεων κατά τον βραχύ άξονα ή κορυφαίες λήψεις των τεσσάρων 

καρδιακών κοιλοτήτων. Οι συνδέσεις των αγγείων με τα καρδιακά διαμερίσματα , οι 

Εικόνα: Ηλεκτροκαρδιογράφημα 

ενός ασθενούς με διορθωμένη 

μετάθεση των μεγάλων αγγείων 

όπου φαίνονται τα Q κύματα στις 

απαγωγές ΙΙ, ΙΙΙ αλλά όχι στις 

αριστερές προκάρδιες V5 και V6. 

(Warnes, 2006a) 

 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακος 

Α) στην αριστερή παρυφή της 

καρδιάς δεν φαίνεται η αορτή 

και η θέση της καρδιάς μοιάζει 

πιο κάθετη σε σχέση με την 

φυσιολογική καρδιά, Β) 

διαπιστώνεται δεξιοκαρδία αλλά 

η γαστρική φυσαλίδα είναι στα 

αριστερά οπότε τίθεται η 

διάγνωση της διορθωμένης 

μετάθεσης των μεγάλων 

αγγείων. Η καρδιομεγαλία που 

διαπιστώνεται οφείλεται σε 

καρδιακή ανεπάρκεια λόγω 

ανεπάρκειας της τριγλώχινας 

βαλβίδας. (Warnes, 2006b) 
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μεταξύ τους σχέσεις και οι καρδιακές βαλβίδες  είναι απαραίτητο να απεικονισθούν 

για την πλήρη και τεκμηριωμένη διάγνωση. Συχνά η τριγλώχινα βαλβίδα είναι σε 

κατωφερέστερη θέση σε σχέση με την μιτροειδή βαλβίδα προς την κορυφή της 

καρδιάς λόγω της υπερτροφίας της δεξιάς κοιλίας. Επιπρόσθετα, η κορυφή της 

καρδιάς είναι χρήσιμο να απεικονισθεί χρησιμοποιώντας υποπλεύριες λήψεις ώστε 

να αποκλειστεί πιθανή μεσοκαρδία ή δεξιοκαρδία, που συχνά συναντώνται σε αυτήν 

την συγγενή καρδιοπάθεια. Στην λήψη των τεσσάρων καρδιακών κοιλοτήτων κατά 

τον μακρύ άξονα είναι δυνατόν να φανεί η ινώδης συνέχιση των γλωχινών της 

μιτροειδούς και πνευμονικής βαλβίδας. (Wallis, Debich-Spicer and Anderson, 2011) 

 

Καρδιακός καθετηριασμός: 

  Ο καρδιακός καθετηριασμός είναι χρήσιμη μέθοδος για την ακριβέστερη εκτίμηση 

των πιέσεων  και των ροών που αναπτύσσονται εντός των καρδιακών κοιλοτήτων 

και των συνδεδεμένων αγγείων δηλαδή της αορτής και της πνευμονικής αρτηρίας. 

Επίσης θεωρείται απαραίτητη μέθοδος για την ακριβή εκτίμηση της ανατομίας της 

στεφανιαίας κυκλοφορίας καθώς η διορθωμένη μετάθεση των μεγάλων αγγείων 

συχνά συνοδεύεται από ανωμαλίες των στεφανιαίων αγγείων, γεγονός που 

διαδραματίζει σημαντικό ρόλο στην λήψη απόφασης σχετικά με την χειρουργική 

προσέγγιση του ασθενούς. (Dabizzi et al., 1988) Η ανεπάρκεια των βαλβίδων 

επιβεβαιώνεται με τον καρδιακό καθετηριασμό. (Dyer and Graham, 2003; Wallis, 

Debich-Spicer and Anderson, 2011) 

CT και MRI καρδιάς: 

  Οι μέθοδοι αυτοί χρησιμοποιούνται σε περιπτώσεις που είναι απαραίτητη η 

απεικόνιση με μεγαλύτερη ευκρίνεια και λεπτομέρεια. Επιπλέον οι μέθοδοι αυτοί 

προσφέρουν καλύτερη εκτίμηση της λειτουργίας των κοιλιών, των όγκων που 

Εικόνα:  

α) Υπερηχογραφική 

απεικόνιση, λήψη των 

τεσσάρων καρδιακών 

κοιλοτήτων όπου 

φαίνεται η 

κατωφερέστερη θέση 

της τριγλώχινας 

βαλβίδας προς την 

κορυφή της καρδιάς, 

β) Doppler απεικόνιση 

της μέτριας προς 

σοβαρής ανεπάρκειας 

της τριγλώχινας 

βαλβίδας 

(Moore and Osman, 

2018) 
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καλούνται να διαχειριστούν, των διαστάσεων των κοιλιών καθώς και η λειτουργία των 

βαλβίδων. (Wallis, Debich-Spicer and Anderson, 2011) 

 

4.4.5  Συνδυασμοί Ανατομικών Ανωμαλιών 

  Αυτή η ομάδα συγγενών καρδιοπαθειών συνδυάζουν έναν ή περισσότερους τύπους 

ανατομικών ανωμαλιών (αναντίστοιχες συνδέσεις, στενωτικές βλάβες, επικοινωνίες). 

Ωστόσο είναι σημαντική η εντόπιση της προεξάρχουσας ανωμαλίας και της 

βαρύτητας των επιμέρους ανατομικών ανωμαλιών. 

4.4.5.1 Τετραλογία Fallot (Tetralogy of Fallot) 

Επιδημιολογία: 

  Η τετραλογία Fallot ανήκει στην κατηγορία των κυανωτικών συγγενών 

καρδιοπαθειών. Αποτελεί την συχνότερη συγγενή καρδιοπάθεια αντιπροσωπεύοντας 

το 7-10% του συνόλου αυτών. Τα αγόρια επηρεάζονται σε ίδιο βαθμό με τα κορίτσια. 

Συναντάται σε 3-5 ανά 10.000 ζωντανές γεννήσεις. Ο κίνδυνος επανεμφάνισης της 

τετραλογίας Fallot στην ίδια οικογένεια είναι περίπου 3%.('Improved national 

prevalence estimates for 18 selected major birth defects--United States, 1999-2001,' 

2006; Reller et al., 2008; 'Report of the New England Regional Infant Cardiac 

Program,' 1980) 

Ανατομική περιγραφή:  

 

Η τετραλογία του Fallot συνιστά την ακόλουθη τετράδα ανατομικών ανωμαλιών: 

1. Στένωση της πνευμονικής βαλβίδας και του χώρου εξόδου της δεξιάς 

κοιλίας  σαν πρωταρχική βλάβη 

2. Μεσοκοιλιακή επικοινωνία κάτω από την αορτική βαλβίδα σαν πρωταρχική 

βλάβη η οποία συχνά προκύπτει από λανθασμένη ευθυγράμμιση του κωνικού 

διαφράγματος το οποίο είναι μετατοπισμένο πρόσθια με αποτέλεσμα να 

Εικόνα: Απεικόνιση των κύριων 

ανατομικών ανωμαλιών που 

συναντώνται στην τετραλογία Fallot. 

(Ali, 2022) 
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αποφράσσει τον χώρο εξόδου και να επιδρά αρνητικά στην ανάπτυξη των δομών 

της πνευμονικής βαλβίδας, της πνευμονικής αρτηρίας και των κλάδων της. 

3. Εφίππευση της αορτής πάνω από την μεσοκοιλιακή επικοινωνία σαν 

δευτερεύουσα βλάβη, η αορτή βρίσκεται προς τα δεξιά παρά προς την μεριά της 

αριστεράς κοιλίας. 

4. Υπερτροφία της δεξιάς κοιλίας σαν δευτερεύουσα βλάβη 

  Οι παραπάνω βλάβες έχουν ως εμβρυολογικό έναυσμα την ανώμαλη σύνδεση του 

μεσοκοιλιακού διαφράγματος του χώρου εξόδου της κοιλίας με το υπόλοιπο 

μεσοκοιλιακό διάφραγμα με αποτέλεσμα να δημιουργείται η μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία (η οποία είναι περιμεμβρανώδους τύπου και μπορεί να επεκταθεί ως το 

μυϊκό διάφραγμα) και η  πρόσθια παρεκτόπιση του κωνικού διαφράγματος με 

συνέπεια την στένωση του χώρου εξόδου της δεξιάς κοιλίας. (Oppenheimer-Dekker 

et al., 1985) Η στένωση της πνευμονικής βαλβίδας η οποία μπορεί να βρίσκεται στο 

επίπεδο της βαλβίδας, υποβαλβιδικά ή υπερβαλβιδικά  οδηγεί σε υπερτροφία της 

δεξιάς κοιλίας λόγω αύξησης των πιέσεων που αναπτύσσονται ώστε το αίμα να 

περάσει διαμέσου του στενωτικού σημείου. Στο 25% των ασθενών συνυπάρχει δεξί 

αορτικό τόξο και στο 15% των ασθενών συνυπάρχει μεσοκολπική επικοινωνία ή 

ανοιχτό ωοειδές τρήμα οπότε στις περιπτώσεις αυτές η συγγενής καρδιοπάθεια 

ονομάζεται πενταλογία του Fallot. Άλλες συνυπάρχουσες ανωμαλίες αποτελούν οι 

παραλλαγές στην ανατομία των στεφανιαίων αγγείων, η στένωση των πνευμονικών 

αγγείων, ο ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, η επιπλέον μυώδους τύπου μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία και η  ανεπάρκεια της αορτικής βαλβίδας. Στις σοβαρότερες περιπτώσεις 

τετραλογίας Fallot με σημαντική στένωση των πνευμονικών αγγείων είναι δυνατόν να 

σχηματιστούν αναστομωτικά αγγεία με έκφυση από αρτηρίες της συστηματικής 

κυκλοφορίας όπως η κατιούσα αορτή, οι έσω μαστικές αρτηρίες και άλλες. Η 

συχνότερη παραλλαγή της στεφανιαίας κυκλοφορίας που συναντάται στο 5% των 

ασθενών με τετραλογία Fallot είναι η έκφυση του αριστερού πρόσθιου κατιόντα 

κλάδου από την δεξιά στεφανιαία αρτηρία η οποία ανευρίσκεται με την βοήθεια του 

καρδιακού καθετηριασμού και θεωρείται σημαντική για την λήψη απόφασης σχετικά 

με την χειρουργική προσέγγιση. (Dabizzi et al., 1980; Baker and Macartney, 2002; 

Hugh, Gutgesell and Clark, 2001) (Diaz-Frias J,2022) 
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Παθοφυσιολογία: 

   Η παθοφυσιολογία της νόσου εξαρτάται από τον βαθμό απόφραξης του χώρου 

εξόδου της δεξιάς κοιλίας. Το αίμα θα ακολουθήσει το μονοπάτι κατά το οποίο 

συναντά την λιγότερη αντίσταση. Επομένως, σε περίπτωση σημαντικής απόφραξης 

του χώρου εξόδου της δεξιάς κοιλίας, η αιματική ροή κατευθύνεται από την δεξιά 

προς την αριστερή κοιλία μέσω της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας και επομένως 

εγκαθιδρύεται δεξιοαριστερή διαφυγή με επίπτωση στον κορεσμό του αίματος σε Ο2 

που αρδεύει την συστηματική κυκλοφορία (κυάνωση). Ωστόσο σε περίπτωση που η 

απόφραξη του χώρου εξόδου είναι ηπιότερη, η διαφυγή αίματος είναι από αριστερά 

προς τα δεξιά με αποτέλεσμα να απουσιάζει η κυάνωση από την κλινική εικόνα. Τα 

επεισόδια κυάνωσης οφείλονται στην πτώση των αντιστάσεων της συστηματικής 

κυκλοφορίας ή στην άνοδο των πνευμονικών αντιστάσεων, τα γεγονότα αυτά 

οδηγούν σε δεξιοαριστερή διαφυγή στο επίπεδο της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας και 

κατά συνέπεια πτώση του κορεσμού της οξυαιμοσφαιρίνης σε οξυγόνο. Για αυτό τον 

λόγο τα παιδιά κάθονται οκλαδόν ώστε να αυξηθούν οι συστηματικές αντιστάσεις 

(μηριαίες αρτηρίες) και επομένως να ανακουφιστούν από την συμπτωματολογία. Το 

σημαντικότερο χαρακτηριστικό της νόσου είναι η προοδευτικότητα της, δηλαδή μια 

ακυανωτική μορφή της τετραλογίας Fallot μπορεί να εξελιχθεί σε κυανωτική με την 

πάροδο του χρόνου. (Diaz-Frias J,2022) 

Γενετική αιτιολογία: 

 Η τετραλογία Fallot εμβρυολογικά οφείλεται σε μερική απώλεια της νευρικής 

ακρολοφίας. Σε ποσοστό 15% συνδυάζεται με αρκετά σύνδρομα όπως τρισωμία 

21,18, 13, Alagille, DiGeorge και άλλα που έχουν προαναφερθεί. (Bauer et al., 2010; 

Kessler-Icekson et al., 2002) Όσον αφορά τα γονίδια που εμπλέκονται στο εν λόγω 

Εικόνα: 

Υπερηχοκαρδιογραφική 

απεικόνιση της έκφυσης του 

αριστερού πρόσθιου κατιόντα 

κλάδου(LAD) από την δεξιά 

στεφανιαία αρτηρία(RCA) A) 

λήψη παραστερνικά βραχέος 

άξονα, Β) σχετική θέση του 

αριστερού πρόσθιου κατιόντα 

κλάδου σε σχέση με τον χώρο 

εξόδου της δεξιάς κοιλίας(inf). 

MPA: main pulmonary artery,  

AoV: aortic valve. (Need et al., 

2000) 
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σύνδρομο έχουν διαπιστωθεί μεταλλάξεις στο NKX2-5 που βρίσκεται στο 

χρωμόσωμα 5q35.1, στο GATA4 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 8p23.1, στο ZFPM2 

που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 8q23.1, στο MTHFR που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 

1p36.22, στο GATA6 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 18q11.2, στο JAG1 που 

βρίσκεται στο χρωμόσωμα 20p12.2, στο TBX1 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 

22q11.21  και στο TAB2 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 6q25.1. (Goldmuntz, Geiger 

and Benson, 2001) (Marinho et al., 2009) Επιπρόσθετα στις μη συνδρομικές μορφές 

της συγγενούς καρδιοπάθειας κατατάσσονται οι παραλλαγές αριθμού αντιγράφων 

στις περιοχές 1q21.1, 3p25.1, 7p21.3 και 22q11.2. (Greenway et al., 2009; Bailliard 

and Anderson, 2009) Έχει ανευρεθεί η παρουσία της τετραλογίας Fallot με απουσία 

πνευμονικής βαλβίδας σε περίπτωση διπλασιασμού του χρωμοσώματος 9p με 

διαγραφή του 9q34.3. (Tansatit et al., 2006) Μια μετάλλαξη στην οποία η γουανίνη 

στην θέση 219 αντικαθίσταται από αδενίνη στο εξώνιο 3 του  γονιδίου ISLET1 

ανευρέθη σε έναν ασθενή με τετραλογία Fallot, ωστόσο in vitro δεν απεδείχθη η 

παθογονικότητα της μετάλλαξης καθώς δεν επηρέασε το μετάγραφο με αποτέλεσμα 

να θεωρηθεί καλοήθης παραλλαγή. (De Luca et al., 2011)  Σε ασθενή με τετραλογία 

Fallot ανευρέθει μια παραλλαγή όπου η γουανίνη στην θέση 1632 αντικαθίσταται από 

αδενίνη στο γονίδιο  ZFPM2/FOG2. (De Luca et al., 2011) Στο γονίδιο NKX2.5 μια μη 

συνώνυμη αλλαγή όπου η κυτοσίνη στην θέση 73 αντικαθίσταται από την θυμίνη με 

αποτέλεσμα η αργινίνη στην θέση 25 να αντικαθίσταται από κυστεϊνη σε δύο άτομα 

με τετραλογία Fallot τα οποία δεν είχαν συγγένεια μεταξύ τους. (De Luca et al., 2011)  

H ίδια μετάλλαξη ευρέθη σε έναν ασθενή με τετραλογία Fallot στο ίδιο γονίδιο, 

επιπλέον έφερε δύο μικρότερες μυώδεις μεσοκοιλιακές επικοινωνίες και περιφερική 

στένωση των ήδη μικρών περιφερικών πνευμονικών αρτηριών. (Benson et al., 1999) 

Σε μια οικογένεια με ιστορικό συγγενών καρδιοπαθειών ανήκει ένας ασθενής με 

τετραλογία Fallot ο οποίος φέρει ετερόζυγη μετάλλαξη στο γονίδιο GATA4, πιο 

συγκεκριμένα διαπιστώθηκε αντικατάσταση της γουανίνης στην θέση 1273 από 

αδενίνη με αποτέλεσμα την αντικατάσταση του ασπαρτικού οξέος στην θέση 425 

ασπαραγίνη (D425N). (Tomita-Mitchell et al., 2007) Μια ετερόζυγη μετάλλαξη στο 

γονίδιο ZFPM2 που οδηγεί σε αντικατάσταση της σερίνης στην θέση 257 από 

γλυκίνη (S657G) λόγω αντικατάστασης της αδενίνης στην θέση 1968 από γουανίνη. 

(Pizzuti et al., 2003b) Στο γονίδιο GATA4 ανευρέθει μια μετάλλαξη αντικατάστασης 

της κυτοσίνης στην θέση 1220 από αδενίνη με αποτέλεσμα η προλίνη να 

αντικαθίσταται από γλυκίνη στην θέση 407 (P407Q) σε ένα βρέφος 3 μηνών από την 

Κίνα. (Zhang et al., 2008) Μια ετερόζυγη μετάλλαξη σε ένα 11χρονο αγόρι από την 

Κίνα, η προσθήκη τριών ζευγών βάσεων (354insGCC) οδήγησε στην προσθήκη της 

αλανίνης σε μια υψηλά συντηρημένη περιοχή. (Zhang et al., 2008) Μια ετερόζυγη 



 

 

[298] 

 

μετάλλαξη στο γονίδιο GATA4 οδήγησε σε αντικατάσταση της προλίνης στην θέση 

163 από σερίνη σε ασθενή με καταγωγή από την Κίνα που έφερε τετραλογία Fallot. 

