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ΑΝΤΙ ΠΡΟΛΟΓΟΥ 
 

 
«Κάκε φορά που γεννιζται ζνα παιδί , ακόμα και αν ζχει ιδιαιτερότθτεσ , 

παραμζνει ζνα καφμα τθσ φφςθσ…!!» 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

 

 

 

 

 



~ 3 ~ 
 

     ΕΤΧΑΡΙ΢ΣΙΕ΢ 

        Εκφρϊζουμε τισ θερμϋσ μασ ευχαριςτύεσ , προσ τον κύριο Ταφιϊδη 

Διονύςη, επιβλϋποντα και καθοδηγητό τησ πτυχιακόσ μασ εργαςύασ. 

Επύςησ , θα θϋλαμε να ευχαριςτόςουμε τουσ καθηγητϋσ-τριεσ τησ ςχολόσ 

μασ για τισ γνώςεισ και την πολύτιμη βοόθεια  που μασ προςϋφεραν 

καθ’όλη την διϊρκεια των ςπουδών μασ. Τϋλοσ, ϋνα μεγϊλο ευχαριςτώ 

ςτισ οικογϋνειεσ μασ που εύναι πϊντα δύπλα μασ και μασ ςτηρύζουν. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



~ 4 ~ 
 

                                                                                                      
ΠΕΡΙΛΗΨΗ 

       Στην  παρούςα εργαςύα εξετϊζουμε τα ςύνδρομα που υπϊρχουν ςτο βιβλύο 

του Robert Sphrintzen   με τύτλο “Syndrome Identification for Speech Language 

Pathology”    από το γρϊμμα Ε-J.  Σκοπόσ  μασ όταν  η ςυλλογό  νϋων ςτοιχεύων 

που  προϋκυψαν την τελευταύα δεκαετύα  και προγενϋςτερα  για τα ςύνδρομα 

αυτϊ, μϋςα από δημοςιευμϋνα ϋγκυρα επιςτημονικϊ ϊρθρα.                                                                                                                                                                                                                          

Τα ςύνδρομα που παρατύθενται ςχετύζονται με διαταραχϋσ φωνόσ, λόγου, 

αντόχηςησ, ακοόσ, ςύτιςησ και γλωςςικόσ ανϊπτυξησ. Επιπρόςθετα, 

παραθϋτουμε  ςτοιχεύα για την αναγνώριςη των ςυνδρόμων, για το αιτιολογικό 

τουσ υπόβαθρο, καθώσ επύςησ και για την εξϋλιξη  και πρόγνωςη αυτών. 

Επιπλϋον , ςημαντικϊ εύναι τα ςτοιχεύα που διαφοροποιούν τα ςύνδρομα από 

ϊλλεσ διαταραχϋσ με ςκοπό την αποφυγό μιασ λανθαςμϋνησ διϊγνωςησ και ωσ 

εκ τούτου μιασ λανθαςμϋνησ λογοθεραπευτικόσ  αντιμετώπιςησ. Τϋλοσ, τα 

κλινικϊ ςτοιχεύα που επηρεϊζουν  τα μϋρη του ςώματοσ, ςυμβϊλλουν ςτην 

αναγνώριςη του εκϊςτοτε ςυνδρόμου, ςτη διαφοροπούηςη του  καθώσ και  ςτην 

κατϊλληλη αντιμετώπιςη του. 
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ΟΝΟΜΑ: EEC Syndrome  

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : Εκτροδακτυλία(Ectrodactyly), εξωρμικι δυςπλαςία και 
ςχιςτία (ectodermal dysplasia, and clefting). 
 
