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Σειρηνομελία 
και ανεγκεφαλία: 

Παρουσίαση 
Περιστατικού

Περίληψη
Η σειρηνομελία είναι μια διαταραχή της ανάπτυξης του ουραί-
ου τμήματος του εμβρύου που συνδυάζεται με πληθώρα άλλων
ανατομικών ανωμαλιών. Έχει περιγραφεί από την αρχαιότητα
και μέχρι πρόσφατα θεωρούνταν ανεξαιρέτως θανατηφόρα.
Η ανεγκεφαλία είναι μια σοβαρή διαταραχή της ανάπτυξης του
κρανίου και του εγκεφάλου και είναι θανατηφόρα. 
Ο συνδυασμός αυτών των δύο καταστάσεων είναι εξαιρετικά
σπάνιος και έχει περιγραφεί ελάχιστες φορές στη διεθνή βιβλιο-
γραφία.
Στο άρθρο αυτό παρουσιάζεται η περίπτωση ενός εμβρύου που
γεννήθηκε στο Νοσοκομείο μας και έφερε συνδυασμό σειρηνο-
μελίας, ανεγκεφαλίας και θωρακοαυχενικής δισχιδούς ράχης. 
Επίσης παρουσιάζεται μια ανασκόπηση της βιβλιογραφίας κυ-
ρίως για την σειρηνομελία, και ειδικά σε ότι αφορά τη συσχέτι-
σή της με άλλες ανατομικές ανωμαλίες.

Λέξεις - κλειδιά: Σειρηνομελία, σύνδρομο γοργόνας, σύνδρομο υποστροφής ου-

ραίου τμήματος, ανεγκεφαλία

Εισαγωγή
Η σειρηνομελία είναι μια σοβαρή μορφή ανωμαλίας του ου-
ραίου τμήματος του εμβρύου.
Έχει οριστεί ως ένα σύνδρομο συνένωσης, διαταραγμένης
στροφής και δυσγενεσίας των κάτω άκρων1 και έχουν περι-
γραφεί διάφορες μορφολογικές παραλλαγές του σκελετού
και των άκρων2 που χαρακτηρίζονται από πλήρη ή ατελή
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συνένωση των κάτω άκρων.
Η συχνότητα της σειρηνομελίας είναι 1.5-4.2
ανά 100 000 γεννήσεις3. Είναι αξιοσημείωτο
ότι σε μονοζυγωτικά δίδυμα η συχνότητα της
σειρηνομελίας παρουσιάζει αύξηση κατά 100-
150 φορές3 σε σχέση με τις μονές κυήσεις ή τα
διζυγωτικά δίδυμα.
Στις διάφορες περιπτώσεις που έχουν περι-
γραφεί (πάνω από 300 στη διεθνή βιβλιογρα-
φία), διαπιστώθηκε η απουσία χρωμοσωμικών
ανωμαλιών και  οικογενούς προδιάθεσης για
την εμφάνιση αυτής της κατάστασης. Εξαιτίας
αυτού του γεγονότος και του γεγονότος ότι η
λήψη αμνιoκυττάρων παρουσία ολιγαμνίου
(που συνήθως συνοδεύει τη σειρηνομελία) εί-
ναι δύσκολη, η καρυοτυπική ανάλυση δεν εν-
δείκνυται ως μέθοδος ρουτίνας.
Αιτιολογικά, η χορήγηση ρετινοϊκού οξέος4

και κυκλοφωσφαμίδης5 σε ποντίκια και ινδικά
χοιρίδια κατά την κύηση και η καταστροφή
του κεντρικού τμήματος του ουραίου μεσοδέρ-
ματος σε έμβρυα κότας6, έχουν συσχετιστεί με
την εμφάνιση  ανωμαλιών των κάτω άκρων συ-
μπεριλαμβανομένης και της σειρηνομελίας.    
Επίσης η ύπαρξη μητρικού διαβήτη φαίνεται να
σχετίζεται στο 2% των περιπτώσεων σειρηνο-

