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Περίληψη
Το σύνδρομο βραχέας πλευράς και πολυδακτυλίας ανήκει σε
μία ομάδα σπάνιων μη-συμβατών με τη ζωή σκελετικών δυ-
σπλασιών, που κληρονομούνται κατά τον αυτοσωματικό υπολοι-
πόμενο χαρακτήρα. Χαρακτηριστικά του συνδρόμου αποτελούν:
υποπλαστικός θώρακας, βραχέες πλευρές, βραχέα άκρα, πολυ-
δακτυλία και ανωμαλίες εσωτερικών οργάνων. Στο παρόν άρθρο
περιγράφεται μία περίπτωση πάσχοντως εμβρύου, που προερ-
χόταν από μία οικογένεια «υψηλού κινδύνου», λόγω οικογενεια-
κού ιστορικού και κατά το υπερηχογράφημα 11-14 εβδομάδων
είχε διαπιστωθεί αυξημένη αυχενική διαφάνεια. Η διάγνωση
συνδρόμου βραχέας πλευράς και πολυδακτυλίας τέθηκε στο
δεύτερο τρίμηνο της κύησης.

Λέξεις - κλειδιά: αυχενική διαφάνεια, σκελετική δυσπλασία, σύνδρομο βραχέας

πλευράς και πολυδακτυλίας

Εισαγωγή
Το σύνδρομο βραχέας πλευράς και πολυδακτυλίας ανήκει
σε μία ομάδα σπάνιων μη-συμβατών με τη ζωή σκελετικών
δυσπλασιών, που κληρονομούνται κατά τον αυτοσωματικό
υπολοιπόμενο χαρακτήρα. Η αυξημένη αυχενική διαφάνεια
στις 11-14 εβδομάδες της κύησης σχετίζεται με χρωμοσωμι-
κές ανωμαλίες, καρδιακές και ανατομικές ανωμαλίες, κα-
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θώς και με ποικίλα γενετικά σύνδρομα, συ-
μπεριλαμβανομένων πολλών σκελετικών δυ-
σπλασιών.1-3 Στο παρόν άρθρο περιγράφουμε
μία περίπτωση πάσχοντως εμβρύου με σύν-
δρομο βραχέας πλευράς και πολυδακτυλίας
και με αυξημένη αυχενική διαφάνεια στις 13
εβδομάδες της κύησης. 

Παρουσίαση περιστατικού
Γυναίκα 30 ετών, προσήλθε στο τμήμα
Εμβρυομητρικής Ιατρικής του Νοσοκομείου
“Αλεξάνδρα” για τον υπερηχογραφικό έλεγ-
χο ρουτίνας 11-14 εβδομάδων για χρωμοσω-
μικές ανωμαλίες (αυχενική διαφάνεια και
βιοχημικός έλεγχος). 
Το ζεύγος ήταν αλβανικής καταγωγής και
δεν σχετίζονταν εξ αίματος μεταξύ τους. Από
το μαιευτικό ιστορικό προέκυψε ότι στην
πρώτη κύηση είχαν προβεί σε διακοπή κύη-
σης στις 22 εβδομάδες όταν στον υπερηχο-
γραφικό έλεγχο Β’ Επιπέδου είχε διαγνωσθεί
υποπλαστικός θώρακας και βραχέα άκρα.
Η παθολογοανατομική εξέταση μετά τη δια-
κοπή αποκάλυψε πνευμονική υποπλασία,
βράχυνση όλων των μακρών οστών, πλατυ-
σπονδυλία, υποπλαστικές πνευμονικές φλέ-
βες και μη φυσιολογική αιματική ροή στα
πνευμονικά αγγεία. Η διάγνωση σκελετικής
δυσπλασίας επιβεβαιώθηκε χωρίς όμως να
τεθεί διάγνωση συγκεκριμένου συνδρόμου. 
Στην παρούσα (δεύτερη) κύηση ο πρώτος
υπερηχογραφικός έλεγχος πραγματοποιήθη-