 Η EEC είναι μια εφκολα αναγνωριςμζνθ διαταραχι πολλαπλϊν 
ανωμαλιϊν λόγω του ςυνδυαςμοφ τθσ ςχιςτίασ, των ανωμαλιϊν των 
χεριϊν και των ποδιϊν, των οδοντικϊν ανωμαλιϊν και των ανϊμαλων 
μαλλιϊν. Επειδι όλεσ αυτζσ οι δυςμορφίεσ είναι εφκολο να 
αναγνωριςτοφν ακόμθ και από τθν περιςταςιακι εξζταςθ. Η EEC είναι ζνα 
ςφνδρομο όπου οι περιςςότεροι νοςοκομειακοί γιατροί κα είχαν μικρό 
πρόβλθμα αναγνϊριςθσ. Ωςτόςο τα κλινικά χαρακτθριςτικά του 
ςυνδρόμου παρουςιάηουν αξιόλογεσ  παραλλαγζσ και θ άποψθ πωσ 
κανζνα ςφμπτωμα δεν αποτελεί υποχρεωτικό εφρθμα κακιςτά αναγκαία 
τθν προςεκτικι αξιολόγθςθ.( G.Annereν, T. Anderssopn, G, . Lindgren,  S. 
Kjartansson, 1991)  Η EEC είναι επίςθσ ζνα από τα διάφορα ςφνδρομα με 
μικτό τφπο ςχιςτίασ μζςα ςε ζνα γενεαλογικό δζντρο (single pedigree). Με 
άλλα λόγια, μερικά άτομα ςτθν ίδια οικογζνεια μπορεί να είχαν 
υπερωιοςχιςτία, ενϊ άλλα να είχαν χειλεοςχιςτία και υπερωιςχςςτία. Oι 
μικτοφ τφπου ςχιςτίεσ μζςα ςτθν ίδια οικογζνεια εμφανίηονται μόνο ςε 
ςυνδρομικζσ (syndromic) ςχιςτίεσ. Τπάρχει χαρακτθριςτικι μεταβλθτότθτα 
τθσ ζκφραςθσ.  
 
 
Αιτιολογία :Αυτοςωματικι κυρίαρχθ κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο ζχει 
χαρτογραφθκεί ςτο 7q11.2-q21.3. Ο μεταγραφικόσ παράγοντασ p63 ο 
οποίοσ ρυκμίηει τθν εξωδερμικι, ςτοματοπροςωπικι και γενικότερθ 
ανάπτυξθ τθσ κεφαλισ, ζχει ςυνδεκεί με μια ομάδα από αυτοςωματικζσ 
εξωδερμικζσ δυςπλαςίεσ που ςυνδζονται με ςτοματοπροςωπικά 
ελλείμματα και ανωμαλίεσ άκρων. Μετάλλαξθ ςτο γονίδιο p63 ζχει 
εμφανιςτεί και ςτο EEC ςφνδρομο. (Yvonne E. Chiu, M.D., Beth A. Drolet, 
M.D., Kelly J. Duffy, Ph.D., Kristen E. Holland, M.D, 2011 ). 
 
 
Διαταραχζσ Λόγου :Οι αρκρωτικζσ διαςτρεβλϊςεισ είναι κοινζσ ςτο 
ςφνδρομο λόγω των μεγάλων κενϊν που προκαλοφνται από τα εκ γενετισ 
ελλείποντα δόντια και τα ανϊμαλα, μικρά και δυςμορφικά δόντια. Η άνω 
γνακιαία υποπλαςία και θ κακι ςφγκλθςθ των δοντιϊν τφπου ΙΙΙ 
προκαλοφν επίςθσ τισ πρόςκιεσ υποχρεωτικζσ διαςτρεβλϊςεισ και τθ 
γλωςςικι εξϊκθςθ. Η υπερωιοςχιςτία ι θ χειλεοςχιςτία και θ 
υπερωιοςχιςτία μπορεί επίςθσ να οδθγιςουν ςε αρκρωτικά 
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αντιςτακμιςτικά μοτίβα. Η εμφάνιςθ βαρθκοΐασ αγωγισ ι 
νευροαιςκθτιριασ ι ακόμθ και κϊφωςθσ ςτο 13% των περιπτϊςεων,  
επιφζρει δυςλειτουργίεσ τθσ φωνολογικισ ενθμερότθτασ. (S.E. Clements, T. 
Techanukul, D. Coman, J.E. Mellerio , J.A. McGrath , 2009 ). 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ :Η πρϊιμθ ςίτιςθ μπορεί να περιπλεχτεί ελάχιςτα από 
τθν υπερωιοςχιςτία.Η απουςία οδοντικισ κορυφογραμμισ τθσ άνω 
γνάκου δυςχεραίνει τθ διαδικαςία τθσ ςίτιςθσ. ( W.Kuster, F. Majewskι  P. 
Meinecke, 1985 ). 
 