μελίας 7. Η χρήση κοκαΐνης από τη μητέρα  αυ-
ξάνει και αυτή τον κίνδυνο για σειρηνομελία8.
Η σειρηνομελία σχετίζεται συχνά με μεγάλη
ποικιλία άλλων ανωμαλιών οι συχνότερες
από τις οποίες είναι: υποπλασία σπονδυλι-
κών σωμάτων, δισχιδής ράχη, μηνιγγοκήλη,
δυσμορφίες της λεκάνης, μονή ομφαλική αρ-
τηρία, ανωμαλίες των έσω και έξω γεννητι-
κών οργάνων, ανωμαλίες του ουροποιητικού
συστήματος και ατρησία πρωκτού, υποπλα-
σία των  πνευμόνων, τραχειοοισοφαγικά συ-
ρίγγια και ανωμαλίες διάπλασης του καρ-
διαγγειακού συστήματος 3.
Ανωμαλίες του κεντρικού νευρικού συστήμα-
τος συμβαίνουν σε λιγότερο από 10% των
ασθενών με σειρηνομελία. Στη βιβλιογραφία
υπάρχουν αναφορές περιστατικών σειρηνο-
μελίας που συνδυάζονται με πλήρη κρανιο-
ραχιόσχιση9,10,11, ανεγκεφαλία12,13,14 και υψη-
λή (θωρακοαυχενική) δισχιδή ράχη.15,16

Παρουσίαση περιστατικού
Ασθενής 20 ετών G2P0 προσήλθε στο τμήμα
προγεννητικού ελέγχου του Νοσοκομείου
Αλεξάνδρα για  προγραμματισμένο υπερηχο-
γράφημα β' τριμήνου. Βάσει ημερομηνίας τε-

Εικόνα 1: Υπερηχογραφική απεικόνιση της ακρα-
νίας-ανεγκεφαλίας του εμβρύου και τρισδιάστατη
απεικόνιση της κεφαλής του εμβρύου. Κατά τον
υπερηχογραφικό έλεγχο του εμβρύου αυτού δεν
κατέστη δυνατό να τεθεί η διάγνωση της σειρηνο-
μελίας.

Εικόνα 2: Στην εικόνα φαίνεται το έμβρυο που
φέρει πολλαπλές μορφολογικές ανωμαλίες: ακρα-
νία, σειρηνομελία τύπου άποδης συμμελίας
(symelia apus), συνδακτυλία άνω άκρων.
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λευταίας εμμήνου ρύσεως, η ασθενής ήταν
στην 23η εβδομάδα της κύησης. Μέχρι τότε
δεν είχε κάνει άλλο υπερηχογράφημα σε αυ-
τή την κύηση. Το υπερηχογράφημα που έγινε
ανέδειξε μονήρη κύηση που αντιστοιχούσε σε
υπερηχογραφική ηλικία κύησης 16+2 εβδομά-
δων. Από τον αναλυτικό έλεγχο της ανατο-
μίας του εμβρύου διαπιστώθηκε ακρανία και
ανεγκεφαλία (Εικόνα 1). Ο λοιπός έλεγχος
της ανατομίας του εμβρύου δεν κατέστη δυ-
νατός λόγω εκσεσημασμένου ολιγαμνίου. 
Η ασθενής παρεπέμφθη στα εξωτερικά μαι-
ευτικά ιατρεία όπου αποφασίστηκε από κοι-
νού με την ίδια, η διακοπή της κύησης. Μετά
την εισαγωγή της, έγινε διακοπή της κύησης
με τη χρήση μισοπροστόλης σύμφωνα με το
ακολουθούμενο από την κλινική πρωτόκολλο
και γεννήθηκε  θνησιγενές έμβρυο, αδιευκρί-
νιστου φύλου με σωματικό βάρος 103 γραμ-
μαρίων (Εικόνες 2 και 3).  
Οι γονείς δεν συγκατέθεσαν για τη νεκροτο-
μή του εμβρύου ή το χρωμοσωμικό έλεγχο
του κυήματος. 