κε στις 13+5 εβδομάδες. Το κεφαλουριαίο
μήκος (CRL) του εμβρύου μετρήθηκε στα 82
mm και η αυχενική διαφάνεια (ΝΤ) ήταν 2.8
mm (πάνω από την 95η εκατοστιαία θέση για
το συγκεκριμένο CRL). Η πιθανότητα για
σύνδρομο Down βάση του συνδυασμού της
ηλικίας της μητέρας, του μεγέθους της αυχε-
νικής διαφάνειας και των βιοχημικών δει-
κτών (free β-hCG και PAPP-A) υπολογίστη-
κε στο 1 προς 2,300. Οι γονείς επέλεξαν να
μην προχωρήσουν σε επεμβατική διαγνωστι-
κή εξέταση. Η ασθενής δεν προσήλθε για
υπερηχογραφικό έλεγχο στις 16 εβδομάδες
όπως είχε προγραμματιστεί από το τμήμα, λό-
γω της αυξημένης αυχενικής διαφάνειας.
Ο επόμενος υπερηχογραφικός έλεγχος πραγ-
ματοποιήθηκε στις 21+2 εβδομάδες (υπερη-
χογραφημα Β' Επιπέδου). Κατά την εξέταση,
ο θώρακας βρέθηκε να είναι πολύ μικρός,
όλα τα μακρά οστά μετρήθηκαν κάτω από την
5η εκατοστιαία θέση για την ηλικία κύησης
ενώ παρατηρήθηκε και κάμψη τόσο των μηρι-
αίων όσο και των βραχιόνιων οστών (Εικόνες
1 και 2). Κατά την υπερηχογραφική εξέταση
της καρδιάς, η απεικόνιση των τεσσάρων κοι-
λοτήτων ήταν μη φυσιολογική. Ο λεπτομερής
υπερηχογραφικός έλεγχος της καρδιάς δεν
ήταν εφικτός, λόγω της υποπλασίας/συμπίε-
σης της θωρακικής κοιλότητας. Μετά από λε-
πτομερή ενημέρωση και επεξήγηση των ευ-
ρημάτων, οι γονείς αποφάσισαν να προβούν
σε διακοπή της κύησης, η οποία πραγματο-

Εικόνα 1. Μετωπιαία τομή του θώρακα και της
κοιλίας του εμβρύου, στην οποία απεικονίζεται η
υποπλασία του θωρακικού τοιχώματος στις 21
εβδομάδες της κύησης. 

Εικόνα 2. Κεκαμένο μηριαίο οστό στην 21η εβδο-
μάδα της κύησης. 
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ποιήθηκε στις 22 εβδομάδες. Το έμβρυο ήταν
άρρεν, με ύδρωπα και βάρους 480 γραμμα-
ρίων. 
Τα ευρήματα της παθολογοανατομικής εξέ-
τασης ήταν τα ακόλουθα: άρρεν έμβρυο, φυ-
σιολογικής ανάπτυξης, βραχυκεφαλία, συ-
μπιεσμένα ρινικά οστά, ήπια μακρογλωσσία,
χαμηλή πρόσφυση οτών, υποπλαστικοί πνεύ-
μονες, ανωμαλίες του κολποκοιλιακού δια-
φράγματος, υποπλαστικό αορτικό τόξο και
υποπλασία του ενδοηπατικού χοληφόρου συ-
στήματος. Τα γεννητικά όργανα ήταν αρρέ-
νος, χωρίς καμία εμφανή ανωμαλία. Ο ακτι-
νολογικός έλεγχος αποκάλυψε σημαντική
βράχυνση των πλευρών, rhizomelic limb
shortening με ήπια κάμψη των μηριαίων
οστών, φυσιολογικούς σπονδύλους και φυ-
σιολογική οστεοποίηση του κρανίου. Τα λα-
γόνια οστά είχαν ανώμαλο περίγραμμα με
πλάγιες προσεκβολές. Παρατηρήθηκε επίσης
εξεσημασμένη οστεοποίηση των μακρών
οστών και καθυστέρηση της ανάπτυξης των
αρθρικών χόνδρων. Οι μεταφύσεις επίσης εί-
χαν ανώμαλο περίγραμμα με επιμήκης προε-
κβολές. Τα ευρήματα ήταν συμβατά με το
σύνδρομο βραχέων πλευρών-πολυδακτυλίας
και πιο συγκεκριμένα με τον τύπο Ι ή τον τύ-
πο ΙΙΙ του συνδρόμου.   