Διαταραχζσ Ακοισ :Η αγϊγιμθ απϊλεια ακοισ εμφανίηεται λόγω τθσ 
υπερωιοςχιςτίασ. Οι περιςταςιακζσ οςταριακζσ (ossicular) ανωμαλίεσ και 
θ νευροαιςκθτιρια απϊλεια ακοισ ζχουν αναφερκεί, αλλά δεν είναι 
κοινζσ ςτο ςφνδρομο.  
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ :Βραχνάδα είναι κοινι. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ :Η υπερρινικότθτα μπορεί να εμφανιςτεί λόγω τθσ 
υπερωιοιςχιςτίασ και τθσ υπερωιοφαρυγγικισ ανεπάρκειασ. Η ατριςία τθσ 
ρινικισ χοάνθσ ζχει αναφερκεί ωσ ςπάνια εφρεςθ και με αποτζλεςμα τθν 
υπορινικότθτα.  
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ :Η γλωςςικι ανάπτυξθ είναι ςυνικωσ κανονικι, 
αλλά θ γνωςτικι κακυςτζρθςθ και θ γλωςςικι εξαςκζνιςθ εμφανίηεται ωσ 
ανωμαλία χαμθλισ ςυχνότθτασ (περίπου ςτο 5 με 10% των περιπτϊςεων). 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο :Κρανιοπροςωπικό, άκρα,  
γεννθτικό – ουροποιθτικό, κεντρικό νευρικό ςφςτθμα, οφκαλμικό, 
δερματικό, οδοντικό 
 

 Κρανιοπροςωπικό :Τπερωιοςχιςτία με / χωρίσ χειλεοςχιςτία (58%), 
άνω γνακιαία υποπλαςία, ατριςία τθσ ρινικισ χοάνθσ, μικροκεφαλία, 
υποβλεννογόνια ςχιςτία,( W.Kuster, F. Majewskι, P.Meinecke, 1985). 

 Άκρα: Εκτροδακτυλία(ectrodactyly),ςχιςτία χεριϊν και ποδιϊν, 
ςυνδακτυλία, ελλείποντα δάκτυλα, βραχυδακτυλία (W.Kuster 
,F.Majewskι , P. Meinecke, 1985). 

 Γεννθτικό- ουροποιθτικό:Νεφρικζσ ανωμαλίεσ, ανωμαλίεσ ουρθτιρων, 
υδρονζφρωςθ(hydronephrosis),κρυψορχιδία,υποςπαδίαςθ(hypospadia
.Χαμθλό ςωματικό βάροσ γζννθςθσ και προωρότθτα, μεγάλου βακμοφ 
επιλθψίεσ, ορκοπρωκτικι δυςπλαςία, υποπλαςία κυμικοφ, 
μεταςτατικόσ κακοικθσ όγκοσ, (Tuenjai Chuangsuwanich, Prasert 
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Sunsaneevithayakul, Kobkun Muangsomboon, Chanin Limwongse, 
2005).  

 Κεντρικό νευρικό ςφςτθμα :Γνωςτικι εξαςκζνιςθ. 