Συζήτηση 

Σειρηνομελία
Η σειρηνομελία ή σύνδρομο της γοργόνας
(mermaid syndrome) έχει καταγραφεί από
την Ελληνορωμαϊκή εποχή. Η πρώτη αναφο-
ρά στη βιβλιογραφία έγινε το 1542 από τον
Rocheus17. Η κατάσταση αυτή χαρακτηρίζε-
ται από ένα και μόνο κάτω άκρο με συνοδό

παρουσία σοβαρών ανωμαλιών στο ουρογεν-
νητικό και γαστρεντερικό σύστημα. 
Το 1961 ο Duhamel πρότεινε τον όρο σύν-
δρομο ουραίας υποστροφής (caudal
regression syndrome) στο οποίο συνυπάρχει
σειρηνομελία με άλλες ανωμαλίες των κάτω
άκρων καθώς και ατρησία πρωκτού, νεφρική
αγενεσία, μονήρης ομφαλική αρτηρία και αμ-
φίβολα γεννητικά όργανα 6.
Αν και οι μυθολογικές αναφορές παρουσιά-
ζουν τις σειρήνες και γοργόνες ως θήλεα άτο-
μα, η πλειοψηφία των ασθενών με σειρηνομε-
λία είναι άρρενα άτομα (2,7:1) 18.
Αυτό μάλλον οφείλεται στο γεγονός ότι οι πε-
ρισσότεροι ασθενείς με σειρηνομελία δεν
έχουν εμφανή εξωτερικά γεννητικά όργανα.

Ταξινόμηση
Ο Forster ταξινόμησε τη σειρηνομελία σε
τρεις κατηγορίες ανάλογα με τον αριθμό των
ποδιών που είναι παρόντα19: 
• την άποδη σειρηνομελία (symelia apus)
στην οποία τα δύο πόδια είναι ενωμένα πλή-
ρως σε ένα κάτω άκρο και οι δύο άκροι πό-
δες είναι υπολειμματικοί ή απόντες. Ακτινο-
λογικά απεικονίζεται μόνο ένα μηριαίο. 
• Στη μονόποδη συμμελία (symelia unipus)
όπου μόνο ένας άκρος πόδας είναι παρόντας
με μέχρι 10 δάκτυλα, και 
• στη δίποδη συμμελία (symelia dipus) στην
οποία είναι παρόντες και δύο άκροι πόδες αν
και συχνότατα ανώμαλα συστραμμένοι μετα-
ξύ τους.

Παθογένεση
Η σειρηνομελία πιστεύεται ότι συμβαίνει
πριν από τις πρώτες 30 ημέρες της εμβρυϊκής
ζωής λόγω μιας αποτυχίας της προς τα πλά-
για ανάπτυξης του ουραίου τμήματος του εμ-
βρύου. 20 

Οι θεωρίες που έχουν προταθεί για την πα-
θογένεση της σειρηνομελίας μπορούν να συ-
νοψισθούν3,21,22,23:
1. στην υπόθεση της αγγειακής βλάβης που
προκαλεί ελαττωμένη αιματική παροχή στην
ουραία περιοχή και την περιοχή των κάτω
άκρων του εμβρύου. (Σε μια σειρά από 52 πε-
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Εικόνα 3: Στην εικόνα αυτή φαίνεται επιπλέον
και η εκτεταμένη θωρακοαυχενική δισχιδής ράχη.
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ριπτώσεις με σειρηνομελία βρέθηκε μονήρης
ομφαλική αρτηρία24).
2. στην υπόθεση της βλάβης του ουραίου τμή-
ματος του εμβρύου με συνοδό έλλειψη στο
ουραίο μεσόδερμα. 