(Peng et al., 2010) Μια ετερόζυγη μετάλλαξη στο γονίδιο ZFPM2 σε ασθενή με 

τετραλογία Fallot οδήγησε σε αντικατάσταση του γλουταμινικού οξεός από γλυκίνη 

στην θέση 30. (Pizzuti et al., 2003a) Μια ετερόζυγη μετάλλαξη στο γονίδιο GATA6 

αντικατάστασης της κυτοσίνης στην θέση 799 από γουανίνη έχει ως αποτέλεσμα την 

αντικατάσταση της λευκίνης από βαλίνη στην θέση 198. Την μετάλλαξη αυτή έφερε η 

Ισπανή μητέρα που δεν είχε συγγενή καρδιοπάθεια και το παιδί που έπασχε από 

τετραλογία Fallot. (Maitra et al., 2010) Μια ετερόζυγη μετάλλαξη αντικατάστασης της 

γουανίνης στην θέση 551 από αδενίνη έχει ως αποτέλεσμα την αντικατάσταση της 

σερίνης στην θέση 184 από ασπαραγίνη  σε μια υψηλά συντηρημένη περιοχή. Ο 

πατέρας έφερε την μετάλλαξη αυτή χωρίς να πάσχει ενώ το αγόρι έπασχε από 

τετραλογία Fallot. (Lin et al., 2010) Σε μια ασθενή με καταγωγή από Τουρκία που 

έφερε τετραλογία Fallot ανευρέθει ετερόζυγος διπλασιασμός 30 ζευγών βάσεων στο 

γονίδιο ΤΒΧ1 με αποτέλεσμα να υπάρχει μειωμένη μεταγραφική δραστηριότητα και 

συγκέντρωση της πρωτεΐνης. (Rauch et al., 2010) Σε μια μεγάλη μελέτη φάνηκε ότι η 

πιθανότητα επανεμφάνιση της τετραλογίας Fallot μεταξύ αδερφών είναι περίπου 1% 

και μεταβιβάζεται σε ποσοστό 54%. (Boon, Farmer and Roberts, 1972) Σε μια 

οικογένεια όπου δύο αδερφές έφεραν τετραλογία Fallot με ατρησία της πνευμονικής 

βαλβίδας φάνηκε ότι μεταβιβάστηκε με αυτοσωμικά υπολειπόμενο τρόπο 

κληρονόμησης. Οι ηλικίες διάγνωσης ήταν 9 και 8 ετών ενώ τα συμπτώματα 

εμφανίστηκαν σε ηλικίες 1 και  2 ετών αντίστοιχα, Οι γονείς κατάγονταν από τον 

Λίβανο και ήταν πρώτα ξαδέρφια. (Der Kaloustian et al., 1985) Σε μια οικογένεια 

όπου υπήρχαν τέσσερα περιστατικά με τετραλογία Fallot με δεξί αορτικό τόξο σε 

τρείς γενιές υπήρχε δυσκολία στην ανεύρεση προτύπου κληρονόμησης, ωστόσο 

πιθανολογείται το υπεύθυνο γονίδιο να είναι επικρατές με χαμηλή διεισδυτικότητα. 

(Friedberg, 1974) Επιπρόσθετα σε μια άλλη οικογένεια εμφανίζονταν συγκεκριμένα 

χαρακτηριστικά όπως κλινοδακτυλία πέμπτου δακτύλου, έντονα μάτια, ευρύ μέτωπο 

σε συνδυασμό με τετραλογία Fallot την οποία έφεραν τρία άτομα όπως φαίνεται στην 

εικόνα  6. (Jones and Waldman, 1985)  Σε ασθενή με τετραλογία Fallot με σπόνδυλο 

δίκην πεταλούδας που διαπιστώθηκε σε ακτινογραφία θώρακος, γενετικά απεδείχθη 

διαγραφή της περιοχής 20p12 και κατ’ επέκταση του γονιδίου JAG1. (Krantz et al., 

1999) Το γονίδιο JAG1 κωδικοποιεί έναν υψηλά συντηρημένο προσδέτη της 

οικογένειας πρωτεϊνών Notch, που παίζουν σημαντικό ρόλο στην ενδοκυττάρια 

σήμανση, με αποτέλεσμα ο ρόλος του να είναι κρίσιμος στην ανάπτυξη της καρδιάς. 

Το JAG1 αποτελείται από 26 εξώνια με μήκος >26kb γενωμικού DNA με προϊόν μια 

πρωτεΐνη με μήκος 1218 αμινοξέα. Σε μια οικογένεια που αρκετά μέλη της 
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παρουσίαζαν τετραλογία Fallot αυτοσωμικά επικρατούς χαρακτήρα με μειωμένη 

διεισδυτικότητα ταυτοποιήθηκε μια παρανοηματική μετάλλαξη όπου η γλυκίνη 

αντικαθίσταται στην θέση 247 από ασπαρτικό οξύ (G247D). Την μετάλλαξη αυτή 

έφεραν έντεκα άτομα εκ των οποίων τα εννέα παρουσίαζαν τετραλογία Fallot με όλο 

το φάσμα των επιμέρους χαρακτηριστικών (πνευμονική στένωση, απουσία 

πνευμονικής βαλβίδας, πνευμονική ατρησία). Επιπλέον και οι έντεκα έφεραν 

χαρακτηριστικά προσωπεία με βλεφαρικές σχισμές στενές με προς τα άνω φορά, 

τετράγωνο τόξο οδοντοφυΐας, εξέχουσα μύτη, έντονο πιγούνι και εξέχοντα 

ζυγωματικά όπως φαίνεται στην παρακάτω εικόνα 2. Πιθανολογείται μετάλλαξη 

απώλειας ή προσθήκης λειτουργίας στο γονίδιο Jag1. (Eldadah et al., 2001) Σε μια 

οικογένεια με σύνδρομο Alagille ανευρέθει μια διαγραφή ενός ζεύγους βάσεων 

(2066C) στο εξώνιο 13 με αποτέλεσμα ο πατέρας να φέρει φύσημα στην ακρόαση 

της καρδιάς και χαρακτηριστικό προσωπείο ενώ η κόρη να φέρει τετραλογία Fallot. 

(Li et al., 1997b) Σε μια οικογένεια, έντεκα άτομα είχαν συγγενείς καρδιοπάθειες με 

τρείς εξ αυτών να είναι διαπιστωμένα τετραλογία Fallot ωστόσο δεν βρέθηκε 

υπεύθυνη γενετική συνιστώσα που να εξηγεί την συσσώρευση των περιστατικών 

αυτών καθώς αρκετά εξ αυτών διαπιστώθηκαν στην αυτοψία μετά τον θάνατο τους. 

(Pitt, 1962) Σε μια οικογένεια όπου οι γονείς δεν ήταν συγγενείς προέκυψαν τρία 

παιδιά, ένα κορίτσι και δύο αγόρια, από τα πέντε συνολικά με τετραλογία Fallot 

γεγονός που υποδεικνύει την ύπαρξη ενός γονιδίου που κληρονομείται με 

αυτοσωμικό υπολειπόμενο τρόπο. (Pankau, Siekmeyer and Stoffregen, 1990) To 

γονίδιο VEGF θεωρείται ότι εμπλέκεται στον σχηματισμό της τετραλογίας Fallot. Πιο 

συγκεκριμένα έχουν βρεθεί SNP’s στην κεντρική αλληλουχία και στον υποκινητή του 

γονιδίου VEGF. (Lambrechts et al., 2005)Σε μια οικογένεια έφεραν τετραλογία Fallot 

τρία από τα τέσσερα αδέρφια καθώς και η κόρη μιας μητρικής ξαδέρφης, στην εν 

λόγω περίπτωση πιθανολογείται αυτοσωμικό υπολειπόμενο πρότυπο 

κληρονόμησης. (Pacileo, Musewe and Calabrò, 1992) Έχει αναφερθεί μια 

περίπτωση όπου η μητέρα είχε τετραλογία Fallot χωρίς πνευμονική βαλβίδα και η 

κόρη είχε τετραλογία Fallot με δυσπλαστική/υποπλαστική βαλβίδα και αγενεσία της 

τραχείας τύπου III με αποτέλεσμα να πιθανολογείται ότι πρόκειται για ξεχωριστό 

σύνδρομο με αυτοσωμική επικρατή κληρονομικότητα. (Hirt-Armon, Pober and 

Holmes, 1996) Τέλος έχουν ανευρεθεί σπάνιες παραλλαγές αριθμού αντιγράφων στο 

γονίδιο PLXNA2 το οποίο βρίσκεται στο χρωμόσωμα 1q32.2 και έχει συσχετιστεί με 

την παρουσία της τετραλογίας Fallot. (Silversides et al., 2012)  
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Εικόνα 1:  Α) Γενεαλογικό δένδρο οικογένειας με τετραλογία Fallot στο οποίο 

απεικονίζονται τέσσερις γενιές. Στα αριστερά καταγράφονται οι απλότυποι που 

φέρουν τα μέλη: D20S894 (1,2,3,4,5), η ύπαρξη γλυκίνης ή ασπαρτικού οξέος στο 

σημείο παραλλαγής (G247D) που εμφανίζεται ανεξάρτητα από την σοβαρότητα της 

συγγενούς καρδιοπάθειας, η ύπαρξη κυτοσίνης ή θυμιδίνης στην θέση 746 του γονιδίου 

JAG1 που αποτελεί διμορφισμός χωρίς αντίκτυπο άνωθεν του σημείου μετάλλαξης. Β) 

Το γενωμικό DNA από το κάθε μέλος του γενεαλογικού δένδρου που αναγράφεται 

επάνω υβριδίστηκε με ακολουθίες σημασμένες ειδικά για την μετάλλαξη G247D και την 

ακολουθία άγριου τύπου. (Eldadah et al., 2001) 
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Εικόνα 2: Χαρακτηριστικά προσώπου των ατόμων που φέρουν την μετάλλαξη 

G247D. (Eldadah et al., 2001) 

 

 

Εικόνα 3: Γενεαλογικό δένδρο 

οικογένειας όπου η κόρη φέρει 

τετραλογία Fallot και ο πατέρας φέρει 

ηπιότερο φαινότυπο λόγω διαγραφής 

2066C.  (Li et al., 1997b) 



 

 

[302] 

 

 

Εικόνα 4:  Γενεαλογικό δένδρο οικογένειας στο οποίο ο ΙΙ-11 πέθανε σε ηλικία 6 

μηνών και έφερε τετραλογία Fallot μεταξύ άλλων. Η αδερφή του ΙΙ-12 γεννήθηκε 

νεκρή και ο αδερφός ΙΙ-13 πέθανε λόγω λοίμωξης. (Boon, Farmer and Roberts, 1972) 

 

 

Εικόνα 5: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας όπου 

τέσσερα μέλη της έχουν 

τετραλογία Fallot με 

δεξί αορτικό τόξο. 

(Friedberg, 1974) 

Εικόνα 6: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας 

όπου εμφανίζονται 

συγκεκριμένα 

χαρακτηριστικά και 

τετραλογία Fallot στις 

γενεές ΙΙΙ,IV,V. (Jones 

and Waldman, 1985) 
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Κλινική εικόνα: 

  Ο βαθμός στένωσης του χώρου εξόδου της δεξιάς κοιλίας είναι ο παράγοντας που 

επηρεάζει την βαρύτητα και την ηλικία έναρξης των συμπτωμάτων (από την νεογνική 

ηλικία έως την πρώιμη παιδική). Το προεξάρχον σύμπτωμα είναι η κυάνωση λόγω 

υποξαιμίας (η οποία προκαλείται λόγω δεξιοαριστερής διαφυγής) η οποία 

παρουσιάζεται με την μορφή υπερκυανωτικών επεισοδίων που συνοδεύονται από 

ταχύπνοια τα οποία πρωτοεμφανίζονται στην νεογνική ή βρεφική ηλικία και 

υποχωρούν στην ηλικία των 4-5 ετών, με μεγαλύτερη συχνότητα στην ηλικία των 2-4 

μηνών  και προοδευτικό χαρακτήρα. Τα επεισόδια αυτά μπορεί να εκλυθούν από 

οποιοδήποτε συμβάν το οποίο οδηγεί σε δεξιοαριστερή διαφυγή όπως η σίτιση, η 

κένωση, το κλάμα, η γυμναστική, το εμπύρετο, η υποογκαιμία και ο πόνος . Πιο 

συγκεκριμένα, νεογνά με σοβαρή στένωση του χώρου εξόδου δεξιάς κοιλίας 

παρουσιάζουν  κυάνωση αμέσως μετά την γέννηση τους, βρέφη με μέτρια στένωση 

παρουσιάζουν κυάνωση αργότερα καθώς η στένωση προοδευτικά χειροτερεύει ή 

επιδεινώνεται με δραστηριότητες που οδηγούν σε δεξιοαριστερή διαφυγή, τέλος 

βρέφη με ήπια στένωση του χώρου εξόδου της δεξιάς κοιλίας παρουσιάζουν 

κατευθείαν συμπτώματα καρδιακής ανεπάρκειας. Πρακτικά σε σοβαρές περιπτώσεις 

εκδηλώνονται υπερκυανωτικά επεισόδια στην νεογνική ηλικία που ακολουθούνται 

από νωθρότητα  ενώ σε ηπιότερες περιπτώσεις η συμπτωματολογία ξεκινά στην 

βρεφική ηλικία με προεξάρχον σύμπτωμα την κυάνωση και σταδιακή προσθήκη στη 

συμπτωματολογία πληκτροδακτυλίας και πολυερυθραιμίας, καθώς αυτά απαιτούν 

περισσότερο χρόνο για να εγκατασταθούν. Εάν η υποξική κρίση παραταθεί αρκετά 

τότε μπορεί να προκληθεί απώλεια συνείδησης, σπασμοί, εγκεφαλική βλάβη και 

θάνατος. Επιπλέον κατά την διάρκεια της σίτισης τα βρέφη μπορεί να παρουσιάσουν 

δύσπνοια και παρατηρείται καθυστέρηση της ανάπτυξης τους. Σε μεγαλύτερες ηλικίες 

τα παιδιά κάθονται οκλαδόν καθώς με τον τρόπο αυτό μειώνεται η δεξιοαριστερή 

Εικόνα 7: Γενεαλογικό 

δένδρο οικογένειας στο 

οποίο τρία αδέρφια 

φέρουν τετραλογία 

Fallot καθώς και η κόρη 

μιας ξαδέρφης. (Pacileo, 

Musewe and Calabrò, 

1992) 
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διαφυγή λόγω αύξησης των αντιστάσεων στις μηριαίες αρτηρίες με συνέπεια να 

ανακουφίζονται.  Στις επιπλοκές ανήκουν ο σχηματισμός εγκεφαλικών αποστημάτων, 

η μεταφορά εμβόλων στην συστηματική κυκλοφορία, η υποξεία λοιμώδης 

ενδοκαρδίτιδα και η συμφορητική καρδιακή ανεπάρκεια καθώς λόγω της 

μεσοκοιλιακής επικοινωνίας οι πιέσεις στα δύο διαμερίσματα εξισώνονται. (Kothari, 

1992; van Roekens and Zuckerberg, 1995) (Diaz-Frias J,2022) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

  Η λήψη ιστορικού σε συνδυασμό με την κλινική εξέταση προσανατολίζουν προς την 

ορθή διάγνωση με την βοήθεια του ηλεκτροκαρδιογραφήματος, της ακτινογραφίας 

θώρακα και της υπερηχοκαρδιογραφίας. Μπορεί να διενεργηθεί αιματολογικός 

έλεγχος στον οποίο διαπιστώνεται η πολυερυθραιμία και έλεγχος παραγόντων 

πήξεως (ΡΤ, aΡΤΤ, αιμοπετάλια). 

Φυσική εξέταση: 

  Κατά την ακρόαση της καρδιάς διαπιστώνεται παρουσία εμμένοντος φυσήματος 

crescendo-decrescendo αριστερά παραστερνικά λόγω στένωσης στην πνευμονική 

βαλβίδα, το οποίο μπορεί να είναι ακουστό στην ράχη. Η ένταση του φυσήματος είναι 

αντιστρόφως ανάλογη με τον βαθμό της στένωσης του χώρου εξόδου της δεξιάς 

κοιλίας, όσο μεγαλύτερη είναι η στένωση τόσο μικρότερη είναι η αιματική ροή 

διαμέσου αυτής με αποτέλεσμα η ένταση του φυσήματος να μειώνεται καθώς το αίμα 

βρίσκει διέξοδο διαμέσου της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας. Ειδικότερα κατά την 

διάρκεια των υπερκυανωτικών επεισοδίων, το φύσημα είναι δυνατόν να εξαφανιστεί 

λόγω της σημαντικά μειωμένης αιματικής ροής προς τον χώρο εξόδου εξαιτίας της 

αύξησης της δεξιοαριστερής διαφυγής. Επιπλέον είναι δυνατόν να ακούγεται ένα 

πρώιμο συστολικό κλικ αριστερά παραστερνικά λόγω αιματικής ροής στην ανιούσα 

αορτή. Ο δεύτερος καρδιακός τόνος είναι μονήρης καθώς είναι ακουστή μόνο η 

κίνηση της αορτικής βαλβίδας. Στην αντικειμενική εξέταση διαπιστώνεται ταχύπνοια 

και πληκτροδακτυλία. Η κυάνωση είναι ευκολότερο να διαπιστωθεί παρατηρώντας τα 

νύχια και τα χείλη. (Diaz-Frias J,2022) 

 Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

   Στο ηλεκτροκαρδιογράφημα διαπιστώνεται ατελής (ευρύ δικόρυφο έπαρμα rSR 

στην V1 και ευρύ S στην V6) ή πλήρης αποκλεισμός του δεξιού σκέλους. 

Επιπρόσθετα υπάρχουν ευρήματα συμβατά με υπερτροφία της δεξιάς κοιλίας (ψηλά 

κύματα R στις πρόσθιες απαγωγές) και διάταση του αριστερού κόλπου. Μπορεί να 

βρεθεί ψηλό κύμα Τ στην V1 το οποίο θεωρείται παθολογικό από την ηλικία των 7 

ημερών έως την ηλικία των 10 ετών και qR πρότυπο στις δεξιές  προκάρδιες 

απαγωγές. (Diaz-Frias J,2022) 
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Ακτινογραφία θώρακα: 

   Στην ακτινογραφία θώρακα η εικόνα της καρδιάς παρουσιάζεται δίκην ξυλοπέδιλου 

λόγω της μετατόπισης της κορυφής της καρδιάς προς τα άνω εξαιτίας της 

υπερτροφίας της δεξιάς κοιλίας. Επιπρόσθετα μπορεί να διαπιστωθεί ελάττωση της 

πνευμονικής αιμάτωσης λόγω δεξιοαριστερής διαφυγής. (Diaz-Frias J,2022) 

 

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

     Αποτελεί την μέθοδο εκλογής για την απεικόνιση των πρωταρχικών και 

δευτερευουσών βλαβών όπως και την σοβαρότητα αυτών. Μια 

υπερηχοκαρδιογραφική μελέτη προκειμένου να θεωρηθεί πλήρης θα πρέπει να 

περιλαμβάνει τον έλεγχο για τον τύπο και τον αριθμό των μεσοκοιλιακών 

επικοινωνιών, την εκτίμηση της στένωσης του χώρου εξόδου της δεξιάς κοιλίας, την 

ανατομία και θέση του αορτικού τόξου, την ανατομία των στεφανιαίων αγγείων όπως 

Εικόνα:  

Ακτινογραφία θώρακος 

ενός αγοριού ηλικίας 16 

μηνών όπου 

διαπιστώνεται η προς τα 

άνω μετατόπιση της 

κορυφής της καρδιάς. 