 Οφκαλμικό:Ευαιςκθςία ςτο φωσ (φωτοφοβία), κφςτθ του δακρυϊδικοφ 
αςκοφ δεκρυικιςτίτιδα (dacryocystitis)(87%), απόντα διάςτικτα, 
φλεγμονι και μόλυνςθ των βλζφαρων, διαβρϊςεισ κερατοειδοφσ και 
ςτα δφο μάτιa  ( W.Kuster, F. Majewskι,  P. Meinecke, 1985 ). 

 Δερματικό :Μειωμζνθ εφίδρωςθ, λεπτό δζρμα, πολφ ανοιχτό δζρμα, 
πολφ ελαφριά εφκραυςτα μαλλιά, αραιά μαλλιά, υποπλαςτικά ι 
απόντα νφχια(79%), αραιζσ  βλεφαρίδεσ και φρφδια (επθρεαςμζνο 
δζρμα ςτο  87%των περιπτϊςεων), ξθρό-εκηεματϊδεσ δζρμα ςτισ 
παλάμεσ, ςτουσ αγκϊνεσ και ςτα γόνατα. (S.E. Clements, T. Techanukul, 
D. Coman, J.E. Mellerio , J.A. McGrath , 2009 ). 

 Οδοντικό :Ελλείποντα δόντια, δυςμορφικά δόντια, λεπτό ςμάλτο. 
 
Εξζλιξθ και πρόγνωςθ :Οι ανωμαλίεσ που ςυνδζονται με το ςφνδρομο EEC 
είναι παροφςεσ ςτθ γζννθςθ και είναι μθ προοδευτικζσ. Η βραχνάδα 
ςυςχετίηεται με τθ μειωμζνθ εφίδρωςθ(hypohydrosis) και τθν ζλλειψθ 
λίπανςθσ των φωνθτικϊν χορδϊν. Η άνω γνακιαία υποπλαςία είναι πάντα 
παροφςα, αλλά γίνεται ςχετικά ςοβαρότερθ κακϊσ θ κάτω γνάκοσ 
αυξάνεται κατά τθν  εφθβεία. Μζχρι τα τελευταία ζτθ τθσ εφθβείασ θ 
ανεπάρκεια του μζςου του προςϊπου (midface)  είναι ςοβαρι. Εν μζρει, 
υπάρχει ζλλειψθ τθσ κατακόρυφθσ ανάπτυξθσ τθσ γνάκου λόγω του 
ανεπαρκοφσ φατνιακοφ οςτοφ λόγω τθσ ζλλειψθσ των μικρϊν δοντιϊν με 
τισ μικρζσ ρίηεσ. ΢ε περιπτϊςεισ χωρίσ γνωςτικι εξαςκζνιςθ, θ πρόγνωςθ 
είναι καλι. Οι λεκτικζσ διαταραχζσ μπορεί να αντιμετωπιςτοφν όπωσ ςε 
άλλουσ αςκενείσ με ςχιςτίεσ.  Η οδοντοςτοιχία μπορεί να αποκαταςτακεί 
με τθν προςκετικι ι με μοςχεφματα. Δεν υπάρχει καμία αντζνδειξθ ςτθν 
χειρουργικι επζμβαςθ τθσ άνω γνάκου τα τελευταία χρόνια τθσ εφθβείασ. 
Μια εξζταςθ υπζρθχου ςυμβάλλει ςτθν ανίχνευςθ φπαρξθσ ςχιςτίασ 
χείλουσ και υπερϊασ, ωςτόςο δε μεταβάλλει τθν ζκβαςθ τθσ κφθςθσ. Τισ 
περιςςότερεσ φορζσ ενδείκνυται για τθ γενετικι ςυμβουλευτικι των 
οικογενειϊν. ( G.Annereν, T. Anderssopn, G . Lindgren,  S. Kjartansson, 
1991). 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Η εξωδερμικι δυςπλαςία 
(ectodermal dysplasia) και θ ςχιςτία εμφανίηονται και ςτο ςφνδρομο AEC 
και το ςφνδρομο Rapp – Hodgkin. Εντοφτοισ, κανζνα από αυτά τα 
ςφνδρομα δεν παρουςιάηει μείωςθ των δακτφλων ι τθ ςχιςτία των χεριϊν 
και των ποδιϊν.  
 