Το 1982 οι  Opitz και Gilbert10 πρότειναν το
μοντέλο του πεδίου ανάπτυξης της μέσης
γραμμής. Υπέθεσαν ότι νωρίς κατά την εμ-
βρυογένεση η περιοχή της μέσης γραμμής του
εμβρύου είναι μια περιοχή ευάλωτη, με μειω-
μένη ικανότητα αυτορρύθμισης. Έτσι δυσκο-
λίες κατά την πρώιμη εμβρυογένεση που
αφορούν σε αυτή την περιοχή, μπορεί να
έχουν ως αποτέλεσμα το διπλασιασμό ή ελ-
λείψεις25. Η ακρανία , η δισχιδής ράχη και η
σειρηνομελία ανήκουν όλες στις ανωμαλίες
της μέσης γραμμής.
Το 1981 ο Russel πρότεινε τον όρο αξονική
μεσοδερματική δυσπλασία για να περιγράψει
μια διαταραχή κατά την πρώιμη εμβρυογένε-
ση που αφορά τη μετανάστευση των μεσοδερ-
ματικών κυττάρων.
Συνδυασμένες ανωμαλίες και στην κεφαλική
και στην ουραία περιοχή έχουν προταθεί ως
παραδείγματα της αξονικής μεσοδερματικής
δυσπλασίας11. 
Μια εκτεταμένη διαταραχή του αξονικού με-
σοδέρματος μπορεί από την άλλη να προκα-
λέσει και ταυτόχρονη διαταραχή του νευροε-
κτοδέρματος με αποτέλεσμα να συμβούν
ανωμαλίες του νωτιαίου σωλήνα11.
Όποια υπόθεση όμως προταθεί για την σει-
ρηνομελία πρέπει να εξηγεί και τη συσχέτιση
αυτής της κατάστασης με τα μονοζυγωτικά δί-
δυμα26 στα οποία είναι 100 με 150 φορές πιο
συχνή σε σχέση με τις μονήρεις κυήσεις.
Οι Morichon-Delvallez et al.27 κατέληξαν στο
συμπέρασμα ότι το τελικό τμήμα του 7q χρω-
μοσώματος περιέχει γονίδια που εμπλέκονται
στην ανάπτυξη του κεντρικού νευρικού συ-
στήματος και της ουραίας περιοχής

Διάγνωση
Υπερηχογραφικά η διάγνωση της σειρηνομε-
λίας μπορεί να γίνει δύσκολη από την ύπαρξη
σοβαρού ολιγουδράμνιου που εμφανίζεται
κατά τη διάρκεια του δεύτερου ή τρίτου τρι-

μήνου (όπως συνέβη και στην περίπτωση που
παρουσιάστηκε). Το ολιγουδράμνιο, η ενδο-
μήτρια καθυστέρηση της ανάπτυξης, η μεγά-
λη μονήρης ομφαλική αρτηρία και αμφοτερό-
πλευρη νεφρική αγενεσία είναι χαρακτηρι-
στικά της διάγνωσης. Επίσης στη symmelia
apus υπάρχει μονήρες μηριαίο οστό
Η διαπίστωση με έγχρωμο Doppler δύο νε-
φρικών αρτηριών κάνει τη διάγνωση της σει-
ρηνομελίας μη πιθανή.
Η διάγνωση της σειρηνομελίας έχει περιγρα-
φεί ήδη από τις 14 εβδομάδες κύησης με τη
χρήση διακολπικού υπερήχου 18.
Επίσης προγεννητικά σκόπιμο είναι σε περί-
πτωση που υπάρχει υπόνοια διάγνωσης σει-
ρηνομελίας να ληφθεί μια ακτινογραφία του
εμβρύου ώστε να διαπιστωθούν οι οστικές
ανωμαλίες των κάτω άκρων28.