(Chatzis et al., 2017) 

 

Εικόνα: 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα 

ενός βρέφους 3,5 μηνών 

με τετραλογία του Fallot με 

δεξιά στροφή του άξονα και 

υπερτροφία της δεξιάς 

κοιλίας.                                         

(https://apps.childrenshospi

tal.org/MML/index.cfm?CA

T=media&MEDIA_ID=1807 

) 

 

https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1807
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1807
https://apps.childrenshospital.org/MML/index.cfm?CAT=media&MEDIA_ID=1807
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και την απεικόνιση τυχόν επιπρόσθετων ανωμαλιών. Στην παραστερνική τομή κατά 

τον μακρύ άξονα και στις κορυφαίες τομές απεικονίζεται η περιμεμβρανώδης 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία και η εφίππευση της αορτής. Αντίθετα στην παραστερνική 

τομή κατά τον βραχύ άξονα  απεικονίζεται η πνευμονική βαλβίδα, η πνευμονική 

αρτηρία και οι κλάδοι της καθώς και ο τύπος της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας. Οι 

υποπλεύριες λήψεις βοηθούν στην απεικόνιση της ανατομικής σχέσης μεταξύ της 

μεσοκοιλιακής επικοινωνίας και των κολποκοιλιακών βαλβίδων. Στις τομές κατά τον 

βραχύ και μακρύ άξονα αξιολογείται η έκφυση των στεφανιαίων αρτηριών, καθώς η 

θέση τους διαδραματίζει σημαντικό ρόλο στην χειρουργική επιδιόρθωση της 

τετραλογίας Fallot. Στην λήψη βραχέος και μακρού άξονα στην υπερστερνική εντομή 

είναι ορατή η θέση του αορτικού τόξου, η πιθανή παρουσία αναστομωτικών αγγείων 

μεταξύ συστηματικής και πνευμονικής κυκλοφορίας και τέλος, η παρουσία ανοιχτού 

βοτάλλειου πόρου. Με την βοήθεια του Doppler είναι δυνατόν να υπολογιστεί η 

διαφορά πιέσεων στον χώρο εξόδου της δεξιάς κοιλίας. Πιο συγκεκριμένα η μέγιστη 

ταχύτητα που αναπτύσσεται στον χώρο εξόδου της δεξιάς κοιλίας(V) όπως μετράται 

με το Doppler  μπορεί να χρησιμοποιηθεί στην εξίσωση DP= 4V2 ώστε να 

υπολογιστεί η μέγιστη διαφορά πίεση μεταξύ της δεξιάς κοιλίας και της πνευμονικής 

αρτηρίας. (McLeod et al., 2018; Berry et al., 1988; Caldwell and Ensing, 1989; 

Jureidini, Appleton and Nouri, 1989; Houston et al., 1986) (Diaz-Frias J,2022) 

 

Καρδιακός καθετηριασμός: 

Εικόνα: 

Υπερηχοκαρδιογραφική 

παραστερνική λήψη κατά τον 

μακρύ άξονα όπου είναι 

εμφανής η μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία(ventricular septal 

defect) μέσω της οποίας 

επικοινωνεί η δεξιά(right 

ventricle) με την αριστερή 

κοιλία(left ventricle), η 

εφίππευση της αορτής(aorta), 

ή υπερτροφία του τοιχώματος 

της δεξιάς κοιλίας. (Bailliard 

and Anderson, 2009) 
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        Ως επεμβατική μέθοδος προσφέρει ακόμα μεγαλύτερη λεπτομέρεια στην 

απεικόνιση της ανατομίας των υποκείμενων ανωμαλιών, του πνευμονικού αγγειακού 

δικτύου και της αιμάτωσης της καρδιάς δηλαδή των στεφανιαίων αγγείων. Πιο 

συγκεκριμένα μπορεί με λεπτομέρεια να αναπαρασταθεί η έκφυση των στεφανιαίων 

αγγείων, γεγονός σημαντικό στην απόφαση χειρουργικής προσέγγισης του 

ασθενούς. Τέλος σε περιπτώσεις σοβαρής στένωσης είναι δυνατόν να απεικονιστούν 

τα αναστομωτικά αγγεία που σχηματίζονται μεταξύ αορτής και πνευμονικής 

κυκλοφορίας. Η μέθοδος αυτή δεν χρησιμοποιείται σε ρουτίνα παρά μόνο σε 

ασθενείς που θεωρούνται υψηλού ρίσκου. Με την μέτρηση κορεσμών εκτιμάται το 

μέγεθος της δεξιοαριστερής διαφυγής. (Dabizzi et al., 1980) (Diaz-Frias J,2022) 

4.4.5.2 Διπλέξοδος δεξιά κοιλία    

Επιδημιολογία: 

  Η επίπτωση της νόσου είναι 1 ανά 10.000 ζωντανές γεννήσεις. Επιπλέον αφορά 

περίπου το 2% όλων των συγγενών καρδιοπαθειών. (Shuler, Black and Jerrell, 

2013) 

Ανατομική περιγραφή: 

 

   Η διπλέξοδος δεξιά κοιλία αποτελεί μια μορφή κοιλιοαρτηριακής σύνδεσης στην 

οποία η αορτή και η πνευμονική αρτηρία πλήρως ή κυρίως εκφύονται από την 

μορφολογικά δεξιά κοιλία (αρκεί το 50% κάθε αγγείου να εκφύεται από αυτήν). (Dewi 

and Perdhana, 2022) (Ebadi et al., 2017; Anderson, McCarthy and Cook, 2001) 

Παθολογοανατομικά η διπλέξοδος δεξιά κοιλία συναντάται ως αποκλειστικό εύρημα 

σε λιγότερο από το 50% των περιστατικών. Επομένως στην πλειονότητα των 

περιπτώσεων συνδυάζεται με μεσοκοιλιακή επικοινωνία είτε περιοριστικού είτε μη 

περιοριστικού τύπου με εντόπιση υποαορτική, υποπνευμονική, doubly-committed 

Εικόνα: Ανατομικό παρασκεύασμα 

διπλεξόδου δεξιάς κοιλίας στο οποίο είναι 

εμφανής η έκφυση της αορτής και της 

πνευμονικής αρτηρίας από την δεξιά 

κοιλία. Η μεσοκοιλιακή επικοινωνία είναι 

τύπου doubly committed και το 

διάφραγμα εξόδου είναι ινώδες με 

αποτέλεσμα να συνυπάρχει στένωση της 

πνευμονικής αρτηρίας. 

(https://ipccc.net/01-01-17-07-13-02-

double-outlet-right-ventricle-with-doubly-

committed-ventricular-septal-defect-

pulmonary-stenosis/) 
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(σπανιότερα) και non-committed όπως φαίνεται και στην εικόνα και σπανιότερα με 

μεσοκολπική επικοινωνία. Τα μεγάλα αγγεία είναι δυνατόν να έχουν τις ακόλουθες 

θέσεις: στο 64% των περιπτώσεων η αορτή είναι δεξιά και δίπλα στην πνευμονική 

αρτηρία με αποτέλεσμα η παθοφυσιολογία να ομοιάζει με εκείνη της τετραλογίας 

Fallot, στο 26% των περιπτώσεων η  αορτή εκφύεται πρόσθια και δεξιά της 

πνευμονικής αρτηρίας με αποτέλεσμα να μοιάζει παθοφυσιολογικά με την πλήρη 

μετάθεση των μεγάλων αγγείων, στο 7% των περιπτώσεων η αορτή βρίσκεται 

πρόσθια και αριστερά της πνευμονικής αρτηρία μοιάζοντας  σε διορθωμένη μετάθεση 

των μεγάλων αγγείων και τέλος μόνο στο 3% των περιπτώσεων η σχετική θέση των 

μεγάλων αγγείων είναι φυσιολογική με την  αορτή να βρίσκεται οπίσθια και δεξιά της 

πνευμονικής αρτηρίας με αποτέλεσμα να μοιάζει με την παθοφυσιολογία της απλής 

μεσοκοιλιακής επικοινωνίας. Στις μισές περιπτώσεις συναντάται στένωση της 

πνευμονικής αρτηρίας και εφίππευση της αορτής με αποτέλεσμα η παθοφυσιολογία 

να παραπέμπει σε τετραλογία του Fallot. Η στένωση της αορτικής βαλβίδας ή 

υποβαλβιδικά συναντάται σε ποσοστό 10% των περιπτώσεων. Σε κάποιες 

περιπτώσεις η εφίππευση της αορτής είναι τόσο εκσεσημασμένη που ουσιαστικά 

εκφύεται από την δεξιά κοιλία μαζί με την πνευμονική αρτηρία. Μπορεί να 

συνυπάρχει στένωση του ισθμού της αορτής ή διακεκομμένο αορτικό τόξο. 

Επιπρόσθετα είναι δυνατόν να συνυπάρχουν ανωμαλίες της αριστερής κοιλίας όπως 

στένωση ή ατρησία της μιτροειδούς βαλβίδας με αποτέλεσμα την υποπλασία της 

αριστεράς κοιλίας η οποία συνυπάρχει με ευρεία μεσοκολπική επικοινωνία και 

περιοριστικού τύπου μεσοκοιλιακή επικοινωνία. Αντίστοιχες ανωμαλίες της δεξιάς 

κοιλίας περιλαμβάνουν την στένωση ή ανεπάρκεια της τριγλώχινας βαλβίδας και την 

παρουσία της ανωμαλίας Ebstein.  Η περίπτωση της διπλεξόδου δεξιάς κοιλίας με 

υποπνευμονική μεσοκοιλιακή επικοινωνία συναντάται συχνότερα, ονομάζεται 

ανωμαλία Taussig-Bing όπου η πνευμονική αρτηρία συνδέεται με τον χώρο εξόδου 

της αριστεράς κοιλίας και συνυπάρχει υποαορτική στένωση οπότε η παθοφυσιολογία 

παραπέμπει σε αυτήν της μετάθεσης των μεγάλων αγγείων με μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία. Στην περίπτωση διπλεξόδου δεξιάς κοιλίας με non committed 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία θεωρείται απαραίτητο η μεσοκοιλιακή επικοινωνία να 

βρίσκεται σε απόσταση ίση με την διάμετρο της αορτικής βαλβίδας μακριά από τον 

χώρο εξόδου της αορτής και της πνευμονικής αρτηρίας χωρίς να συνυπάρχει 

μετάθεση των μεγάλων αγγείων. Η περίπτωση της διπλεξόδου  δεξιάς κοιλίας με  

doubly-committed μεσοκοιλιακή επικοινωνία συναντάται σπανιότερα και δεν 

συνοδεύεται από μετάθεση των μεγάλων αρτηριών. Έπειτα στην διπλέξοδο δεξιά 

κοιλία συναντώνται ανωμαλίες των στεφανιαίων αγγείων οι οποίες συναντώνται 

συχνότερα σε περίπτωση μετάθεσης των μεγάλων αγγείων. Τέλος, παρατηρούνται 
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ανωμαλίες στο σύστημα μετάδοσης της ηλεκτρικής δραστηριότητας της καρδιάς 

καθώς η μεσοκοιλιακή επικοινωνία μετατοπίζει τα μονοπάτια ηλεκτρικής 

αγωγιμότητας όπως τις ίνες His και Purkinje. (Anderson, 2013; Lev et al., 1972; Soto 

et al., 1980; Yim et al., 2018; Niezen et al., 1999) 

  

Παθοφυσιολογία: 

  Στην διπλέξοδο δεξιά κοιλία η παθοφυσιολογία εξαρτάται από την μερική σχέση των 

μεγάλων αγγείων με αποτέλεσμα να προκύπτουν τέσσερις φαινότυποι: φαινότυπος 

μεσοκοιλιακής επικοινωνίας, φαινότυπος τετραλογίας Fallot, φαινότυπος πλήρους 

μετάθεσης των μεγάλων αγγείων και φαινότυπος διορθωμένης μετάθεσης των 

μεγάλων αγγείων. Λόγω της έκφυσης της αορτής και της πνευμονικής αρτηρίας από 

την δεξιά κοιλία υπάρχει ανάμιξη μεταξύ οξυγονωμένου και μη αίματος, ωστόσο το 

ποσοστό ανάμιξης εξαρτάται από τον τύπο και την θέση της μεσοκοιλιακής 

επικοινωνίας σε συνδυασμό με την ύπαρξη στένωσης στην πνευμονική αρτηρία. 

Στον υποαορτικό τύπο μεσοκοιλιακής επικοινωνίας το οξυγονωμένο αίμα που 

επιστρέφει μέσω των πνευμονικών φλεβών στον αριστερό κόλπο οδηγείται στην 

αριστερά κοιλία και μέσω της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας φθάνει στην δεξιά κοιλία 

όπου οδηγείται στην συστηματική κυκλοφορία μέσω της αορτής.  Οι συστολικές 

πιέσεις που αναπτύσσονται τόσο στις κοιλίες όσο και στην αορτή με την 

προϋπόθεση ότι δεν υπάρχει στένωση της πνευμονικής κυκλοφορίας είναι ίσες με 

αποτέλεσμα η ποσότητα αίματος που οδηγείται στην συστηματική  σε σχέση με την 

πνευμονική κυκλοφορία να εξαρτάται από τις πιέσεις του πνευμονικού δένδρου. Το 

γεγονός αυτό οδηγεί στην εμφάνιση πνευμονικής υπέρτασης και συμφορητικής 

καρδιακής ανεπάρκειας. Όμως σε περίπτωση στένωσης της πνευμονικής 

κυκλοφορίας λόγω του εμποδίου ροής προς την πνευμονική αρτηρία, ποσότητα μη 

οξυγονωμένου αίματος οδηγείται στην συστηματική κυκλοφορία καθώς βρίσκει 

διέξοδο μέσω της αορτής. Η παθοφυσιολογία αυτή παραπέμπει σε αυτήν της 

Εικόνα:  

Απεικόνιση των τύπων της 

μεσοκοιλιακής επικοινωνίας 

που συναντάται στην 

δειπλέξοδο δεξιά κοιλία, Α) 

υποαορτική μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, Β) 

υποπνευμονική μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, C) doubly 

committed μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία , D) non 

committed μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία. 

(Lev et al., 1972) 

(Yim et al., 2018) 
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τετραλογίας Fallot.  Στον υποπνευμονικό τύπο μεσοκοιλιακής επικοινωνίας το 

οξυγονωμένο αίμα οδηγείται μέσω της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας στην πνευμονική 

αρτηρία ενώ το μη οξυγονωμένο αίμα οδηγείται από την δεξιά κοιλία στην αορτή. Οι 

πνευμονικές αντιστάσεις καθορίζουν την αιματική ροή ωστόσο λόγω υποαορτικής 

στένωσης η αυξημένη αιματική ροή προς την πνευμονική κυκλοφορία έχει ως 

αποτέλεσμα την εγκατάσταση πνευμονικής υπέρτασης (σύνδρομο Eisenmenger). 

Στην non committed μεσοκοιλιακή επικοινωνία οι αιματικές ροές εξαρτώνται από τις 

αντιστάσεις της συστηματικής και πνευμονικής κυκλοφορίας ενώ ο κορεσμός σε 

οξυγόνο και θρεπτικά συστατικά εξαρτάται από το ποσοστό ανάμιξης των δύο 

κυκλοφοριών. Στην doubly committed μεσοκοιλιακή επικοινωνία τα μεγάλα αγγεία 

μοιράζονται τον χώρο εξόδου της αριστεράς κοιλίας, ταυτόχρονα οι αντιστάσεις που 

αναπτύσσονται σε συστηματική και πνευμονική κυκλοφορία καθορίζουν την αιματική 

ροή σε καθεμία από αυτές ενώ το ποσοστό ανάμιξης των δυο κυκλοφοριών καθορίζει 

τον κορεσμό του αίματος σε οξυγόνο. Στις περιπτώσεις στένωσης της πνευμονικής 

αρτηρίας δεν εγκαθίσταται πνευμονική υπέρταση καθώς η ποσότητα αίματος που 

οδηγείται στην πνευμονική κυκλοφορία είναι περιορισμένη.  

Γενετική αιτιολογία: 

 H διπλέξοδος δεξιά κοιλία εμβρυολογικά οφείλεται σε διαταραχές κατά την ανάπτυξη 

του αρτηριακού κορμού που εξαρτάται από την νευρική ακρολοφία, κατά την διάρκεια 

των 3-4 εβδομάδων ζωής. Η νευρική ακρολοφία είναι κρίσιμης σημασίας, γεγονός 

που αποδεικνύεται καθώς σε περίπτωση πλήρους απώλειας της προκύπτει κοινός 

αρτηριακός κορμός ενώ σε περίπτωση μικρότερης έκτασης απώλειας  τότε 

προκύπτει διπλέξοδος δεξιά κοιλία. Η απώλεια της νευρικής ακρολοφίας επηρεάζει 

την ανάπτυξη του θύμου αδένα, του θυρεοειδούς και παραθυρεοειδών αδένων με 

αποτέλεσμα η κατάσταση αυτή να ομοιάζει με το σύνδρομο DiGeorge (διαγραφή 

22q11). (Kirby and Waldo, 1990; Goldmuntz et al., 1993) Όπως προαναφέρθηκε η 

διπλέξοδος δεξιά κοιλία συνδυάζεται με σύνδρομα όπως τρισωμία 13, 18 , CHARGE, 

Kabuki και τετρασωμία 8p. Tα γονίδια που εμπλέκονται με τον σχηματισμό της 

συγγενούς καρδιοπάθειας είναι το NKX2.5 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 5q35.1, 

NPHP4 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 1p36.31 και το ZFPM2 που βρίσκεται στο 

χρωμόσωμα 8q23.1. (French et al., 2012) Πιο συγκεκριμένα η αντικατάσταση της 

αδενίνης στην θέση 89 από γουανίνη οδηγεί σε αντικατάσταση του γλουταμινικού 

οξέος από γλυκίνη στην θέση 30 βρέθηκε σε ασθενή με DORV αλλά όχι στα controls. 

Στο ίδιο γονίδιο η αντικατάσταση της αδενίνης στην θέση 679 από γουανίνη έχει ως 

αποτέλεσμα την αντικατάσταση της ισολευκίνης στην θέση 227 από βαλίνη στην 

πρωτεΐνη σε ασθενή με DORV.  (De Luca et al., 2011) Στο χρωμόσωμα 8q23 

ανευρέθει μια de novo ισοζυγισμένη μετάθεση  t(8; 18)(q22;q21) η οποία επηρέαζε το 
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γονίδιο ZFPM2 σε έναν ασθενή με σύνδρομο Langer-Giedion syndrome, ο οποίος 

έφερε DORV. (Tan et al., 2012) Επιπρόσθετα σε περίπτωση μεταλλάξεων στα 

γονίδια που ελέγχουν την ανάπτυξη της καρδιάς όπως το GDF1 που βρίσκεται στο 

χρωμόσωμα 19p13.11 και το CFC1 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 2q21.2  

προκύπτει διπλέξοδος δεξιά κοιλία. (Obler et al., 2008) 

 

 

Κλινική εικόνα: 

  Η κλινική εικόνα της διπλεξόδου δεξιάς κοιλίας εξαρτάται από την σχετική θέση των 

μεγάλων αγγείων και  την παρουσία ή μη στένωσης της πνευμονικής κυκλοφορίας. 

Τα συμπτώματα παρουσιάζονται συνηθέστερα τις πρώτες εβδομάδες ζωής του 

νεογνού που φέρει αυτήν την συγγενή καρδιοπάθεια.  Η  παρουσία σοβαρής 

πνευμονικής στένωσης  έχει ως αποτέλεσμα την εμφάνιση κλινικής εικόνας 

παρόμοιας με την τετραλογία Fallot ενώ η παρουσία ήπιας πνευμονικής στένωσης 

οδηγεί σε ηπίου βαθμού κυάνωση. Σε περίπτωση απουσίας της πνευμονικής 

στένωσης και υποαορτικής μεσοκοιλιακής επικοινωνίας οι ασθενείς παρουσιάζονται 

με συμφορητική καρδιακή ανεπάρκεια και πνευμονική υπέρταση λόγω αυξημένης 

αιματικής ροής προς τους πνεύμονες στις 3-6 εβδομάδες ζωής ενώ παρουσιάζουν 

ήπιου βαθμού κυάνωση. Η παρουσία υποπνευμονικής στένωσης χωρίς πνευμονική 

στένωση οδηγεί σε εκδήλωση κυάνωσης και συμφορητικής καρδιακής ανεπάρκειας 

στις πρώτες εβδομάδες ζωής. Σε ασθενείς με παρουσία doubly committed 

μεσοκοιλιακής επικοινωνίας διαπιστώνεται ήπιου βαθμού κυάνωση και συμπτώματα 

συμφορητικής καρδιακής ανεπάρκειας όπως ηπατομεγαλία, στασιμότητα ανάπτυξης, 

ταχύπνοια. 