 



~ 9 ~ 
 

ΟΝΟΜΑ: Ellis – van Greveld Syndrome  

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : Χονδροεξωδερμικι δυςπλαςία (Chondroectodermal 
dysplasia), μεςοεξωδερμικι δυςλπαςία(mesoectodermal desplasia). 
 
Σο ςφνδρομο Ellis – van Creveld είναι μια αυτοχρωμοςωματικι 
υπολειπόμενθ ςκελετικι δυςπλαςία που χαρακτθρίηεται από τα κοντά 
άκρα, τα κοντά πλευρά, τθν μεταξονικι πολυδακτυλία, τα δυςπλαςτικά 
νφχια και τα δόντια που εμφανίηονται ςυχνότερα ςτουσ κατοίκουσ τθσ 
Ανατολικισ Ρενςυλβανίασ (the Amish). Η πλειοψθφία των περιπτϊςεων 
ζχει αναφερκεί από το νομό τθσ κομθτείασ Λάνκαςτερ, τθσ Ρενςυλβανία, 
αλλά το ςφνδρομο εμφανίηεται και ςε άλλεσ εκνικζσ και φυλετικζσ 
υποομάδεσ. Η κατ' εκτίμθςθ πλθκυςμιακι επικράτθςθ είναι 1:100.000. 
Επίςθσ, ςτα Ηνωμζνα Αραβικά Εμιράτα(UAE), υπολογίηεται ότι το ποςοςτό 
γεννθτικότθτασ αυτοφ του ςυνδρόμου είναι 5.2/100,000 γεννιςεισ. 
(Bassam R Ali, Nadia A Akawi, Faris Chedid, Mahmood Bakir, Moghis Ur 
Rehman, Aiman Rahmani, Lihadh Al-Gazali ,2010). 
 
Αιτιολογία :Αυτόςωμθ υπολειπόμενθ κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο ζχει 
χαρτογραφθκεί ςτο 4q16.  Πμωσ, ςε περίπου δυο τρίτα των αςκενϊν με 
EVC ςφνδρομο,  μεταλλάξεισ ζχουν βρεκεί και ςτο  EVC και ςτο EVC2 
γονίδιο να είναι θ υποκείμενθ αιτία του ςυνδρόμου, κακιςτϊντασ τθν 
μοριακι ετερογζνεια αυτισ τθσ κατάςταςθσ και τθν δυνατότθτα 
ςυμμετοχισ και άλλων γονιδίου-ων.( Bassam R Ali, Nadia A Akawi, Faris 
Chedid, Mahmood Bakir, Moghis Ur Rehman, Aiman Rahmani, Lihadh Al-
Gazali,2010).Μόνο 25 μεταλλάξεισ ζχουν περιγραφεί ςτο EVC γονίδιο, εκ 
των οποίων οι 21 μποροφν να κεωρθκοφν άκυρεσ  μεταλλάξεισ. Από τισ 
υπόλοιπεσ τζςςερισ θ μια ιταν p.K302del,  και οι άλλεσ τρεισ 
παρερμθνευμζνεσ μεταλλάξεισ περιελάμβαναν p.S307P, p. R443Q και  
p.Q896H.( Ηakan Ulucan, Davut Gül, Julie C Sapp, John Cockerham, Jennifer 
J Johnston and Leslie G Biesecker,2008). 
 
Διαταραχζσ Λόγου: Η άρκρωςθ μπορεί να διαςτρεβλωκεί από τα μικρά ι 
ελλείποντα δόντια, τθν πρόωρθ απϊλεια δοντιϊν, και ζνα κοντό χαλινό 
ςτθ μεςαία γραμμι του άνω χείλουσ. 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ: Η ςίτιςθ δεν είναι διαταραγμζνθ.   
 