Πρόγνωση
Σε ότι αφορά την πρόγνωση των εμβρύων με
σειρηνομελία, στο παρελθόν θεωρούνταν θα-
νατηφόρα, κυρίως λόγω τη συσχέτισής της με
άλλες ανωμαλίες όπως η αμφοτερόπλευρη
νεφρική αγενεσία. Από το 1989 όμως ανα-
φέρθηκαν περιπτώσεις στις οποίες τα έμβρυα
επιβίωσαν μετά τη γέννησή τους17, 29.
Στη  σπάνια περίπτωση της επιβίωσης κάποι-
ου νεογνού με σειρηνομελία θα χρειαστεί
εκτίμηση του ουροποιογεννητικού και γα-
στρεντερικού συστήματος. Οι περισσότεροι
ασθενείς θα χρειαστούν κολοστομία λόγω
ατρησίας του πρωκτού. 

Ανεγκεφαλία
Σε ότι αφορά την ανεγκεφαλία, αυτή αποτε-
λεί την πιο κοινή μεμονωμένη ανωμαλία του
νωτιαίου σωλήνα που διαγιγνώσκεται πριν τη
γέννηση30. Η ανεγκεφαλία περιλαμβάνει τη
συγγενή έλλειψη μεγάλου μέρους του εγκε-
φάλου και του κρανίου. Αν και τα εγκεφαλι-
κά ημισφαίρια μπορούν να αναπτυχθούν σε
αυτή την κατάσταση, όποιο τμήμα του εγκέ-
φαλου είναι εκτεθειμένο λόγω κρανιακού ελ-
λείμματος τελικά καταστρέφεται. Το εγκεφα-
λικό στέλεχος και η παρεγκεφαλίδα μπορούν
να διατηρηθούν. Παρά τις σοβαρές ανωμα-
λίες του εγκεφάλου τα οστά του προσωπικού
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κρανίου και της βάσης του κρανίου είναι σχε-
δόν φυσιολογικά με την εξαίρεση του μετωπι-
αίου οστού το οποίο πάντα λείπει. 
Η συχνότητα της ανεγκεφαλίας είναι περίπου
3 ανά 10000 γεννήσεις.31

Σχετίζεται με τη μητρική υποθερμία, αλλά
και έλλειψη στη μητέρα φολικού οξέως, χαλ-
κού, και ψευδαργύρου.  
Επίσης γενετικά σύνδρομα όπως η τρισωμία
13 και 18, η τριπλοειδία, το σύνδρομο Turner,
το σύνδρομο Walker-Warburg και το σύνδρο-
μο των αμνιακών ταινιών έχουν συσχετιστεί
με αυτήν.

Διάγνωση
Η διάγνωση της ανεγκεφαλίας γίνεται υπερη-
χογραφικά με διαπίστωση έλλειψης του άνω
μέρους του κρανιακού θόλου. Πάνω από το
επίπεδο των οφθαλμικών κόγχων όπου κανο-
νικά φαίνονται τα εγκεφαλικά ημισφαίρια,
δεν υπάρχει ιστός ή υπάρχει μια ασαφής πε-
ριοχή με ανομοιογενή ηχοδομή. Η μητρική α-
φετοπρωτεΐνη είναι επίσης αυξημένη στο
90% των περιπτώσεων31.
Το 13-33% των ανεγκεφαλικών εμβρύων
έχουν επίσης μείζονες συγγενείς ανωμαλίες
οι οποίες περιλαμβάνουν καρδιακές ανωμα-
λίες (4-15%), υποπλαστικούς πνεύμονες (5-
34%), συγγενή διαφραγματοκήλη (2-6%),
διαταραχή στη στροφή του εντέρου (1-9%),
νεφρικές ανωμαλίες (25%) συμπεριλαμβανο-
μένων των πολυκυστικών ή δυσπλαστικών νε-
φρών (1-3%), υποπλασία των επινεφριδίων
(94%) και ομφαλοκήλη (16%)31, 32.
Επίσης έχουν παρατηρηθεί ελάσσονες ανω-
μαλίες σε έμβρυα που πάσχουν από ανεγκε-
φαλία και περιλαμβάνουν μονήρη ομφαλική
αρτηρία, διαβατό αρτηριακό πόρο και ωοει-
δές τρήμα (2-31%).