( https://emedicine.medscape.com/article/896082-workup#c7) 

Διαγνωστική Προσέγγιση: 

Εικόνα: 1) Ο καρυότυπος 

ασθενούς με ισοζυγισμένη 

μετάθεση t(8;18)(q22;q21) όπου τα 

βέλη υποδεικνύουν τα 

χρωμοσώματα.  (Tan et al., 2012) 
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Φυσική εξέταση: 

  Σε παρουσία πνευμονικής στένωσης κατά την διάρκεια της ακρόασης της καρδιάς 

διαπιστώνεται μονήρης δεύτερος καρδιακός τόνος και συστολικό φύσημα. Σε 

περίπτωση υποαορτικής μεσοκοιλιακής επικοινωνίας χωρίς στένωση της 

πνευμονικής κυκλοφορίας κατά την διάρκεια της ακρόασης της καρδιάς είναι ακουστό 

ολοσυστολικό φύσημα και έντονο το πνευμονικό στοιχείο του δεύτερου καρδιακού 

τόνου, επιπρόσθετα μπορεί να υπάρχει ψηλαφητός ροίζος. Όταν η πνευμονική 

υπέρταση επικρατήσει τότε το συστολικό φύσημα ενισχύεται με αύξηση της έντασης 

του δεύτερου καρδιακού τόνου. Εάν υπάρχει υποαορτική μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

με στένωση της πνευμονικής κυκλοφορίας διαπιστώνεται ολοσυστολικό φύσημα 

λόγω της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας και συστολικό φύσημα εξώθησης λόγω της 

στένωσης. Η υποπνευμονική μεσοκοιλιακή επικοινωνία  χωρίς στένωση της 

πνευμονικής κυκλοφορίας εκδηλώνεται ακροαστικά με την παρουσία συστολικού 

φυσήματος και ενίσχυσης της πνευμονικής συνιστώσας του δεύτερου καρδιακού 

τόνου. 

( https://emedicine.medscape.com/article/896082-workup#c7) 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

 To ηλεκτροκαρδιογράφημα λειτουργεί επικουρικά στην διαδικασία της διάγνωσης 

της διπλεξόδου δεξιάς κοιλίας. Σε αυτό διαπιστώνεται συχνότερα η υπερτροφία της 

δεξιάς κοιλίας με ψηλά QRS στην V1  σε συνδυασμό με ψηλά S στην V6 και η δεξιά 

στροφή του άξονα με θετικά QRS σε ΙΙ,ΙΙΙ, aVf σε συνδυασμό με αρνητικό QRS στην 

Ι. Επίσης εφόσον η μεσοκοιλιακή επικοινωνία είναι περιοριστικού τύπου τότε 

σταδιακά εγκαθίσταται υπερτροφία της αριστεράς κοιλίας με ψηλά κύματα S στην V1 

σε συνδυασμό με ψηλά QRS σε V5,V6. O δεξιός κόλπος είναι διατεταμένος με 

αποτέλεσμα να εμφανίζονται υψηλά πνευμονικά  Ρ στις απαγωγές ΙΙ,ΙΙΙ, aVf , V1, V2. 

Λόγω της μετατόπισης δεματίου του His οπίσθια της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας 

παρατηρείται αριστερά στροφή του άξονα σε περιπτώσεις κολποκοιλιακής 

επικοινωνίας. Έπειτα στην πλειονότητα των περιπτώσεων υπάρχει φλεβοκομβικός 

ρυθμός. Μπορεί να διαπιστωθεί παράταση του διαστήματος PR. Στην περίπτωση 

υποαορτικής μεσοκοιλιακής επικοινωνίας χωρίς στένωση της πνευμονικής 

κυκλοφορίας διαπιστώνεται -30ο έως -170ο του άξονα QRS με διάταση του αριστερού 

κόλπου και υπερτροφία των δύο κοιλιών, με πιθανό πρώτου βαθμού κολποκοιλιακό 

αποκλεισμό. Σε περίπτωση υποαορτικής μεσοκοιλιακής επικοινωνίας με στένωση 

της πνευμονικής κυκλοφορίας διαπιστώνεται δεξιά στροφή του άξονα, υπερτροφία 

της δεξιάς κοιλίας και διάταση του δεξιού κόλπου. Στην περίπτωση υποπνευμονικής 

μεσοκοιλιακής επικοινωνίας χωρίς στένωση της πνευμονικής αρτηρίας παρατηρείται 
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επίσης δεξιά στροφή του άξονα με υπερτροφία της δεξιάς κοιλίας και διάταση του 

δεξιού κόλπου.  

 

Ακτινογραφία θώρακος: 

  Η ακτινογραφία θώρακος δεν αποτελεί την μέθοδο εκλογής για την  διάγνωση της 

διπλεξόδου δεξιάς κοιλίας, ωστόσο λειτουργεί επικουρικά στο να τεθεί η τελική 

διάγνωση. Σε περίπτωση υποπνευμονικής μεσοκοιλιακής επικοινωνίας χωρίς 

στένωση της πνευμονικής κυκλοφορίας επικρατεί η καρδιομεγαλία και η αυξημένη 

αγγείωση των πνευμόνων. Σε περίπτωση πνευμονικής στένωσης η αγγείωση των 

πνευμόνων εμφανίζεται μειωμένη και απουσιάζει η καρδιομεγαλία. Εφόσον 

εγκατασταθεί πνευμονική υπέρταση, η περιφερική πνευμονική αγγείωση είναι 

αυξημένη ενώ οι εγγύς αρτηρίες εμφανίζονται διατεταμένες. 

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

  Η υπερηχοκαρδιογραφία αποτελεί την μέθοδο εκλογής για την διάγνωση  της 

διπλεξόδου δεξιάς κοιλίας. Οι παραστερνικές λήψεις κατά τον μακρύ ή βραχύ άξονα 

απεικονίζουν τον βαθμό έκφυσης του κάθε αγγείου από την δεξιά κοιλία και την 

σχετική θέση των αγγείων μεταξύ τους. Είναι σημαντικό με την βοήθεια πολλαπλών 

λήψεων να απεικονισθεί το μεσοκοιλιακό διάφραγμα, να εντοπισθεί το σημείο της 

μεσοκοιλιακής επικοινωνίας, το είδος της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας που δύναται να 

είναι περιοριστικού ή μη περιοριστικού τύπου όπως και η σχέση της μεσοκοιλιακής 

επικοινωνίας με τις κολποκοιλιακές βαλβίδες. Επιπρόσθετα, η υπερηχοκαρδιογραφία 

βοηθά στην εντόπιση δορυφόρων ανωμαλιών όπως στένωση του ισθμού της 

αορτής, διακεκομμένο αορτικό τόξο, ανεπάρκεια βαλβίδων και άλλες. Στις 

περισσότερες περιπτώσεις η υπερηχοκαρδιογραφία προσφέρει τις απαραίτητες 

πληροφορίες για τον σχεδιασμό της χειρουργικής αντιμετώπισης.  (Mahle et al., 

2008) 

Εικόνα: 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα 

στο οποίο διαπιστώνεται η 

δεξιά στροφή του άξονα, 

υπερτροφία της δεξιάς 

κοιλίας και διάταση του 

δεξιού κόλπου. 

(Sheokand et al., 2021) 
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Καρδιακός καθετηριασμός: 

  Ο καρδιακός καθετηριασμός αποτελεί επεμβατική μέθοδο η οποία χρησιμοποιείται 

για την ακριβή μέτρηση των πιέσεων που αναπτύσσονται στις δύο κοιλίες. Επίσης 

μετριέται η διαφορά πιέσεων διαμέσου της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας και ελέγχεται 

η πιθανότητα παρουσίας περιοριστικού τύπου μεσοκοιλιακής επικοινωνίας. 

Εκτιμώνται οι πιέσεις που αναπτύσσονται στην πνευμονική κυκλοφορία και μπορεί 

να τεθεί η διάγνωση της πνευμονικής υπέρτασης με βάση τις προκύπτουσες 

αναπτυσσόμενες πιέσεις. Η ανάμιξη των δύο κυκλοφοριών και το ποσοστό κατά το 

οποίο συμβαίνει διαπιστώνεται με την βοήθεια της μεθόδου αυτής. Ανατομικά 

εκτιμάται η σχετική θέση των αγγείων, η στεφανιαία κυκλοφορία και το αορτικό τόξο.  

( https://emedicine.medscape.com/article/896082-workup#c7) 

Μαγνητική τομογραφία/Αξονική τομογραφία καρδιάς: 

   Οι μέθοδοι αυτές χρησιμοποιούνται καθώς προσφέρουν μεγαλύτερη ευκρίνεια, 

λεπτομέρεια στην απεικόνιση και ακρίβεια. Συνήθως επιλέγονται μετά την 

υπερηχοκαρδιογραφία εφόσον εκείνη  δεν έχει καταφέρει να προσφέρει τις 

απαραίτητες πληροφορίες. Ιδιαίτερα χρήσιμες αποδεικνύονται στην απεικόνιση της 

στεφανιαίας κυκλοφορίας προεγχειρητικά για την υποβοήθηση σχεδιασμού της 

χειρουργικής επέμβασης. Επιπρόσθετα η 3D μαγνητική τομογραφία καρδιάς 

προσφέρει ακριβή απεικόνιση της σχετικής θέσης των αγγείων μεταξύ τους. Ωστόσο 

η χρήση της μαγνητικής τομογραφίας καρδιάς έχουν περιορισμούς στον παιδιατρικό 

πληθυσμό καθώς απαιτεί γενική αναισθησία. Αντίθετα η αξονική τομογραφία καρδιάς 

είναι συντομότερη οπότε προτιμάται έναντι της μαγνητικής.   (Yu et al., 2013; Yoo et 

al., 2016; Niezen et al., 1999; Beekmana et al., 2000; Chen et al., 2008; Dydynski et 

al., 2016; Priya et al., 2019) 

Εικόνα: Υπερηχοκαρδιογραφική 

λήψη κατά τον μακρύ άξονα στην 

οποία φαίνεται η έκφυση της 

αορτής και πνευμονικής αρτηρίας 

από την δεξιά κοιλία, η ευρεία 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία και η 

στένωση της πνευμονικής 

αρτηρίας(βέλος). 

LV-left ventricle, RV- right 

ventricle, Ao- aorta, D- ventricular 

septal defect, PA-pulmonary artery 

(Wang and Huang, 2012) 
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4.4.5.3 Διπλέξοδος αριστερά κοιλία 

Επιδημιολογία: 

  Ο επιπολασμός της διπλεξόδου αριστεράς κοιλίας είναι περίπου 5 ανά 100.000 

ζωντανές γεννήσεις. Επομένως πρόκειται για μια εξαιρετικά σπάνια συγγενή 

καρδιοπάθεια που αφορά το 1% του συνόλου των συγγενών καρδιοπαθειών. 

(Sunder, Mohanty and Sahoo, 2019) H ύπαρξη αυτής της συγγενούς καρδιοπάθειας 

για πολλά έτη αμφισβητούνταν καθώς λόγω της δυσκολίας να τεθεί η διάγνωση με 

απεικονιστικές μεθόδους παρέμεινε στην αφάνεια. Ωστόσο μετά από την διαπίστωση 

της κατά την διάρκεια χειρουργικών επεμβάσεων ή αυτοψιών  αναγνωρίστηκε ως 

ξεχωριστή οντότητα. (Anderson et al., 1974; Menon and Hagler, 2008) 

Ανατομική περιγραφή: 

 

  H διπλέξοδος αριστερά κοιλία αποτελεί μια μορφή κοιλιοαρτηριακής σύνδεσης στην 

οποία η αορτή και η πνευμονική αρτηρία εκφύονται πλήρως ή κυρίως από την 

Εικόνα:  
Λήψεις αξονικής 
τομογραφίας σε 5 ημερών 
άρρεν νεογνού οι οποίες 
δείχνουν την έκφυση της 
πνευμονικής αρτηρίας και 
του 50% της αορτής 
εξολοκλήρου από την δεξιά 
κοιλία. Συνυπάρχει 
υποαορτική μεσοκοιλιακή 
επικοινωνία. To διάφραγμα 
εξόδου συμπίπτει με το 
όριο της υποαορτικής 
μεσοκοιλιακής 
επικοινωνίας (Goo, 2021) 
Α-ascending aorta, RA-
right atrium, P-pulmonary 
artery, RV- right ventricle 

Εικόνα: Περιεγχειρητική εικόνα της καρδιάς 

στην οποία φαίνεται η έκφυση της αορτής και 

της πνευμονικής αρτηρίας από την αριστερά 

κοιλία. Επίσης η σχετική θέση της αορτής 

είναι πρόσθια και δεξιά της πνευμονικής 

αρτηρίας.  

(Alifu et al., 2022)  
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μορφολογικά αριστερά κοιλία.  Επίσης ισχύει ο κανόνας του 50% σύμφωνα με τον 

οποίο το 50% του κάθε αγγείου πρέπει να εκφύεται από την αριστερά κοιλία. Είναι 

δυνατόν να συνυπάρχουν επιπλέον συγγενείς ανωμαλίες όπως η μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία, η μεσοκολπική επικοινωνία, η ατρησία της τριγλώχινας βαλβίδας με 

συνεπαγόμενη υποπλασία της δεξιάς κοιλίας, ο ανοιχτός βοτάλλειος πόρος, η  

ανεπάρκεια της αορτικής βαλβίδας, η στένωση του ισθμού της αορτής , το 

διακεκομμένο αορτικό τόξο, η ανεπάρκεια της μιτροειδούς βαλβίδας, και η στένωση 

της πνευμονικής κυκλοφορίας. Η διπλέξοδος αριστερά κοιλία διακρίνεται σε τρείς 

κατηγορίες. Στην πρώτη κατηγορία συνυπάρχει μετάθεση των μεγάλων αγγείων (D-

TGA) με μεσοκοιλιακή επικοινωνία και αριστερή μετατόπιση της ανιούσας αορτής, 

στην δεύτερη κατηγορία τα μεγάλα αγγεία βρίσκονται στην φυσιολογική τους θέση  με 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία και αριστερή μετατόπιση της πνευμονικής αρτηρίας, τέλος 

στην τρίτη κατηγορία που απαντάται μόνο στο 10% των ασθενών διαπιστώνεται 

διορθωμένη μετάθεση των μεγάλων αγγείων(L-TGA). Γενικά η αορτή συχνότερα 

βρίσκεται προς τα δεξιά της πνευμονικής αρτηρίας είτε πρόσθια είτε οπίσθια αυτής 

χωρίς να αποκλείεται να βρίσκεται αριστερά της. Ο τύπος της μεσοκοιλιακής 

επικοινωνίας μπορεί να είναι υποαορτικός ή υποπνευμονικός ή doubly committed. 

Επιπρόσθετα η στένωση της πνευμονικής κυκλοφορίας συνυπάρχει σε ποσοστό 

90% των περιπτώσεων, γεγονός που εμποδίζει την άνοδο των πιέσεων στην 

πνευμονική κυκλοφορία με αποτέλεσμα να καθυστερείτε η ανάπτυξη πνευμονικής 

υπέρτασης. Σε σπάνιες περιπτώσεις είναι δυνατόν να μην υπάρχει μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία. (Anderson et al., 1974; Menon and Hagler, 2008; Bharati et al., 1978; 

Paul et al., 1970a; Imai-Compton et al., 2010; Tchervenkov, Walters and Chu, 2000; 

Alifu et al., 2022) 

Παθοφυσιολογία: 

  Στην διπλέξοδο αριστερά κοιλία η αριστερά κοιλία καλείται να διαχειριστεί αυξημένο 

όγκο αίματος που τον προωθεί τόσο στην συστηματική κυκλοφορία μέσω της αορτής 

όσο και στην πνευμονική κυκλοφορία μέσω της πνευμονικής αρτηρίας. Η 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία εξασφαλίζει την είσοδο του μη οξυγονωμένου αίματος που 

επιστρέφει στον δεξιό κόλπο και έπειτα στην δεξιά κοιλία, στην αριστερά κοιλία ώστε 

να οδηγηθεί στην πνευμονική αρτηρία για οξυγόνωση. Στην περίπτωση που δεν 

υπάρχει μεσοκοιλιακή επικοινωνία τότε η δεξιά κοιλία είναι υποπλαστική και είναι 

απαραίτητο να υπάρχει μεσοκολπική επικοινωνία για την διοχέτευση του αίματος. Σε 

περίπτωση διακεκομμένου αρτηριακού τόξου είναι απαραίτητη η ύπαρξη ανοιχτού 

βοταλλείου πόρου ώστε το αίμα να διοχετεύεται στην συστηματική κυκλοφορία. Η 

αριστερά κοιλία υπερτρέφεται, λόγω του αυξημένου όγκου αίματος που καλείται να 

διαχειριστεί. Σταδιακά λόγω των αυξημένων αναγκών του υπερτροφικού μυοκαρδίου 
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σε αίμα εγκαθίσταται ίνωση και επέρχεται διάταση της αριστεράς κοιλίας με 

συστολική και διαστολική δυσλειτουργία, με αποτέλεσμα να εγκαθίσταται καρδιακή 

ανεπάρκεια. Όσον αφορά την πνευμονική κυκλοφορία, η στένωση σε οποιοδήποτε 

σημείο της πνευμονικής κυκλοφορίας δρα προστατευτικά εναντίον της πνευμονικής 

υπέρτασης καθώς η στένωση περιορίζει το αίμα που οδηγείται στην πνευμονική 

κυκλοφορία με αποτέλεσμα να μην αυξάνονται οι πιέσεις αυτής. Ωστόσο σε 

περίπτωση μη στένωσης της πνευμονικής κυκλοφορίας, αυξημένη ποσότητα αίματος 

οδηγείται σε αυτήν καθώς τα στόμια της αορτής και της πνευμονικής αρτηρίας 

εκφύονται σε κοντινή απόσταση με αποτέλεσμα την σταδιακή επικράτηση του 

συνδρόμου Eisenmenger. Εκ των πραγμάτων συμβαίνει ανάμιξη των δύο 

κυκλοφοριών με αποτέλεσμα ο κορεσμός της οξυαιμοσφαιρίνης σε οξυγόνο να είναι 

όμοιος στην αορτή και στην πνευμονική αρτηρία σε ποικίλο βαθμό ανάλογα με την 

συνύπαρξη στένωσης της πνευμονικής αρτηρίας, το γεγονός αυτό οδηγεί στην 

εκδήλωση κυάνωσης ποικίλης βαρύτητας.  

Γενετική αιτιολογία: 

 H διπλέξοδος αριστερά κοιλία θεωρείται σποραδική νόσος. Εμβρυολογικά έχουν 

αναπτυχθεί θεωρίες σχετικά με τον μηχανισμό δημιουργίας αυτής της συγγενούς 

καρδιοπάθειας όπως η μετατόπιση του αρτηριακού κορμού προς τα αριστερά, η 

λανθασμένη ευθυγράμμιση της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας σε υποαορτικό επίπεδο, 

η διαταραγμένη απορρόφηση του υποπνευμονικού και υποαορτικού κώνου και η 

ανώμαλη ανάπτυξη του κώνου. (Anderson et al., 1974; Männer, Seidl and Steding, 

1997) Tέλος έχει ανευρεθεί σε σύνδρομα όπως η πενταλογία του Cantrell. (Thamboo 

and L. Chan, 2005) 

Κλινική εικόνα: 

  Η κλινική εικόνα ποικίλλει ανάλογα με τον τύπο της διπλεξόδου αριστεράς κοιλίας. 