Συζήτηση 
Το σύνδρομο βραχέας πλεύρας-πολυδακτυ-
λίας (SRPS) ανήκει σε μία ομάδα σκελετικών
δυσπλασιών, μη συμβατών με τη ζωή. Υπάρ-
χουν τέσσερις τύποι: τύπος I (Saldino-
Noonan) που χαρακτηρίζεται από βράχυνση
των μεταφύσεων και εικόνα των μακρών
οστών «δίκην τορπίλης», τύπος II (Majewski)
χαρακτηρίζεται από σχιστίες προσώπου και
κοντές οωειδείς κνήμες tibiae, τύπος III
(Naumoff) χαρακτηρίζεται από ευρείες μετα-
φύσεις με άκανθες, τύπος IV (Beemer-
Langer) που μοιάζει με τον τύπο Majewski
και χαρακτηρίζεται από μέση σχιστία άνω
χείλους median cleft lip, αλλά οι κνήμες είναι
λιγότερο βραχείες ενώ σπάνια παρατηρείται
πολυδακτυλία.4-6 Και οι τέσσερις τύποι κλη-
ρονομούνται κατά τον αυτοσωματικό υπολει-
πόμενο χαρακτήρα. Ο διαχωρισμός μεταξύ

τους συχνά είναι δύσκολος, αφού πολλά από
τα φαινοτυπικά και ακτινολογικά ευρήματα
συμπίπτουν.6 Οι Elcioglu και Hall μελέτησαν
τα ακτινολογικά ευρήματα δέκα περιπτώσε-
ων με SRPS.7  Το γεγονός ότι και οι τέσσερις
υποτύποι έχουν κοινά ακτινολογικά χαρακτη-
ριστικά καθώς και το ότι τα διαχωριστικά
κριτήρια μεταξύ των τεσσάρων τύπων του
συνδρόμου δεν είναι σαφή τους οδήγησαν
στο συμπέρασμα ότι οι τέσσερις αυτοί τύποι
αποτελούν εκδηλώσεις μίας κοινής πάθησης,
συμπεριλαμβάνοντας και το σύνδρομο Mohr
καθώς και την ασφυξιάζουσα θωρακική δυ-
στροφία asphyxiating thoracic dystrophy.7 Ο
Ho και συν. κατέγραψαν την περίπτωση μίας
οικογενείας στην οποία δύο αδέλφια έπα-
σχαν από ήπιο σύνδρομο Jeune. Στο μαιευτι-
κό ιστορικό της συγκεκριμένης μητέρας
υπήρχε και ένας ενδομήτριος θάνατος, και η
παθολογοανατομική εξέταση απεκάλυψε
SRPS τύπου III.8 Δεν έχει εξακριβωθεί εάν
οι διαφορετικοί τύποι του συνδρόμου οφείλο-
νται σε μεταλλάξεις γονιδίων σε διαφορετι-
κές γονιδιακές θέσεις, ή σε διαφορετικές με-
ταλλάξεις στην ίδια γονιδιακή θέση, ή εάν
απλώς αποτελούν διαφορετικές φαινοτυπικές
εκδηλώσεις του ιδίου γονιδίου. 
Η πιθανότερη θέση για το γονίδιο που καθο-
ρίζει το SRPS, σύμφωνα με τους Urioste και
συν. βρίσκεται είτε στη  θέση 4q13, είτε στη
θέση 4p16. Σύμφωνα με την πρώτη θεωρία
της μελέτης αυτής το γονίδιο της οστικής μορ-
φογεννητικής πρωτεΐνης-3, το οποίο εντοπί-
ζεται στην περικεντρική περιοχή του χρωμο-
σώματος-4 πιθανά να εμπλέκεται στην παθο-
γένεση του SRPS. Η δεύτερη υπόθεση υπο-
στηρίζει ότι το SRPS οφείλεται σε μετάλλαξη
του γονιδίου στην 4p16 περιοχή. Στην ίδια πε-
ριοχή εντοπίζεται και το γονίδιο που ευθύνε-
ται για τις ακόλουθες παθήσεις: αχονδροπλα-
σία, υποχονδροπλασία, θανατηφόρος δυ-
σπλασία και για το σύνδρομο Ellis-van
Creveld.9,10 