Παθογένεση
Σε ότι αφορά την αιτιολογία ο Van Allen 33 το
1993 πρότεινε την υπόθεση της σύγκλεισης
του νωτιαίου σωλήνα σε πολλές περιοχές. Τα
σημεία σύγκλεισης ελέγχονται από ξεχωρι-
στά γονίδια που εκφράζονται κατά την διάρ-
κεια της εμβρυογένεσης. Αδυναμία σύγκλει-
σης σε μία από αυτές τις περιοχές οδηγεί σε

αυτές τις ανωμαλίες σύγκλεισης. Αυτή η υπό-
θεση επιβεβαιώθηκε στους ανθρώπους με πε-
ρισσότερες από μία θέσεις με προβληματική
σύγκλειση του νωτιαίου σωλήνα34.
Η πολυπαραγοντική παθογένεια της ανεγκε-
φαλίας φαίνεται επίσης πιθανή. Αυξημένη συ-
χνότητα ανωμαλιών του νωτιαίου σωλήνα πα-
ρατηρείται σε μητέρες που έχουν διαβήτη κατά
την κύηση. Επίσης η λήψη βαλπροικού οξέως
για επιληψία πριν την κύηση ή κατά τη διάρ-
κεια του πρώτου τριμήνου της κύησης έχει ενο-
χοποιηθεί για την εμφάνιση ανεγκεφαλίας35. 
Αν και στη διεθνή και ελληνική βιβλιογρα-
φία36 έχουν υπάρξει δημοσιεύσεις περιστατι-
κών σειρηνομελίας, φαίνεται ότι η συνύπαρξη
σειρηνομελίας και ανεγκεφαλίας καθώς και
θωρακοαυχενικής δισχιδούς ράχης είναι μια
εξαιρετικά σπάνια κατάσταση που έχει περι-
γραφεί στη διεθνή βιβλιογραφία ελάχιστες
φορές.11, 14, 12

Φαίνεται πιθανό ότι παραπάνω από ένας πα-
θογενετικοί μηχανισμοί πρέπει να συμπρά-
ξουν ώστε να δημιουργηθεί αυτή η φαινοτυ-
πική εικόνα.
Η καταγραφή και μελέτη τέτοιων περιστατι-
κών σε συνδυασμό με την πλήρη κατανόηση
της εμβρυογένεσης των τμημάτων του εμβρύ-
ου που αφορούν αυτές οι καταστάσεις, ιδιαί-
τερα των γονιδίων που εμπλέκονται σε συ-
γκεκριμένες περιοχές συγκεκριμένες χρονι-
κές στιγμές κατά την εμβρυογένεση, θα δια-
φωτίσει το μηχανισμό αυτό. 
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Summary
Sirenomelia is a distortion of the development
of the fetal caudal part and can be accompa-
nied by numerous other structural abnormali-
ties. It was first described in the ancient times
and until recently it was considered unexcep-
tionally fatal.
Anencephaly is a serious form of distorted de-
velopment of the skull and the brain, and is
fatal too. 
The combination of these two abnormalities is
extremely rare and has been described in liter-
ature only a few times.
In this article we present the case of a fetus
born in our hospital who had a combination of
sirenomelia, anencephaly and thoracocervical
spina bifida.
We also present a literature review mainly
aboout sirenomelia, and especially its associa-
tion with other anatomical abnormalities.

Key words: Sirenomelia, mermaid syndrome, caudal regres-

sion syndrome, anencephaly.
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