Σε περίπτωση που συνυπάρχει μετάθεση των μεγάλων αγγείων η κυάνωση 

επικρατεί. Τα γενικά συμπτώματα είναι η δύσπνοια, η ταχύπνοια και η στασιμότητα 

ανάπτυξης. Στις επιπλοκές αυτής τις συγγενούς καρδιοπάθειας περιλαμβάνονται η 

καρδιακή ανεπάρκεια, η θρόμβωση της αορτής λόγω της επικοινωνίας των δύο 

κυκλοφοριών, το έμφραγμα του μυοκαρδίου, οι συχνές πνευμονίες, η πνευμονική 

υπέρταση, η πληκτροδακτυλία και οι αρρυθμίες. (Anderson et al., 1974; Alifu et al., 

2022; Sunder, Mohanty and Sahoo, 2019; Männer, Seidl and Steding, 1997) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Αιματολογικές Εξετάσεις: 

 Στις εξετάσεις αίματος μπορεί να διαπιστωθεί πολυκυτταραιμία λόγω αντίδρασης του 

μυελού στην ανάμειξη των δύο κυκλοφοριών που έχει ως αποτέλεσμα το μη 
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οξυγονωμένο αίμα να μεταφέρεται στην συστηματική κυκλοφορία. (Anderson et al., 

1974) 

Φυσική εξέταση: 

  Κατά την διάρκεια της ακρόασης ασθενούς με διπλέξοδο αριστερά κοιλία 

διαπιστώνεται μονήρης δεύτερος καρδιακός τόνος και συστολικό φύσημα εξώθησης 

2-3/6. (Anderson et al., 1974) 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

 Το ηλεκτροκαρδιογράφημα φαίνεται ο φυσιολογικός φλεβοκομβικός ρυθμός και 

υπερτροφία της αριστεράς κοιλίας. Σταδιακά με την πάροδο του χρόνου εγκαθίσταται 

υπερτροφία της δεξιάς κοιλίας. (Paul et al., 1970b) 

 

Ακτινογραφία θώρακος: 

   Η ακτινογραφία θώρακος σε ασθενή με διπλέξοδο αριστερά κοιλία και πνευμονική 

στένωση δείχνει φυσιολογικού μεγέθους καρδιά και μειωμένη αιματική ροή προς τους 

πνεύμονες. Αντίθετα σε περίπτωση απουσίας της πνευμονικής στένωσης 

διαπιστώνεται καρδιομεγαλία και αυξημένη αιματική ροή προς τους πνεύμονες. 

(Anderson et al., 1974; Lilje et al., 2007) 

Εικόνα: Ηλεκτροκαρδιογραφήματα 

ασθενούς σε ηλικία 6,20 και 25 

μηνών με διπλέξοδο αριστερά κοιλία 

στο οποίο φαίνεται ο φλεβοκομβικός 

ρυθμός (p πριν τα QRS) και 

υπερτροφία της αριστεράς κοιλίας 

(ψηλά R σε αριστερές προκάρδιες, 

AvL, I) και υπερτροφία της δεξιάς 

κοιλίας που σταδιακά εγκαθίσταται  

και φαίνεται σε ηλικία 25 μηνών με 

ψηλά R σε V1και βαθιά S σε 

αριστερές προκάρδιες. Τέλος, 

διαπιστώνεται διάταση του δεξιού 

κόλπου με την ύπαρξη των 

πνευμονικών Ρ. 

(Paul et al., 1970b) 
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Υπερηχοκαρδιογραφία και Μαγνητική τομογραφία καρδιάς: 

   Η υπερηχοκαρδιογραφία σε συνδυασμό με την μαγνητική ή αξονική τομογραφία 

θέτουν την διάγνωση μέσω της απεικόνισης της έκφυσης των μεγάλων αγγείων από 

την αριστερά κοιλία. Επιπρόσθετα οι μέθοδοι αυτοί αναπαριστούν τις συγγενείς 

ανωμαλίες που συνυπάρχουν πέραν της κύριας συγγενούς καρδιοπάθειας. Με την 

βοήθεια του Doppler απεικονίζεται η αιματική ροή από αριστερά προς τα δεξιά μέσω 

της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας και διαπιστώνεται εάν είναι περιοριστικού ή μη 

περιοριστικού τύπου. (Galal, Hatle and Al Halees, 1999; Lilje et al., 2007) Η αξονική 

ή η μαγνητική τομογραφία χρησιμοποιείται για την απεικόνιση των στεφανιαίων 

αγγείων για την διαπίστωση της έκφυσης και της πορείας αυτών προκειμένου να 

προγραμματιστεί η κατάλληλη χειρουργική αντιμετώπιση. (Sagray et al., 2019) 

 

Εικόνα: Υπερηχογραφική λήψη κατά 

τον μακρύ άξονα παραστερνικά στην 

οποία φαίνεται η κοινή έκφυση της 

αορτής (Αο) και της πνευμονικής 

αρτηρίας από την αριστερά κοιλία. 

(Lilje et al., 2007) 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακος ενός 

βρέφους 6 μηνών στην οποία φαίνεται το 

διάμεσο οίδημα και η καρδιομεγαλία. 

(https://applications.emro.who.int/imemrf/Ana

esth_Pain_Intensive_Care/Anaesth_Pain_Inte

nsive_Care_2016_20_supp_165_167.pdf ) 

https://applications.emro.who.int/imemrf/Anaesth_Pain_Intensive_Care/Anaesth_Pain_Intensive_Care_2016_20_supp_165_167.pdf
https://applications.emro.who.int/imemrf/Anaesth_Pain_Intensive_Care/Anaesth_Pain_Intensive_Care_2016_20_supp_165_167.pdf
https://applications.emro.who.int/imemrf/Anaesth_Pain_Intensive_Care/Anaesth_Pain_Intensive_Care_2016_20_supp_165_167.pdf
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Καρδιακός καθετηριασμός: 

  Ο καρδιακός καθετηριασμός χρησιμοποιείται εφόσον υπάρχουν αμφιβολίες ως 

προς την διάγνωση με τις παραπάνω μεθόδους. Αναπαρίσταται η έκφυση της 

πνευμονικής αρτηρίας από την αριστερά κοιλία και το είδος της  μεσοκοιλιακής 

επικοινωνίας. Μετρούνται οι πιέσεις που αναπτύσσονται  στις δύο κοιλίες ώστε να 

εκτιμηθεί η πιθανότητα ανάπτυξης πνευμονικής υπέρτασης σε περίπτωση μη 

στένωσης της πνευμονικής κυκλοφορίας. Επιπρόσθετα μετρούνται οι κορεσμοί του 

αίματος σε οξυγόνο στην αριστερά κοιλία, αορτή και πνευμονική αρτηρία και 

διαπιστώνεται όμοιος κορεσμός οξυγόνου. Το εύρημα αυτό θέτει την διάγνωση της 

διπλεξόδου αριστεράς κοιλίας και επομένως βοηθά στην διαφορική διάγνωση αυτής 

της οντότητας από την τετραλογία Fallot που συχνά μπορεί να τεθεί λανθασμένη ως 

διάγνωση. Τέλος διαπιστώνεται με ακρίβεια η ανατομία των στεφανιαίων αγγείων, η 

οποία είναι μείζονος σημασίας στον προγραμματισμό της χειρουργικής 

αντιμετώπισης. (Anderson et al., 1974; Lilje et al., 2007; Sagray et al., 2019) 

Εικόνα: Αξονική τομογραφία καρδιάς στο 

οβελιαίο επίπεδο όπου φαίνεται η έκφυση 

της αορτής και της πνευμονικής αρτηρίας 

από την αριστερά κοιλία. Η σχετική θέση 

της αορτής είναι πρόσθια της πνευμονικής 

αρτηρίας. (Alifu et al., 2022) 
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4.4.5.4 Ατρησία πνευμονικής βαλβίδας με μεσοκοιλιακή Επικοινωνία 

Επιδημιολογία: 

 Η ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας με μεσοκοιλιακή επικοινωνία αποτελεί μια 

μορφή κυανωτικής συγγενούς καρδιοπάθειας  η οποία συνιστά το 3% του συνόλου 

των συγγενών καρδιοπαθειών. Ο επιπολασμός της είναι περίπου 0,7 περιστατικά 

ανά 10.000 ζωντανές γεννήσεις. (Hoffman and Kaplan, 2002; Marelli et al., 2007) 

Ανατομική περιγραφή: 

  Η ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας με μεσοκοιλιακή επικοινωνία δεν είναι 

ξεκάθαρο  αν είναι ξεχωριστή οντότητα ή εάν πρόκειται για την σοβαρότερη μορφή 

της τετραλογίας Fallot. Ωστόσο, στην περίπτωση της τετραλογίας Fallot η πνευμονική 

βαλβίδα παρουσιάζει στένωση γεγονός που αποτελεί μια σημαντική διαφορά μεταξύ 

των δύο. Επίσης, στην περίπτωση της ατρησίας της πνευμονικής βαλβίδας με 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία υπάρχουν αναστομωτικά αγγεία μεταξύ συστηματικής και 

πνευμονικής κυκλοφορίας. Τα παραπάνω οδηγούν στο συμπέρασμα ότι οι δύο 

συγγενείς αυτές καρδιοπάθειες αποτελούν αυτοτελείς οντότητες. Η συγγενής αυτή 

καρδιοπάθεια χαρακτηρίζεται από ατελή σχηματισμό των δεξιών διαμερισμάτων της 

καρδιάς με συνοδά ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας, μεσοκοιλιακή επικοινωνία και 

εφίππευση της αορτής, επιπλέον είναι δυνατόν να συνυπάρχουν επιπλέον 

ανωμαλίες όπως μεσοκολπική επικοινωνία (για παράδειγμα ανοιχτό ωοειδές τρήμα) 

ή δευτερογενής τύπος μεσοκολπικής επικοινωνίας. Σε αντίθεση με την ατρησία 

πνευμονικής βαλβίδας χωρίς μεσοκοιλιακή επικοινωνία, σε αυτήν την συγγενή 

καρδιοπάθεια σπάνια παρουσιάζονται συρίγγια μεταξύ δεξιάς κοιλίας και 

στεφανιαίων αγγείων καθώς η πίεση εντός της δεξιάς κοιλίας δεν αυξάνεται σε 

μεγάλο βαθμό λόγω της παρουσίας της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας. Επιπρόσθετα 

Εικόνα: Αγγειογραφία καρδιάς σε ασθενή 

με διπλέξοδο αριστερά κοιλία. Α) 

προσθιοπίσθια λήψη Β) αριστερά πλάγια 

λήψη. Στις δύο λήψεις φαίνεται η μικρών 

διαστάσεων δεξιά κοιλία χωρίς να υπάρχει 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία, είναι ορατό 

συρίγγιο(fistula) που ενώνει την κορυφή 

της δεξιάς κοιλίας (RV) με τον πρόσθιο 

κατιόντα κλάδο της στεφανιαίας 

αρτηρίας(ant desc coronary). Το 

σκιαγραφικό κινήθηκε προς τα άνω στο 

μονήρες δεξιό στεφανιαίο στόμιο(SC) 

,την δεξιά στεφανιαία αρτηρία(RC) και 

την αριστερή περισπώμενη στεφανιαία 

αρτηρία(Circ). 

(Paul et al., 1970b) 
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αντιρροπιστικά είναι δυνατόν να υπερτραφεί η δεξιά κοιλία και ο δεξιός κόλπος λόγω 

της ατρησίας της πνευμονικής βαλβίδας, αντίθετα ο αριστερός κόλπος και η αριστερά 

κοιλία στην πλειονότητα των περιπτώσεων είναι φυσιολογικά. (Presnell et al., 2015; 

Collison et al., 2008) Σε ποικίλο βαθμό μπορεί να είναι υπαρκτή η εφίππευση της 

αορτής με τέτοιο τρόπο ώστε να εξασφαλίζεται η παροχή αίματος όχι μόνο στην 

συστηματική κυκλοφορία αλλά και στην πνευμονική κυκλοφορία διαμέσου του 

ανοιχτού αρτηριακού πόρου. Τέλος, ο βαθμός ατρησίας της πνευμονικής βαλβίδας 

μπορεί να ποικίλλει από τελείως ατρητική που δεν επιτρέπει αιματική ροή έως  

ατρητική  με κάποιου βαθμού αιματική ροή διαμέσου αυτής, εκτός από την 

πνευμονική βαλβίδα είναι δυνατόν να επηρεάζεται και τμήμα της πνευμονικής 

αρτηρίας με αποτέλεσμα η κλινική εικόνα να χειροτερεύει όσο πιο εκτεταμένη είναι η 

συγγενής βλάβη. (Sana et al,2023) Oι δεξιές με τις αριστερές πνευμονικές αρτηρίες 

είναι δυνατόν είτε να επικοινωνούν είτε να μην επικοινωνούν. To αορτικό τόξο είναι 

δυνατόν να είναι δεξιά ή αριστερά. 

 

Παθοφυσιολογία: 

 Η ατρητική πνευμονική βαλβίδα εμποδίζει πλήρως την ροή του μη οξυγονωμένου 

αίματος προς την πνευμονική κυκλοφορία. Ωστόσο η μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

εξασφαλίζει την ανάμιξη των δύο κυκλοφοριών και παρέχει διέξοδο στο μη 

οξυγονωμένο αίμα προς την αριστερά κοιλία. Η πνευμονική κυκλοφορία λοιπόν 

εξασφαλίζεται με δύο εναλλακτικούς πιθανούς τρόπους είτε μέσω του βατού 

βοτάλλειου πόρου είτε μέσω αναστομωτικών αγγείων τα οποία εκφύονται από 

πολλαπλά σημεία όπως η θωρακική αορτή, η κοιλιακή αορτή, οι μεσοπλεύριες 

αρτηρίες, οι υποκλείδιες αρτηρίες και οι έσω μαστικές αρτηρίες, ωστόσο τα αγγεία 

αυτά σε σημαντικό ποσοστό (περίπου 60%) παρουσιάζουν ποικίλου βαθμού 

στένωση είτε στην έκφυση τους από την αορτή είτε στην πρόσφυσή τους. Είναι 

δυνατόν να εγκατασταθεί πνευμονική υπέρταση σε περίπτωση που  η  αιμάτωση της 

πνευμονικής κυκλοφορίας  είναι μεγάλη λόγω της αυξημένης ροής αίματος διαμέσου 

Εικόνα: Απεικόνιση των 

κύριων αναστομωτικών 

αγγείων που εκφύονται από 

την κατιούσα αορτή σε 

περίπτωση δεξιού ή αριστερού 

αορτικού τόξου και η θέση τους 

σε σχέση με τον οισοφάγο. 

(Mainwaring, Patrick and 

Hanley, 2019) 
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του βοταλλείου πόρου ή μέσω των πολλαπλών αναστομωτικών αρτηριών με 

αποτέλεσμα να υπερφορτώνεται σε όγκο η αριστερά κοιλία και να υπάρχει η 

πιθανότητα εγκατάστασης καρδιακής ανεπάρκειας. Επεξηγηματικά ο αριθμός των 

αναστομωτικών αγγείων είναι αντιστρόφως ανάλογος της ροής του αίματος διαμέσου 

του βοταλλείου πόρου.(Liao et al., 1985; Hanley, 2006; Rabinovitch et al., 

1981)(Sana et al,2023) 

Γενετική αιτιολογία: 

  Η ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας με μεσοκοιλιακή επικοινωνία συνδέεται συχνά 

με σύνδρομα όπως το VACTERL, DiGeorge, Alagille, velocardiofacial, τρισωμία 21 

όπως προαναφέρθηκε. Από άποψη γονιδίων έχουν ανευρεθεί με την βοήθεια της 

αλληλούχησης επόμενης γενεάς τα γονίδια DNAH10 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 

12q24.31, DST που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 6p12.1, FAT1 που βρίσκεται στο 

χρωμόσωμα 4q35.2, HMCN1 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 1q25.3-q31.1, 

HNRNPC που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 14q11.2, TEP1 που βρίσκεται στο 

χρωμόσωμα 14q11.2 και TYK2 που βρίσκεται στο χρωμόσωμα 19p13.2 των οποίων 

οι μεταλλάξεις θεωρείται ότι συσχετίζονται με την εκδήλωση της συγκεκριμένης 

συγγενούς καρδιοπάθειας. (Shi et al., 2020) Έχει ανευρεθεί η ύπαρξη της 

τετραλογίας Fallot με ατρησία της πνευμονικής βαλβίδας σε ασθενείς με διάμεση 

διαγραφή στην χρωμοσωμική περιοχή 16q21-q22.1 ή διαγραφή στην περιοχή 

22q11.2 που περιέχει τα γονίδια TBX1, CRKL και  ERK2. (Yamamoto et al., 2008; 

Momma, 2010)  Η συγγενής αυτή καρδιοπάθεια έχει ανευρεθεί σε έναν πατέρα και 

τον γιο του, ενώ δεν υπάρχουν προηγούμενες αναφορές για οικογενή εμφάνιση, 

γεγονός που οδηγεί στο συμπέρασμα πολυπαραγοντικής αιτιολογίας. (DiChiara et 

al., 1980) 

Κλινική εικόνα: 

  Η κλινική εικόνα και κατ’ επέκταση η ηλικία στην οποία εκδηλώνονται τα πρώτα 

συμπτώματα ποικίλλει ανάλογα με τον λόγο της πνευμονικής αιματικής ροής προς 

την συστηματική  και των συνοδών ανωμαλιών. Πιο συγκεκριμένα στην πλειονότητα 

των περιπτώσεων η συμπτωματολογία εκδηλώνεται στην νεογνική-βρεφική περίοδο 

καθώς ο βοτάλλειος πόρος συγκλείεται, σε σπανιότερες περιπτώσεις  εμφανίζονται  

απευθείας οι επιπλοκές κατά την παιδική ηλικία χωρίς να προεξάρχει κάποιο 

σύμπτωμα πριν, αυτό συμβαίνει κυρίως σε παιδιά με ανοιχτό βοτάλλειο πόρο και 

εκτεταμένο δίκτυο αναστομωτικών αγγείων. Η κεντρική κυάνωση παρουσιάζεται 

αμέσως μετά την γέννηση με εντόπιση κυρίως περιοφθαλμικά και περιστοματικά, ο 

βαθμός της  εξαρτάται από τον βαθμό βατότητας του βοταλλείου πόρου, λόγω 

δεξιοαριστερής διαφυγής. Σε περιπτώσεις με εκτεταμένο δίκτυο αναστομώσεων δεν 

παρουσιάζεται κυάνωση με αποτέλεσμα να εγκαθίσταται απευθείας καρδιακή 
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ανεπάρκεια λόγω αύξησης των πνευμονικών αντιστάσεων. Επίσης μπορεί να 

εμφανιστεί δύσπνοια είτε κατά την ηρεμία είτε κατά την προσπάθεια  όπως κατά την 

διάρκεια του κλάματος ή του θηλασμού. Το νεογνό παρουσιάζει ευκόλως εκλυόμενη 

κόπωση με δυσκολία στον θηλασμό και απώλεια μυϊκού τόνου. Σε μεγαλύτερα 

παιδιά μπορεί να παρουσιαστούν επεισόδια δύσπνοιας. Η αιμόπτυση λόγω ραγέντος 

αναστομωτικού αγγείου μπορεί να συμβεί σε οποιαδήποτε ηλικία. Οι επιπλοκές της 

συγγενούς αυτής καρδιοπάθειας οι οποίες όπως προαναφέρθηκε μπορεί να 

πρωτοεμφανιστούν στην παιδική ηλικία ως το μοναδικό σύμπτωμα, περιλαμβάνουν  

την συμφορητική καρδιακή ανεπάρκεια λόγω πνευμονικής υπέρτασης η οποία 

εμφανίζεται με συμπτώματα όπως πληκτροδακτυλία, ηπατομεγαλία, περιφερικά 

οιδήματα, την ερυθροκυττάρωση λόγω της υποξίας που διαδράμει  για χρόνια, την 

λοιμώδη ενδοκαρδίτιδα που εμφανίζεται  λόγω της τυρβώδους ροής του αίματος και 

του τραυματισμού που προκαλείται από αυτήν και τον σχηματισμό εγκεφαλικών 

αποστημάτων ή την παρουσία εμβόλων στην εγκεφαλική κυκλοφορία λόγω της 

ανάμιξης των δύο κυκλοφοριών.  Η ανάπτυξη των παιδιών αυτή παρουσιάζει 

καθυστέρηση. (Sana et al,2023) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

  Η επισκόπηση του ασθενούς αποκαλύπτει το σύμπτωμα της κεντρικής κυάνωσης 

που ισοδυναμεί με τον μπλε χρωματισμό γύρω από τους οφθαλμούς και τα χείλη. 