Οι σκελετικές δυσπλασίες σχετίζονται με τη
δημιουργία ύδρωπα στο δεύτερο και τρίτο
τρίμηνο της κύησης, ενώ σύμφωνα με πρό-
σφατα δεδομένα φαίνεται ότι ένα μεγάλο πο-
σοστό των παθήσεων αυτών εκδηλώνονται με
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αυξημένη αυχενική διαφάνεια στο υπερηχο-
γράφημα 11-14 εβδομάδων.3 Τα σκελετικά
σύνδρομα που σχετίζονται με αυξημένη αυχε-
νική διαφάνεια, όπως αναφέρονται στη βι-
βλιογραφία είναι τα ακόλουθα: αχονδρογέ-
νεση, αχονδροπλασία, ασφυξιάζουσα θωρα-
κική δυστροφία, οστεοχονδροδυσπλασία
Blomstrand, καμπτομυελική δυσπλασία, υπο-
χονδροδυσπλασία, hypophosphatasia, σύν-
δρομο Jarcho-Levin, osteogenesis imperfecta
type II, σύνδρομο Robinow, σύνδρομο βραχέ-
ας πλευράς-πολυδακτυλίας and θανατηφόρος
δυσπλασία.11 Στην πλειονότητα αυτών των
περιπτώσεων η διάγνωση τέθηκε προγεννητι-
κά κατά το δεύτερο ή τρίτο τρίμηνο της κύη-
σης ή μετά τον τοκετό, αν και σε ορισμένες
περιπτώσεις τα χαρακτηριστικά μίας μη συμ-
βατής με τη ζωή πάθησης, ήταν εμφανή από
το πρώτο κιόλας τρίμηνο της κύησης. Οι Hill
και συν. ανέφεραν μία περίπτωση SRPS τύ-
που I, σε μία οικογένεια υψηλού κινδύνου,
κατά την οποία τα υπερηχογραφικά ευρήμα-
τα στις 13 εβδομάδες ήταν: αυξημένη NT,
υποπλαστική θωρακική κοιλότητα, βραχέα
άκρα και πολυδακτυλία.12

Ο πιθανότερος παθοφυσιολογικός μηχανι-
σμός που ευθύνεται για την αυξημένη αυχενι-
κή διαφάνεια σε έμβρυα με SRPS είναι η συ-
μπίεση του μεσοθωρακίου λόγω της υποπλα-
στικής θωρακικής κοιλότητας, όπως πιθανό-
τατα συμβαίνει με όλα τα σκελετικά σύνδρο-
μα στα οποία προσβάλλεται η θωρακική κοι-
λότητα. Επίσης, είναι πιθανόν ότι το μεταλ-
λαγμένο γονίδιο που ευθύνεται για το SRPS,
ευθύνεται και για την παραγωγή μη φυσιολο-
γικής εξωκυττάριας ουσίας, με μειωμένη ικα-
νότητα για διατήρηση του εξωκυττάριου
υγρού. Η μη φυσιολογική σύνθεση του εξω-
κυττάριου υγρού ενοχοποιείται επίσης ως αι-
τία αυξημένης αυχενικής διαφάνειας NT σε
ένα μεγάλο αριθμό γενετικών συνδρόμων, τα
οποία σχετίζονται με ανωμαλίες στο μεταβο-
λισμό του κολλαγόνου  (όπως η αχονδρογένε-
ση τύπου II, το σύνδρομο Nance-Sweeney,
ατελή οστεογένεση τύπου II), ανωμαλίες των
υποδοχέων του αυξητικού παράγοντα των
ινοβλαστών (όπως η αχονδροπλασία και η
θανατηφόρος δυσπλασία) ή με διαταραχή του

μεταβολισμού βιογεννητικού παράγοντα των
υπεροξυσωματίων (όπως το σύνδρομο
Zellweger).13

Short-Rib-Polydactyly Syndrome present-
ing with increased nuchal Translucency in
a High-Risk Family

AP. Souka, A. Pilalis, P. Antsaklis, A. Antsaklis

First Department of Obstetrics and Gynaecology, Alexandra

Maternity Hospital, University of Athens, Athens, Greece

Correspondence: Dr P. Antsaklis 
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Summary
Short rib-polydactyly syndrome is group of
rare, autosomal recessive, lethal skeletal dys-
plasias characterized by hypoplastic thorax,
short ribs, short limbs, polydactyly, and viscer-
al abnormalities. We describe an affected fe-
tus from a high-risk family presenting with in-
creased nuchal translucency at 13 weeks. The
diagnosis was established in the second
trimester.
Key words: nuchal translucency, skeletal dysplasias, short-rib-

polydactyly syndrome
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