Ακρόαση: 

  Κατά την διάρκεια της ακρόασης είναι ακουστό ένα συνεχές φύσημα με επέκταση  

στην ράχη και την μασχάλη λόγω της αιματικής ροής διαμέσου των αναστομωτικών 

αγγείων. Ο δεύτερος καρδιακός τόνος είναι μονήρης λόγω της απουσίας κίνησης της 

ατρητικής βαλβίδας. Σε περίπτωση ανοιχτού βοταλλείου πόρου, η τυρβώδης ροή του 

αίματος διαμέσου αυτού είναι αντιληπτή ως συνεχές φύσημα στο 2ο -3ο μεσοπλεύριο 

διάστημα αριστερά. Οι περιφερικοί παλμοί είναι ψηλαφητοί σε αυτά τα νεογνά.(Sana 

et al,2023) 

Παλμική οξυμετρία: 

  Η χρήση του διαδερμικού οξύμετρου έχει σημαντική θέση στην διάγνωση όλων των 

κυανωτικών συγγενών καρδιοπαθειών καθώς η ανάμιξη των δύο κυκλοφοριών 

οδηγεί σε πτώση του μετρούμενου κορεσμού της οξυαιμοσφαιρίνης σε οξυγόνο 

όπως μετράτε σε άνω και κάτω άκρο. Σε περίπτωση ανεύρεσης ποσοστού 85-90% 

τότε η αναστομωτική κυκλοφορία είναι καλώς ανεπτυγμένη και υπάρχει μεγαλύτερος 

κίνδυνος για την εμφάνιση πνευμονικής υπέρτασης. Μπορεί να ληφθεί και αέριο 

αίματος στο οποίο είναι εμφανής η υποξαιμία που δεν διορθώνεται με χορήγηση 

οξυγόνου. (Sana et al,2023) 

Ακτινογραφία θώρακα: 
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 Στην ακτινογραφία θώρακα είναι εμφανής η καρδιομεγαλία, η μειωμένη αιμάτωση 

των πνευμόνων και η απουσία της σκιάς της πνευμονικής αρτηρίας. Επιπρόσθετα η 

σκιά των αναστομωτικών αγγείων είναι ετερογενής και σε μεγάλο ποσοστό το 

αορτικό τόξο προβάλλει προς τα δεξιά. Σε περίπτωση ελάχιστων αναστομωτικών 

αγγείων τα πνευμονικά πεδία είναι ολιγαιμικά, ενώ σε περίπτωση εκτεταμένου 

δικτύου αναστομωτικών αγγείων προεξάρχει η υπεραιμία. (Sana et al,2023) 

 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

  Το ηλεκτροκαρδιογράφημα δείχνει την δεξιά στροφή του άξονα η οποία 

αναγνωρίζεται με το θετικό έπαρμα QRS στις απαγωγές ΙΙ, ΙΙΙ και aVF σε συνδυασμό 

με αρνητικό έπαρμα QRS στην απαγωγή Ι, την υπερτροφία του δεξιού κόλπου και 

της δεξιάς κοιλίας που αναγνωρίζεται με την παρουσία οξυκόρυφων επαρμάτων Ρ 

(πνευμονικά Ρ).  

Υπερηχοκαρδιογραφία: 

Η υπερηχοκαρδιογραφία αποτελεί την μέθοδο εκλογής για την διάγνωση και τον 

εντοπισμό επιμέρους ανωμαλιών. Πιο συγκεκριμένα από ανατομικής άποψης 

απεικονίζεται η ατρητική πνευμονική βαλβίδα, η μεσοκοιλιακή επικοινωνία, η 

μεσοκολπική επικοινωνία εάν συνυπάρχει και τα αναστομωτικά αγγεία. Είναι δυνατόν 

να μετρηθεί η κλίση πίεσης διαμέσου των βαλβίδων, όπως και το κλάσμα εξώθησης. 

Στον επιμήκη άξονα παραστερνικά είναι ορατή η αορτική βαλβίδα η οποία είναι 

δυνατόν να εφιππεύει την μεσοκοιλιακή επικοινωνία. Το υπερστερνικό παράθυρο 

μπορεί να προσφέρει πληροφορίες σχετικά με τις πνευμονικές αρτηρίες, την 

βατότητά τους και την επικοινωνία τους, στην ίδια λήψη μπορεί να απεικονιστεί ο 

βοτάλλειος πόρος. Tέλος είναι δυνατόν να απεικονιστεί η αιματική ροή στην 

Εικόνα: Στην ακτινογραφία 

θώρακος ενός βρέφους 3 μηνών με 

δεξιοκαρδία και ήπαρ στην αριστερή 

κοιλία, είναι εμφανής η 

καρδιομεγαλία και η αυξημένη 

αιμάτωση του αριστερού πνεύμονα. 

(https://radiopaedia.org/cases/pulmo

nary-atresia-with-ventricular-septal-

defect-and-situs-inversus-totalis) 

 

https://radiopaedia.org/cases/pulmonary-atresia-with-ventricular-septal-defect-and-situs-inversus-totalis
https://radiopaedia.org/cases/pulmonary-atresia-with-ventricular-septal-defect-and-situs-inversus-totalis
https://radiopaedia.org/cases/pulmonary-atresia-with-ventricular-septal-defect-and-situs-inversus-totalis
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πνευμονική κυκλοφορία με την βοήθεια του Doppler color flow mapping. (Sana et 

al,2023) 

 

Καρδιακός καθετηριασμός: 

Η μέθοδος αυτή είναι χρήσιμη για την εκτίμηση της αιμάτωσης της πνευμονικής 

κυκλοφορίας, την μέτρηση  των ακριβών πιέσεων που αναπτύσσονται στα καρδιακά 

διαμερίσματα και ειδικότερα εντός της δεξιάς κοιλίας. Πιο συγκεκριμένα με την χρήση 

της μεθόδου αυτής είναι δυνατόν να απεικονιστεί με ακρίβεια το δίκτυο των 

αναστομωτικών αγγείων όπως και η ανατομία των πνευμονικών αρτηριών. Επιπλέον 

που η μετρούμενη πίεση εντός των αναστομωτικών αγγείων είναι μεγαλύτερη από 

20-25mmHg τότε είναι υπαρκτή η πνευμονική υπέρταση.  Τέλος σε περίπτωση 

μερικώς ατρητικής πνευμονικής βαλβίδας είναι δυνατόν να μετρηθεί η κλίση πίεσης 

διαμέσου αυτής. (Malhotra and Hanley, 2009) 

  

Αξονική τομογραφία καρδιά(CTA): 

Εικόνα: Αγγειογραφία στην 
οποία είναι εμφανές ένα 
αναστομωτικό αγγείο το οποίο 
είναι στενωτικό στην πορεία του. 
(Mainwaring, Patrick and Hanley, 
2019) 

 

Εικόνα:  

Παραστερνική 

υπερηχοκαρδιογραφική λήψη μακρού 

άξονα δύο διαστάσεων στην οποία 

είναι εμφανής η μεσοκοιλιακή 

επικοινωνία(VSD) και η εφίππευση 

της αορτής (Αο) σε αυτήν. ΙVS 

μεσοκοιλιακό διάφραγμα, RV δεξιά 

κοιλία, LV αριστερά κοιλία, LA 

αριστερός κόλπος. (Ganigara et al., 

2020) 
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  Η αξονική τομογραφία καρδιάς χρησιμοποιείται για την ακριβή απεικόνιση της 

ανατομίας της πνευμονικής κυκλοφορίας η οποία οδηγεί στην απόφαση για 

χειρουργική αντιμετώπιση. Μετά την αξονική τομογραφία και πριν το χειρουργείο 

διενεργείται ο καρδιακός καθετηριασμός. (Lin et al., 2012) Αντίθετα η μαγνητική 

τομογραφία καρδιάς δεν είναι η μέθοδος που χρησιμοποιείται για την εκτίμηση της 

ανατομίας της πνευμονικής κυκλοφορίας. (Geva et al., 2002b) 

 

4.4.5.5  Τρίκολπη καρδιά (Cor triatriatum) 

Επιδημιολογία: 

Η τρίκολπη καρδιά ή καρδιά με τρείς κόλπους αποτελεί μια σπάνια συγγενή 

καρδιοπάθεια που αφορά λιγότερο από το 0,1% των συγγενών καρδιοπαθειών. 

(Talner, 1998) Η ονομασία αυτή χρησιμοποιήθηκε για πρώτη φορά το 1905 από τον 

Borst. (Borst, 1905) Η επίπτωση είναι ίδια σε άρρενα και θήλεα άτομα.  (Nassar and 

Hamdan, 2011) Η υπερηχοκαρδιογραφική επίπτωση αυτής της συγγενούς 

καρδιοπάθειας είναι περίπου 1 ανά 10.000. (Thakrar et al., 2007) 

Ανατομική περιγραφή: 

 

Εικόνα: Στεφανιαία τομή αξονικής 

τομογραφίας καρδιάς στην οποία 

φαίνεται η μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

την οποία εφιππεύει η αορτή. (Kulkarni 

et al., 2014) 

 

Εικόνα: Απεικόνιση του cor triatriatum 

sinister όπου φαίνεται το διάφραγμα που 

χωρίζει τον αριστερό κόλπο σε άνω και 

κάτω τμήμα. Το διάφραγμα φέρει μη 

περιοριστικό τρήμα. Στο άνω τμήμα 

εκβάλλουν οι πνευμονικές φλέβες. 

Fenestrated membrane: διάφραγμα με 

τρήμα, LAA: left atrial appendage, LA: 

left atrium, AC: accessory chamber, MV: 

mitral valve, LV: left ventricle, PV: 

pulmonary veins, RA: right atrium, TV: 

tricuspid valve , RV: right ventricle 

(Mashadi, Narasimhan and Said, 2022) 
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   H τρίκολπη καρδιά προκύπτει από την παρουσία ενός διαφράγματος που χωρίζει 

είτε τον δεξιό κόλπο είτε τον αριστερό κόλπο σε δύο διαμερίσματα που ονομάζονται 

επιπλέον κόλπος και  αληθής κόλπος, με αποτέλεσμα να δημιουργούνται τρείς 

κόλποι. Το διάφραγμα που διχοτομεί τον εκάστοτε κόλπο είναι ινομυώδες με 

οριζόντιο ή κάθετο προσανατολισμό και σχήμα χωνιού ή ταινίας. Συχνότερα αφορά 

τον αριστερό κόλπο και ονομάζεται cor triatriatum sinister, σε σπανιότερες 

περιπτώσεις αφορά τον δεξί κόλπο και ονομάζεται cor triatriatum dexter. Στην 

περίπτωση cor triatriatum sinister το άνω τμήμα άνωθεν του διαφράγματος συνδέεται 

με τις πνευμονικές φλέβες ενώ το κάτω τμήμα προσφύεται σε μια επέκταση της 

αριστεράς κοιλίας με αποτέλεσμα να παρεμποδίζεται η κίνηση αίματος διαμέσου της 

κολποκοιλιακής μιτροειδούς βαλβίδας. (Niwayama, 1960) Κατά συνέπεια η αιματική 

ροή από τις πνευμονικές φλέβες προς την αριστερά κοιλία παρεμποδίζεται σε δύο 

επίπεδα, στο επίπεδο του διαφράγματος και στο επίπεδο που το αίμα εισέρχεται 

στην αριστερά κοιλία.  Η ταξινόμηση αυτής της συγγενούς καρδιοπάθειας βασίζεται 

στον αριθμό και το μέγεθος των επικοινωνιών που υπάρχουν στην ινομυώδη 

μεμβράνη. Στην κατηγορία Ι δεν υπάρχει επικοινωνία μεταξύ των δύο διαμερισμάτων 

του κόλπου με αποτέλεσμα ο επιπλέον κόλπος να ενώνεται με την δίπλα κόλπο ή να 

εκβάλλει σε αυτόν κάποιο αγγείο όπως μια πνευμονική φλέβα σε περίπτωση cor 

triatriatum sinister, στην κατηγορία ΙΙ βρίσκεται μια ή μικρός αριθμός επικοινωνιών 

μεταξύ των δύο διαμερισμάτων του κόλπου και τέλος, στην κατηγορία ΙΙΙ τα δύο 

διαμερίσματα επικοινωνούν με μια μεγάλη επικοινωνία μεταξύ τους. (Loeffler, 1949)  

Το cor triatriatum dexter δημιουργείται λόγω παραμονής της δεξιάς βαλβίδας του 

φλεβώδους κόλπου και έτσι σχηματίζεται το διάφραγμα που χωρίζει τον δεξιό κόλπο 

σε δύο διαμερίσματα, το άνω που δέχεται το αίμα από τις κοίλες φλέβες και το κάτω 

που βρίσκεται σε επαφή με την τριγλώχινα βαλβίδας και την δεξιά προέκταση της 

δεξιάς κοιλίας. Σε ποσοστό 50% οι δύο μορφές της τρίκολπης καρδιάς συνδυάζονται 

με συγγενείς ανωμαλίες όπως η μεσοκολπική επικοινωνία, η ανώμαλη πνευμονική 

φλεβική επιστροφή, η δίπτυχη αορτική βαλβίδα, η  μεσοκοιλιακή επικοινωνία, το 

κοινό κολποκοιλιακό κανάλι, η στένωση του ισθμού της αορτής, η διπλέξοδος δεξιά 

κοιλία, η τετραλογία Fallot,  και η μετάθεση των μεγάλων αγγείων. (Jha and Makhija, 

2017; Nassar and Hamdan, 2011; Griffith, 1903; Anderson, 1992; Richardson et al., 

1981; Jennings and Innes, 1977; Aliyu and Ibrahim, 2018; Geggel et al., 1987; 

Vaideeswar et al., 2008; Ito et al., 2001; Imatsu, Pikir and Nugraha, 2021) 

Παθοφυσιολογία: 

  Στην περίπτωση του cor triatriatum sinister η πρόσφυση του κάτω τμήματος του 

διαφράγματος στην επέκταση της αριστεράς κοιλίας έχει ως αποτέλεσμα να 

παρεμποδίζεται σε ποικίλο βαθμό η αιματική ροή προς την αριστερά κοιλία ανάλογα 
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και με το εάν το διάφραγμα είναι περιοριστικό καθώς στο άνω τμήμα εκβάλλουν οι 

πνευμονικές φλέβες. Ωστόσο υπάρχει πιθανότητα να μην εκβάλλει το σύνολο των 

πνευμονικών φλεβών στο άνω τμήμα του αριστερού κόλπου με αποτέλεσμα να μην 

είναι τόσο έντονα τα αποφρακτικά φαινόμενα. Γενικά όμως το cor triatriatum sinister 

αποτελεί μια μορφή απόφραξης της αριστεράς κυκλοφορίας και κατ’ επέκταση 

εκδηλώνονται η συμπτωματολογία πνευμονικής υπέρτασης. Ο συνδυασμός των 

παραπάνω γεγονότων δημιουργεί κλίση πίεσης διαμέσου του διαφράγματος με 

αποτέλεσμα να αυξάνονται οι πιέσεις στην πνευμονική κυκλοφορία και σταδιακά να 

εγκαθίσταται πνευμονική υπέρταση. Αντίθετα στην περίπτωση του cor triatriatum 

dexter είναι δυνατόν να προκληθεί υποπλασία της δεξιάς κοιλίας λόγω της 

παρεμπόδισης της δεξιάς κυκλοφορίας κατά την εμβρυική περίοδο. 

Γενετική αιτιολογία: 

  H αριστερή τρίκολπη καρδιά εμβρυολογικά προκύπτει από την αποτυχία 

απορρόφησης της κοινής πνευμονικής φλέβας η οποία υπό φυσιολογικές συνθήκες 

απορροφάται στον αριστερό κόλπο. Το γεγονός αυτό οδηγεί στην δημιουργία του 

διαφράγματος το οποίο χωρίζει τον αριστερό κόλπο σε δύο διαμερίσματα. Μέχρι 

στιγμής δεν έχουν ανευρεθεί γενετικοί παράγοντες που να σχετίζονται με  αυτή την 

συγγενή καρδιοπάθεια. (Ather, Meredith and Siddiqui, 2023) Η δεξιά τρίκολπη καρδιά 

σχηματίζεται κατά την διάρκεια της εμβρυογένεσης καθώς συντήκονται η δεξιά 

επέκταση του φλεβώδους κόλπου με τον δεξί κόλπο με αποτέλεσμα  η βαλβίδα του 

φλεβώδους κόλπου να διαχωρίζει τον δεξί κόλπο σε δύο διαμερίσματα 

σχηματίζοντας το δίκτυο Chiari, το οποίο υπό φυσιολογικές συνθήκες σταδιακά 

υποστρέφει και αντικαθίσταται άνωθεν από την crista terminalis και την ευσταχιανή 

βαλβίδα της κάτω κοίλης φλέβας, κάτωθεν από την βαλβίδα του στεφανιαίου κόλπου. 

(Hansing, Young and Rowe, 1972)  Μεταλλάξεις στο γονίδιο HYAL2 που βρίσκεται 

στο χρωμόσωμα 3p21.31 και κωδικοποιεί την υαλουρονιδάση 2 σχετίζεται με 

αριστερή τρίκολπη καρδιά και σχιστία υπερώας/χειλέων. (Muggenthaler et al., 2017) 

Ωστόσο δεν υπάρχουν γνωστές γενετικές μεταλλάξεις που να σχετίζονται με την 

συγκεκριμένη συγγενή καρδιοπάθεια. ( Ather et al, 2022) 

Κλινική εικόνα: 

 Η κλινική εικόνα της τρίκολπης αριστερής καρδιάς ποικίλλει ανάλογα με την 

κατηγορία στην οποία ανήκει. Πιο συγκεκριμένα στην κατηγορία ΙΙΙ είναι δυνατόν να 

μην υπάρχουν καθόλου συμπτώματα στην νεογνική και παιδική ηλικία με 

αποτέλεσμα η διάγνωση να τίθεται στην ενήλικη ζωή όταν επασβεστώνεται το στόμιο 

που ενώνει τα δύο διαμερίσματα. Το γεγονός αυτό οδηγεί στην εκδήλωση 

απόφραξης μεταξύ των δύο κόλπων ώστε να δημιουργείται κλίση πίεσης με 

συμπτωματολογία που ομοιάζει με την στένωση της μιτροειδούς βαλβίδας όπως 
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δύσπνοια στην προσπάθεια, ορθόπνοια, πνευμονικό οίδημα και αιμόπτυση. (Slight 

et al., 2005; Davlouros et al., 2011; Bai et al., 2010) Αντίθετα στην κατηγορία Ι και ΙΙ 

παρουσιάζονται συμπτώματα κατά την νεογνική και παιδική ηλικία καθώς η 

επικοινωνία ή οι επικοινωνίες είναι περιοριστικού τύπου και δεν επαρκούν για την 

εξίσωση της πίεσης μεταξύ των δύο τμημάτων με αποτέλεσμα να δημιουργείται 

διαφορά πίεσης και η πνευμονική κυκλοφορία να κατακρατά αίμα με αποτέλεσμα να 

εγκαθίσταται πνευμονική υπέρταση. (Yozgat et al., 2020) Το γεγονός αυτό 

δημιουργεί δύσπνοια στο νεογνό ή το παιδί που φέρει την συγγενή καρδιοπάθεια ,με 

αποτέλεσμα όσο μικρότερη να είναι η επικοινωνία τόσο νωρίτερα να εμφανίζονται τα 

συμπτώματα και τόσο μεγαλύτερη να είναι η βαρύτητα αυτών. (Humpl et al., 2010) 

Άλλα συμπτώματα περιλαμβάνουν αίσθημα παλμών σε περίπτωση εγκατάστασης 

αρρυθμιών, στασιμότητα ανάπτυξης, επεισόδια προσωρινού αποκορεσμού  της 

οξυαιμοσφαιρίνης από το οξυγόνο, ταχυκαρδία λόγω χαμηλής καρδιακής παροχής, 

συχνές πνευμονίες, βήχα, συριγμός, σε περίπτωση πνευμονικής υπέρτασης. Το cor 

triatriatum dexter εκδηλώνεται με παρόμοια συμπτώματα της ανωμαλίας Ebstein και 

επομένως η διαφοροδιάγνωση με βάση την κλινική εικόνα είναι δύσκολη. (Nassar 

and Hamdan, 2011) Στο cor triatriatum dexter η κλινική εικόνα ποικίλλει ανάλογα με 

τον αριθμό και το μέγεθος των τρημάτων του διαφράγματος από απουσία 

συμπτωμάτων έως συμπτώματα στένωσης της τριγλώχινας βαλβίδας. Στις 

επιπλοκές της τρίκολπης αριστερής και δεξιάς καρδιάς περιλαμβάνονται οι κολπικές 

αρρυθμίες λόγω διάτασης του κόλπου που φέρει το διάφραγμα, το καρδιογενές σοκ 

και τα θρομβοεμβολικά επεισόδια λόγω κολπικής μαρμαρυγής. (Spengos, Gialafos 

and Vassilopoulou, 2008) (León et al., 2018) (Vayngortin, Rosenfeld and Mansour, 

2019) Η δεξιά καρδιακή ανεπάρκεια αποτελεί την τελική επιπλοκή τόσο του cor 

triatriatum sinister όσο και του cor triatriatum dexter και περιλαμβάνει 

ηπατοσπληνομεγαλία, ασκίτη, διατεταμένες σφαγίτιδες φλέβες και περιφερικά 

οιδήματα. Οι αρρυθμίες που παρουσιάζονται είναι ο κολπικός πτερυγισμός, η 

κολπική ταχυκαρδία και κολπική μαρμαρυγή.  (Ather et al,2022) (Yozgat et al., 2020; 

Okada et al., 2021) 

Διαγνωστική προσέγγιση: 

Φυσική εξέταση: 

 Κατά την διάρκεια της ακρόασης της καρδιάς ασθενούς με cor triatriatum sinister 

είναι ακουστό διαστολικό φύσημα  του οποίου η ένταση αυξάνεται όσο στενότερη 

είναι η επικοινωνία μεταξύ των δύο διαμερισμάτων. Εφόσον εγκατασταθεί 

πνευμονική υπέρταση τότε ο δεύτερος καρδιακός τόνος είναι εντονότερος λόγω της 

αύξησης της έντασης της πνευμονικής συνιστώσας. (Nassar and Hamdan, 2011) 

Στην ακρόαση των πνευμόνων είναι δυνατόν να αποκαλυφθούν τρίζοντες στις βάσεις 
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αμφοτερόπλευρα  λόγω εξαγγείωσης υγρού στους πνεύμονες και πλευριτική 

συλλογή με διίδρωμα λόγω καρδιακής ανεπάρκειας. (Ather et al,2022) 

Ηλεκτροκαρδιογράφημα: 

 Το ηλεκτροκαρδιογράφημα σε περίπτωση cor triatriatum sinister είναι φυσιολογικό, 

ωστόσο όταν εγκατασταθεί πνευμονική υπέρταση τότε διαπιστώνεται υπερτροφία της 

δεξιάς κοιλίας, δεξιά στροφή του άξονα σε συνδυασμό με πρότυπο S1Q3. 

Επιπρόσθετα σε περίπτωση εγκατάστασης αρρυθμιών τότε είναι δόκιμο να 

πραγματοποιηθεί 24ωρο Holter ρυθμού για την διαπίστωση της κολπικής 

μαρμαρυγής ή κολπικής ταχυκαρδίας. (Nassar and Hamdan, 2011; Narayanapillai, 

2016) (Ather et al,2022) 

 

Ακτινογραφία θώρακος: 

 Στην ακτινογραφία θώρακος είναι ορατή η συμφόρηση των πνευμονικών πεδίων με 

ορατές γραμμές Kerley B-lines λόγω πνευμονικής υπέρτασης. Ταυτόχρονα 

απουσιάζει η διάταση της αριστεράς κοιλίας η οποία συναντάται στην περίπτωση 

στένωσης της μιτροειδούς βαλβίδας σε περίπτωση cor triatriatum sinister. 

(Narayanapillai, 2016)  Σε περίπτωση εγκατάστασης πνευμονικού οιδήματος 

παρατηρείται η εικόνα ground-glass. Τα πνευμονικά αγγεία προβάλλουν και μπορεί 

να παρατηρηθεί καρδιομεγαλία σε περίπτωση εγκατάστασης καρδιακής 

ανεπάρκειας. (Ather et al,2022) Oι διαστάσεις του κόλπου που φέρει το διάφραγμα 

απεικονίζεται διευρυσμένος. 

Εικόνα: Ηλεκτροκαρδιογράφημα ενός 

βρέφους 4 μηνών με cor triatriatum 

dexter στο οποίο είναι εμφανής η 

υπερτροφία του δεξιού κόλπου με την 

παρουσία των υψηλών πνευμονικών Ρ. 

(Barrea et al., 2009) 
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Υπερηχοκαρδιογραφία: 

 Η υπερηχοκαρδιογραφία αποτελεί την μέθοδο εκλογής για την διάγνωση της 

τρίκολπης καρδιάς καθώς και των συνοδών ανωμαλιών που μπορεί να 

συνυπάρχουν. Πιο συγκεκριμένα στην λήψη των τεσσάρων καρδιακών κοιλοτήτων 

απεικονίζεται το λεπτό διάφραγμα που διχοτομεί τον κόλπο σε δύο διαμερίσματα. 

(Slight, Nzewi and Mankad, 2004) Επιπρόσθετα μπορεί να απεικονιστούν τα τρήματα 

που υπάρχουν στην επιφάνεια του διαφράγματος, να υπολογιστεί το μέγεθος της 

επικοινωνίας μεταξύ των διαμερισμάτων και να απεικονιστεί η επέκταση της 

αριστεράς κοιλίας σε περίπτωση cor triatriatum sinister η οποία διαφοροδιαγιγνώσκει 

αυτή την συγγενή καρδιοπάθεια από την στένωση της μιτροειδούς βαλβίδας με την 

μορφή υπερβαλβιδικού δακτυλίου. Επιπρόσθετα στην στένωση της μιτροειδούς 

βαλβίδας παρατηρείται κίνηση του αίματος διαμέσου αυτής μόνο κατά την φάση της 

διαστολής, αντίθετα το αίμα διαπερνά το διάφραγμα τόσο κατά την φάση της 

διαστολής όσο και της συστολής. Στην λήψη κατά τον μακρύ άξονα το άνω τμήμα του 

διαφράγματος είναι παράλληλο στο αορτικό τοίχωμα ενώ το κάτω μέρος ενώνεται 

στο οπίσθιο τοίχωμα της κοιλίας σχηματίζοντας μια προέκταση τόσο στην 

περίπτωση του cor triatriatum sinister όσο και στην περίπτωση του cor triatriatum 

dexter, στην αριστερά και την δεξιά κοιλία αντίστοιχα. Θεωρείται απαραίτητο να 

απεικονιστεί η έκφυση των πνευμονικών φλεβών ώστε να διαπιστωθεί αφενός εάν 

συνυπάρχει ανώμαλη έκφυση των πνευμονικών φλεβών και αφετέρου εάν εκφύονται 

από το άνω ή κάτω τμήμα του διαφράγματος. Το spectral Doppler είναι χρήσιμο στην 

μέτρηση της ταχύτητας του αίματος διαμέσου του διαφράγματος, η ταχύτητα 2 m/s 

σηματοδοτεί την ύπαρξη σοβαρής παρεμπόδισης της ροής,  καθώς και της κλίσης 

πίεσης που δημιουργείται στα δύο διαμερίσματα λόγω της ύπαρξης του 

διαφράγματος. Σε υποψία εγκατάστασης πνευμονικής υπέρτασης μπορεί να 

Εικόνα: Ακτινογραφία θώρακος ενός 

βρέφους 2 μηνών με cor triatriatum 

sinistrum στην οποία απεικονίζεται η 

αυξημένη αιμάτωση των πνευμόνων και 

η υπερτροφία της δεξιάς κοιλίας. (Sabri 

et al., 2021) 
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μετρηθούν και οι πιέσεις που αναπτύσσονται στην πνευμονική αρτηρία. (Jacobs et 

al., 2006) Η απεικόνιση των επιπλέον συγγενών ανωμαλιών που προαναφέρθηκαν 

όπως της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας, της μεσοκολπικής επικοινωνίας, της 

τετραλογίας Fallot προσφέρει σημαντικές πληροφορίες στον προγραμματισμό της 

χειρουργικής αντιμετώπισης. Αξιοσημείωτο είναι ότι σε αρκετές περιπτώσεις η 

συγγενής αυτή καρδιοπάθεια αποτελεί τυχαίο εύρημα. (Nassar and Hamdan, 2011; 

Narayanapillai, 2016; Ostman-Smith et al., 1984) (Ather et al,2022) (Wolf, 1986; 

Alboliras et al., 1987; Einav, Perk and Kronzon, 2008; Fesslova et al., 2012; Gould et 

al., 2019; Kumar et al., 2016)  

 

Μαγνητική και Αξονική Τομογραφία καρδιάς: 

 Οι μέθοδοι αυτοί μπορούν  να θέσουν με ακρίβεια την διάγνωση της τρίκολπης 

καρδιάς καθώς είναι δυνατόν να απεικονισθεί με μεγάλη λεπτομέρεια το διάφραγμα 

καθώς τα τρήματα που αυτό φέρει και το κατά πόσο είναι περιοριστικού τύπου. 

Επιπρόσθετα στην cine-MRI είναι δυνατόν να απεικονισθεί η τυρβώδης αιματική ροή 

διά των τρημάτων του διαφράγματος σε αντιδιαστολή με την φυσιολογική αιματική 

ροή. Επιπλέον απεικονίζεται η σχετική θέση του διαφράγματος σε σχέση με την 

έκφυση των πνευμονικών φλεβών. Η καρδιακή λειτουργία και το μέγεθος των κοιλιών 

μπορεί να εκτιμηθεί με ακρίβεια. Τέλος απεικονίζονται με λεπτομέρεια οι επιμέρους 

ανωμαλίες που είναι δυνατόν να συνυπάρχουν. (Gahide, Barde and Francis-Sicre, 

2009; Sakamoto et al., 1994; Nassar and Hamdan, 2011; Elagha, Fuisz and 

Weissman, 2012) 

Εικόνα: Υπερηχοκαρδιογραφική 

απεικόνιση σε 15χρονη έφηβη, 

παραστερνική λήψη κατά τον 

μακρύ άξονα στην οποία φαίνεται 

με το βέλος το διάφραγμα που 

χωρίζει τον αριστερό κόλπο σε 

δύο τμήματα με αποτέλεσμα να 

τίθεται η διάγνωση cor triatriatum 

sinister. Συνυπάρχει 

μεσοκοιλιακή επικοινωνία. 

(Kehrl, Dagen and Becker, 2015) 
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Καρδιακός καθετηριασμός: 

 Ο καρδιακός καθετηριασμός χρησιμοποιείται σπάνια λόγω της ανάπτυξης της 

υπερηχοκαρδιογραφίας, ωστόσο διαθέτει ένα πλεονέκτημα σε σχέση με τις άλλες 

μεθόδους καθώς μπορεί να υπολογίσει με ακρίβεια τις πιέσεις που αναπτύσσονται 

στα καρδιακά διαμερίσματα και στην πνευμονική κυκλοφορία. Με την μέθοδο αυτή 

διαπιστώνεται η κλίση πίεσης εντός του κόλπου που περιέχει το διάφραγμα, η κλίση 

πίεσης μεταξύ του άνω τμήματος του κόλπου και της πίεσης ενσφήνωσης των 

τριχοειδών,  η φυσιολογική τελοδιαστολική πίεση των κοιλιών και σε περίπτωση 

εγκατάστασης πνευμονικής υπέρτασης διαπιστώνεται αύξηση της πίεσης 

ενσφήνωσης στην πνευμονική αρτηρία. Τέλος είναι δυνατόν με την βοήθεια του 

καθετήρα να καταλυθούν οι αρρυθμίες που προκύπτουν λόγω διάτασης του κόλπου. 

(Reese, 2004; Nassar and Hamdan, 2011) (Yamada et al., 2009; Dillman, Yarram 

and Hernandez, 2009; Abdel Razek et al., 2019) 

 

4.5 ΔΙΑΓΝΩΣΤΙΚΗ ΠΡΟΣΕΓΓΙΣΗ ΣΥΓΓΕΝΩΝ ΚΑΡΔΙΟΠΑΘΕΙΩΝ ΣΕ ΠΑΙΔΙΑ: 

  Η κλινική διάγνωση των συγγενών καρδιοπαθειών βασίζεται στην χρήση της 

παλμικής οξυμετρίας η οποία πλέον έχει καθιερωθεί για  την μέτρηση του 

διαδερμικού κορεσμού της οξυαιμοσφαιρίνης του αίματος σε άνω και κάτω άκρο  με 

παλμικό οξύμετρο σε όλα τα νεογνά πριν την έξοδο τους από το μαιευτήριο. Η 

μέθοδος αυτή μπορεί ωστόσο να διαγνώσει τις κυανωτικές συγγενείς καρδιοπάθειες 

αλλά όχι τις ακυανωτικές. Αποτελούν μια μέθοδο screening ώστε να εντοπιστούν οι 

ασυμπτωματικές μορφές. 

Εικόνα: Cine MRI, λήψη των 

τεσσάρων καρδιακών κοιλοτήτων στην 

οποία φαίνεται το διάφραγμα που 

χωρίζει τον αριστερό κόλπο. (Rajiah et 

al., 2019) 
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Επιπλέον χρησιμοποιείται η φυσική εξέταση με την χρήση της επισκόπησης, της 

ακρόασης και της ψηλάφησης. Διενεργείται εργαστηριακός έλεγχος με την λήψη 

αερίου αίματος και εξετάσεων αίματος καθώς και ηλεκτροκαρδιογραφήματος. 

Απεικονιστικά χρησιμοποιείται η ακτινογραφία θώρακος, η υπερηχοκαρδιογραφία και 

η μαγνητική/ αξονική τομογραφία καρδιάς. Εφόσον κριθεί απαραίτητο διενεργείται 

καρδιακός καθετηριασμός  για την απόκτηση πληροφοριών οι οποίες δεν μπορούν 

να αποκτηθούν με τις άλλες μεθόδους. Η σημαντική πρόοδος των σύγχρονων 

τεχνικών διάγνωσης είτε πρόκειται για απεικονιστική  είτε για γενετική μέθοδο έχει 

κάνει εφικτή την έγκαιρη διάγνωση ήδη από την εμβρυική ηλικία. Κάθε παιδί με 

συγγενή καρδιοπάθεια εφόσον διαγνωστούν τα ακριβή χαρακτηριστικά της 

καρδιοπάθειας που φέρει από τον εξειδικευμένο κλινικό ιατρό θα πρέπει να 

παραπέμπεται για περαιτέρω έλεγχο στους γενετιστές ώστε να διαπιστωθεί εάν αυτή 

η μείζων ανωμαλία είναι μεμονωμένη ή είναι γενετικής αιτιολογίας οπότε υπάρχουν 

συνοδές ελάσσονες ή μείζονες ανωμαλίες ως συμπτώματα ενός καλώς 

χαρακτηρισμένου γενετικού συνδρόμου ή στο πλαίσιο σημειακών μεταλλάξεων ενός 

ή περισσότερων γονιδίων. 

Η προσέγγιση ενός τέτοιου παιδιού απαιτεί: 

1. λήψη λεπτομερούς ατομικού και οικογενειακού ιστορικού όπως το ιστορικό 

πολλαπλών αποβολών, το ολιγουδράμνιο , το πολυϋδράμνιο, η ισχιακή 

προβολή, η προχωρημένη ηλικία μητέρας, η ενδομήτρια υπολειπόμενη 

ανάπτυξη, η επιτάχυνση ή καθυστέρηση αύξησης μετά τη γέννηση, χρόνια 

Εικόνα: Παρουσίαση 

αλγορίθμου χρήσης παλμικής 

οξυμετρίας στην διάγνωση των 

κυανωτικών συγγενών 

καρδιοπαθειών. (Kemper et al., 

2011) 
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νοσήματα εγκύου όπως ο σακχαρώδης διαβήτης κύησης, παθολογικά ευρήματα 

σε προγεννητικό έλεγχο, υπογονιμότητα, θάνατος άλλων παιδιών, θάνατος 

μελών οικογένειας σε νεαρή ηλικία. Επιπλέον κρίνεται σκόπιμη η κατασκευή 

γενεαλογικού δένδρου για την καταγραφή πιθανής επανεμφάνισης κάποιας 

συγγενούς καρδιοπάθειας στα μέλη και κατ’ επέκταση την προσπάθεια 

εκτίμησης του κινδύνου επανεμφάνισης και του προτύπου κληρονόμησης. 

(Chaix, Andelfinger and Khairy, 2016; Hinton, 2008) 

 

2. λεπτομερή κατά συστήματα φυσική εξέταση για αναζήτηση μείζονων και 

ελάσσονων συγγενών ανωμαλιών. Οι πολλαπλές ελάσσονες συγγενείς 

ανωμαλίες(>3) συνήθως συνδυάζονται με μείζονες συγγενείς ανωμαλίες όπως 

συγγενείς καρδιοπάθειες. Επιπλέον, είναι απαραίτητη η εκτίμηση της νοητικής 

λειτουργίας και ψυχοκινητικής εξέλιξης του παιδιού. Συχνά το ίδιο  γενετικό 

νόσημα  ή σύνδρομο μπορεί να διαφέρει ως προς τα χαρακτηριστικά που 

προκαλεί από άτομο σε άτομο λόγω χαμηλής διεισδυτικότητας, ποικίλης 

εκφραστικότητας ή στην επίδραση τροποποιητικών γονιδίων ή και ακόμα 

επιγενετικών παραγόντων, μεταξύ μελών της ίδιας οικογένειας. Για τον σκοπό 

αυτό κρίνεται σκόπιμη η μελέτη φωτογραφιών των συγγενών που 

πιθανολογείται ότι φέρει το σύνδρομο. Όσον αφορά την γενετική εκτίμηση του 

ατόμου θα πρέπει να καταγραφούν όλα τα φαινοτυπικά χαρακτηριστικά που 

παρεκκλίνουν από το φυσιολογικό και τις φυσιολογικές παραλλαγές ενώ 

ταυτόχρονα θα πρέπει να εκτιμηθούν από ομάδα ιατρών πολλαπλών 

ειδικοτήτων για την διαπίστωση τυχόν ανωμαλιών σε ποικίλα όργανα όπως οι 

οφθαλμοί, οι νεφροί , σκελετός και λοιπά. (Pierpont et al., 2007; Chaix, 

Andelfinger and Khairy, 2016) 

 

Εφόσον συλλεχθούν οι παραπάνω πληροφορίες τότε ο κλινικός γενετιστής θα 

παραγγείλει τον κατάλληλο εργαστηριακό έλεγχο  για την διάγνωση του γενετικού 

νοσήματος ανάλογα με την κλινική υποψία που έχει τεθεί με βάση την ανωτέρα 

διαδικασία. (Grosse and Khoury, 2006) Οι βασικές διαγνωστικές γενετικές μέθοδοι 

που χρησιμοποιούνται είναι οι ακόλουθες:  

 

1. ΣΥΜΒΑΤΙΚΟΣ ΚΑΡΥΟΤΥΠΟΣ 

    Ο συμβατικός μεταφασικός καρυότυπος χρησιμοποιείται για την ανίχνευση 

ανευπλοειδιών/αριθμητικών ανωμαλιών, δομικών ανωμαλιών με χαμηλή ανάλυση 5 

μεγαβάσεις. Στην διάγνωση των συγγενών καρδιοπαθειών χρησιμοποιείται για την 

διάγνωση συνδρόμων όπως η τρισωμία 21, τρισωμία 18, τρισωμία, 21, μονοσωμία Χ 
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άλλα και για την διάγνωση δομικών ανωμαλιών όπως η αναιμία Fanconi και άλλα. 

(Chaix, Andelfinger and Khairy, 2016) 

 

2. ΜΟΡΙΑΚΟΣ ΚΑΡΥΟΤΥΠΟΣ (A- CGH ή ARRAY-COMPARATIVE GENOMIC 
HYBRIDIZATION 

    Ο μοριακός καρυότυπος χρησιμοποιεί ολιγονουκλεοτιδικούς ανιχνευτές 

εκτυπωμένους σε γυάλινα slides με στόχο τον ανταγωνιστικό υβριδισμό των 

νουκλεϊκών οξέων με υψηλή ανάλυση σε σχέση με την κλασική κυτταρογενετική 

(συμβατικός καρυότυπος). Αναλύεται το γονιδίωμα και συγκρίνεται με τα controls 

μέσω υπολογιστικών συστημάτων, οπότε προτιμάται σε περιπτώσεις κλινικής 

αμφιβολίας σε αντίθεση με την μέθοδο FISH η οποία δρα στοχευμένα και επομένως 

για να χρησιμοποιηθεί απαιτείται κλινική υποψία. Η μέθοδος του συγκριτικού 

γενωμικού υβριδισμού έχει γίνει εξέταση ρουτίνας για την ανίχνευση παραλλαγών 

αριθμού αντιγράφων( Copy Number Variants-CNVs) σε ασθενείς με συγγενείς 

καρδιοπάθειες. Οι παραλλαγές αριθμού αντιγράφων αποτελούν ελλείματα ή 

διπλασιασμούς  χρωμοσωμικού υλικού με αποτέλεσμα να μην υπάρχει αλλαγή στην 

αλληλουχία του DNA αλλά στον αριθμό των αντιγράφων μιας περιοχής. Μπορεί να 

ανιχνεύσει υπομικροσκοπικές (μικροπολλαπλασιασμοί, μικροελλείψεις) μη 

ισοζυγισμένες αναδιατάξεις στα χρωμοσώματα με μέγεθος από μια κιλοβάση έως 

μεγαβάσεις ή αριθμητικές ανωμαλίες (ανευπλοειδίες) ή την ύπαρξη σημαντικού 

ποσοστού μωσαϊκισμού ή μεταθέσεις και αναστροφές μόνο στην περίπτωση που 

συνυπάρχει απώλεια γενετικού υλικού. Επομένως δεν μπορεί να ανιχνεύσει 

ισοζυγισμένες μεταθέσεις και αναστροφές ή σημειακές μεταλλάξεις ή νουκλεοτιδικές 

επεκτάσεις ή μικρού ποσοστού μωσαϊκισμό. Η ευαισθησία της την καθιστά εξαιρετική 

μέθοδο επιλογής για την διάγνωση ακόμα και αδιάγνωστων γενετικών διαταραχών. 

(van Trier et al., 2013) 
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3. FISH (FLUORESENCE IN SITU HYBRIDISATION) 

     O φθορίζων in situ υβριδισμός συγκαταλέγεται στις κλασσικές μεθόδους της 

κυτταρογενετικής. Η μέθοδος αυτή χρησιμοποιεί DNA ή RNA ανιχνευτές 

σεσημασμένους με διαφορετικά φθοριοχρώματα που πωλούνται στο εμπόριο για την 

μελέτη κυττάρων χωρίς να απαιτείται η καλλιέργεια τους. Διαθέτει μεγάλη ευαισθησία 

και ειδικότητα με δυνατότητα ανίχνευσης 1-5 κιλοβάσεις προσφέροντας καλύτερη 

ανάλυση σε σχέση με τον κλασσικό καρυότυπο. Χρησιμοποιείται για την ανίχνευση 

αριθμητικών, δομικών χρωμοσωμικών ανωμαλιών, υπεράριθμων χρωμοσωμικών 

θραυσμάτων, σημείων θραύσης ανακατατάξεων, μικροελλειμάτων και γονιδιακών 

επεκτάσεων. Αποτελεί την μέθοδο εκλογής για την διάγνωση του συνδρόμου Alagille, 

DiGeorge, Williams-Beuren. Τέλος μπορεί να χρησιμοποιηθεί η subtelomere FISH 

μέθοδος η οποία ανιχνεύει ανωμαλίες στα υποτελομερή ή τελομερή, που προκαλούν 

την εμφάνιση συγγενών καρδιοπαθειών όπως μεσοκοιλιακή επικοινωνία,  

μεσοκολπική επικοινωνία, δεξί αορτικό τόξο και πνευμονική στένωση σε συνδυασμό 

με διανοητική καθυστέρηση και συγκεκριμένο φαινότυπο. (Baker et al., 2002; 

Anderlid et al., 2002) 

 

4. ΑΛΛΗΛΟΥΧΗΣΗ ΕΠΟΜΕΝΗΣ ΓΕΝΕΑΣ (NEXT GENERATION SEQUENCING-

NGS) 

     H αλληλούχηση επόμενης γενεάς αποτέλεσε ακρογωνιαίο λίθο για την ανακάλυψη    

νέων γενετικών τόπων καθώς έκανε εφικτή την ταυτόχρονη αλληλούχηση μεγάλου 

αριθμού τμημάτων DNA με αποτέλεσμα την δημιουργία τεράστιας ποσότητας 

δεδομένων με ταχύτητα και ακρίβεια. Η μέθοδος αυτή χρησιμοποιείται σε περίπτωση 

που δεν υπάρχει υποψία για συγκεκριμένη ασθένεια καθώς μπορεί να περιλαμβάνει 

Εικόνα: Βασικές αρχές 

λειτουργίας του μοριακού 

καρυότυπου. (Alqallaf, Alkoot 

and Aldabbous, 2013) 
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όλα τα εξώνια του ανθρώπινου γονιδιώματος δηλαδή τις περιοχές του γονιδιώματος 

που κωδικοποιούν πρωτεΐνες (whole exome sequencing-WES) ή ολόκληρο το 

γονιδίωμα συμπεριλαμβάνοντας τα εξώνια και εσώνια (whole genome sequencing).  

Σε περίπτωση που υπάρχει υποψία για τα πιθανά εμπλεκόμενα γονίδια που 

προκαλούν τον φαινότυπο με βάση την κλινική εκτίμηση και την βιολογία της καρδιάς 

τότε είναι δυνατόν να πραγματοποιηθεί γενετικός έλεγχος με πάνελ γονιδίων 

(Targeted Gene Panel-TGP) το οποίο χρησιμοποιείται αρκετά συχνά στην διάγνωση 

των  μη συνδρομικών συγγενών καρδιοπαθειών. Παλαιότερα το screening των 

γονιδίων γινόταν με την χρήση της αλληλούχησης Sanger η οποία παρουσίαζε 

περιορισμούς. Μπορεί να συνδυαστεί με τον μοριακό καρυότυπο για αύξηση της 

διαγνωστικής απόδοσης ή να χρησιμοποιηθεί αυτοτελώς για την διάγνωση ενός 

φαινοτύπου για τον οποίο κλινικά δεν μπορεί να τεθεί υποψία συσχέτισης με κάποιο 

ήδη γνωστό σύνδρομο, στα πλαίσια ανακάλυψης νέων γονιδίων που δημιουργούν 

ένα άγνωστο φαινότυπο.  (Rehm, 2013) 

 

5. ΜΟΡΙΑΚΕΣ ΤΕΧΝΙΚΕΣ ( MLPA, QF-PCR) 

    Η μέθοδος RCR αποτελεί βασική τεχνική για την διάγνωση μονογονιδιακών 

νοσημάτων. Επιτρέπει την δημιουργία πολλαπλών αντιγράφων επιλεγμένου 

τμήματος της αλληλουχίας του υπό μελέτη DNA. Πριν την ανάπτυξη του PCR 

χρησιμοποιούνταν η μέθοδος Southern blotting η οποία αποτελούσε αρκετά 

χρονοβόρα και εργώδης διαδικασία. Επιπρόσθετα, η μέθοδος Multiplex Ligation 

Dependent Probe Amplification (MLPA) βασίζεται στον υβριδισμό πολλών ζευγών 

ολιγονουκλεοτιδίων σε μια στοχευμένη περιοχή DNA με στόχο την ανακάλυψη 

ελλειμάτων, ενθέσεων και διπλασιασμών, χρησιμοποιώντας το πολλαπλό PCR για 

τον πολλαπλασιασμό διαφορετικών θέσεων DNA. Επομένως γίνεται κατανοητό ότι 

για την χρήση των συγκεκριμένων τεχνικών είναι απαραίτητο να υπάρχει κλινική 

υποψία για την τελική διάγνωση καθώς απαιτείται στόχευση. 

 

H ανεύρεση του γενετικού αιτίου που προκαλεί την συγγενή καρδιοπάθεια  είναι 

σημαντική για την εκτίμηση της πιθανότητας επανεμφάνισης σε μελλοντικές κυήσεις, 

την παροχή εξατομικευμένης γενετικής συμβουλευτικής, την κατανόηση του 

προτύπου κληρονομικότητας (αυτοσωμικό, υπολειπόμενο, συνδεδεμένο με το Χ 

χρωμόσωμα) και  την πιθανή ανάγκη για περαιτέρω γενετικό έλεγχο της οικογένειας. 

(Resta et al., 2006) Όταν μετά την χρήση των παραπάνω μεθόδων εντοπιστεί μια 

πιθανή παραλλαγή τότε αυτή θα πρέπει να αξιολογηθεί καθώς δεν είναι όλες οι 

παραλλαγές παθογόνες αλλά αβέβαιης κλινικής σημασίας (VOUS) ή ακόμα και μη 

παθογόνες. (Rehm, 2013) Είναι γεγονός ότι παρά την αλματώδη πρόοδο που έχει 
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σημειωθεί στον τομέα της γενετικής η γενετική αιτιολογία των συγγενών 

καρδιοπαθειών παραμένει άγνωστη σε σημαντικό ποσοστό καθώς είναι δύσκολος ο 

εντοπισμός των προτύπων κληρονομικότητας διότι μπορεί να επιδρούν 

περιβαλλοντικοί παράγοντες, ή να υπάρχει μειωμένη διεισδυτικότητα ή ποικίλη 

εκφραστικότητα. Ταυτόχρονα οι παθογόνες παραλλαγές μπορεί να μην εντοπίζονται 

στα γονίδια αλλά σε λειτουργικές περιοχές καθιστώντας ακόμα δυσκολότερη την 

διάγνωση. (Gelb et al., 2013) Κρίνεται απαραίτητη η μελέτη της σύγχρονης 

βιβλιογραφίας ώστε να είναι δυνατή η παροχή κατάλληλης και εξατομικευμένης 

γενετικής συμβουλευτικής.  

 

Επομένως, κατά την διαγνωστική προσέγγιση των συγγενών καρδιοπαθειών 

συνοπτικά ακολουθούνται τα παρακάτω βήματα:  

1ο ΒΗΜΑ:  παλμική οξυμετρία σε άνω και κάτω άκρο (μέθοδος screening) 

2ο ΒΗΜΑ: φυσική εξέταση (ακρόαση, επισκόπηση, ψηλάφηση) και αξιολόγηση 

κλινικής εικόνας (μέθοδος screening) 

3ο ΒΗΜΑ: εργαστηριακός έλεγχος επί ενδείξεων (αέριο αίματος, γενική αίματος) 

4ο ΒΗΜΑ: ηλεκτροκαρδιογράφημα/ακτινογραφία θώρακα επί ενδείξεων 

5ο ΒΗΜΑ: υπερηχοκαρδιογραφία για οριστική διάγνωση (μέθοδος εκλογής) 

6ο BHMA: μαγνητική-αξονική τομογραφία, αγγειογραφία,  καρδιακός καθετηριασμός 

για επιπλέον ανατομική λεπτομέρεια 

7ο BHMA : παραπομπή σε γενετιστή ιατρό 

8ο ΒΗΜΑ: λήψη ατομικού / οικογενειακού ιστορικού και κατασκευή γενεαλογικού 

δένδρου με καταγραφή όλων των δεδομένων που παρέχονται 

9ο ΒΗΜΑ: κατά συστήματα φυσική εξέταση για αναζήτηση συγγενών ανωμαλιών και 

καταγραφή αυτών 

10ο  ΒΗΜΑ: παραπομπή κατάλληλου εργαστηριακού γενετικού ελέγχου (συμβατικός 

καρυότυπος, FISH, μοριακός καρυότυπος, NGS,  PCR, MLPA) 

11ο ΒΗΜΑ: ερμηνεία αποτελεσμάτων με βάση την σύγχρονη βιβλιογραφία 

12Ο  ΒΗΜΑ: παροχή κατάλληλης και εξατομικευμένης γενετικής συμβουλευτικής 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

[341] 

 

5. ΣΥΖΗΤΗΣΗ-ΣΥΜΠΕΡΑΣΜΑΤΑ 

  Με βάση την ανωτέρω ανάπτυξη των αποτελεσμάτων καθίσταται σαφής ότι οι 

συγγενείς καρδιοπάθειες αποτελούν μια πρόκληση για τον κλινικό ιατρό καθώς είναι 

απαραίτητη η γνώση της εμβρυολογίας και ανατομίας της καρδιάς, των 

παθογενετικών και παθοφυσιολογικών μηχανισμών που δημιουργούν την εκδήλωση 

των συμπτωμάτων με κορυφαία την καρδιακή ανεπάρκεια, την πνευμονική υπέρταση  

και τον πρόωρο θάνατο. Επιπλέον είναι σαφές ότι σε ποσοστό περίπου 10% αυτές 

οφείλονται σε γενετικά αίτια. Τα γενετικά αίτια αφορούν μεμονωμένες μεταλλάξεις σε 

γονίδια που εμπλέκονται στην παραγωγή ή την ρύθμιση των μεταγραφικών 

παραγόντων, χρωμοσωμικές ανωμαλίες, σύνδρομα μικροελλειμάτων, μονογονιδιακά 

νοσήματα. Επομένως είναι επιτακτική η ανάγκη της παραπομπής του παιδιού που 

φέρει την συγγενή καρδιοπάθεια σε γενετιστή για την εκτίμηση τυχόν ελάσσονων 

δορυφόρων ανωμαλιών και την παραγγελία του κατάλληλου εργαστηριακού 

γενετικού ελέγχου ανάλογα με την κλινική εικόνα. Η πρόοδος στον τομέα της ιατρικής 

και της γενετικής έχει καταστήσει δυνατή την έγκαιρη διάγνωση και ταυτοποίηση των 

γενετικών αιτιών με την βοήθεια της αλληλούχησης επόμενης γενεάς όπως και των 

πιο παραδοσιακών μεθόδων όπως ο καρυότυπος, ο μοριακός καρυότυπος, ο 

φθορίζων in situ υβριδισμός. Τα αποτελέσματα που προκύπτουν από τις παραπάνω 

μεθόδους είναι απαραίτητο να αξιολογηθούν με την χρήση των βάσεων δεδομένων 

και της παρούσας βιβλιογραφίας ώστε να ανευρεθεί το γενετικό αίτιο. Επιπλέον λόγω 

της αλματώδους προόδου της γενετικής ο γενετιστής είναι απαραίτητο να έχει συνεχή 

επαφή με τις ραγδαίες εξελίξεις λόγω της συνεχούς ανακάλυψης νέων γονιδίων και 

νέων συσχετίσεων. Ωστόσο η πρόκληση της διάγνωσης δεν περιορίζεται στο 

γενετικό σκέλος αλλά και στο κλινικό που αφορά τον ορθό χαρακτηρισμό της 

συγγενούς καρδιοπάθειας που φέρει το παιδί με την βοήθεια της 

υπερηχοκαρδιογραφίας και άλλων εξειδικευμένων διαγνωστικών μεθόδων  όπως η 

μαγνητική τομογραφία και ο καρδιακός καθετηριασμός. Επιπλέον επιτακτική 

καθίσταται η ανάγκη της παρακολούθησης της εξέλιξης της αιμοδυναμικής εικόνας 

του ασθενούς ανά τακτά χρονικά διαστήματα ώστε να υπάρξει χειρουργική ή 

φαρμακευτική παρέμβαση στον κατάλληλο χρόνο ώστε να αποφευχθούν οι μη 

αναστρέψιμες επιπλοκές που προαναφέρθηκαν. Ως εκ τούτου κρίνεται σκόπιμη η  

διενέργεια πολλαπλών μελετών για την δημιουργία αφενός προγνωστικών κλινικών 

μοντέλων και αφετέρου την ανεύρεση ακόμα περισσότερων γονιδίων που σχετίζονται 

με την ύπαρξη συγγενών καρδιοπαθειών. 
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