Διαταραχζσ Ακοισ: Η ακοι είναι φυςιολογικι. 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ: Η φωνι είναι φυςιολογικι. 
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Διαταραχζσ Αντιχθςθσ: Η αντιχθςθ είναι κανονικι. 
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ: Η νοθτικι κακυςτζρθςθ είναι ζνα περιςταςιακό 
εφρθμα ςτο ςφνδρομο Ellis – van Creveld, αλλά ςτουσ νοθτικά 
φυςιολογικοφσ αςκενείσ, θ γλωςςικι ανάπτυξθ είναι κανονικι.  
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο: μυοςκελετικ,  καρδιαγγειακό  
ουρογεννθτικό,δερματικό, κρανιοπροςωπικό και δόντια 
 

 Μυοςκελετικό: Γενικά κοντό ανάςτθμα με δυςανάλογα κοντά άκρα, 
υπολογίηεται ότι κατά μζςο όρο το ενιλικο φψοσ είναι κάτω από 
1,52μζτρα και μπορεί να είναι και κάτω από περίπου 1,3 μζτρα. 
Περιοριςμόσ των αντιβράχιων και του κάτω μζρουσ του ποδιοφ, 
μεταξονικι πολυδακτυλία(100%), βραχυδακτυλία (brachydactyly), 
υποπλαςία του κνιμθσ(κνθμιαίο οςτό), υπεξάρκρθμα 
επιγονατίδοσ(patellar subluxation), βλαιςό γόνατο(genu valgum) 
(Ahman Morsy, Hiroyuki Tsuchiya, Hidenory Matsubara, Tamon Kabata, 
KatsuroTomita, 2007).Οςτεοχονδροδυςπλαςία(osteochondrodysplasia), 
οςφυϊκι λόρδωςθ, τραχφτθτα των οςτϊν (coarseness of bones). 
(Ahman Morsy, Hiroyuki Tsuchiya, Hidenory Matsubara, Tamon Kabata, 
Katsuro Tomita, 2007).  

 Καρδιακό: Κολπικι διαφραγματικι ατζλεια, ενιαίοσ κόλποσ (καρδιάσ).  

 Ουρογεννθτικό: Τποςπαδίαςθ(hypospadias). 

 Δερματικό: Τποπλαςτικά νφχια,εξωδερμικι δυςπλαςία (Ahman Morsy, 
Hiroyuki Tsuchiya, Hidenory Matsubara, Tamon Kabata, Katsuro Tomita, 
2007).  

 Κρανιοπροςωπικό και δόντια: Βραχφσ χαλινόσ ςτθ μεςαία γραμμι τθσ 
άνω γνάκου που προκαλεί μια εγκοπι ςτο άνω χείλοσ (όχι ςχιςτία) και 
τθν εξάλειψθ τθσ αφλακασ του ςτόματοσ ςτθ μεςαία γραμμι του άνω 
χείλουσ, εκ γενετισ ελλείποντα δόντια, μικρά δόντια ι/και 
δυςπλαςτικά δόντια.( Ηakan Ulucan, Davut Gül, Julie C Sapp, John 
Cockerham, Jennifer J Johnston ,Leslie G Biesecker,2008). 

 
Εξζλιξθ και Πρόγνωςθ: Οι διαταραχζσ είναι εμφανείσ ςτθ γζννθςθ και αν 
και μθ προοδευτικζσ, θ ζλλειψθ ανάπτυξθσ των άκρων οδθγεί ςτο κοντό 
ανάςτθμα που γίνεται χειρότερο με τθν θλικία. Ο βραχφσ χαλινόσ άνω 
γνάκου μπορεί αντιμετωπιςτεί χειρουργικά και θ οδοντοςτοιχία μπορεί να 
αποκαταςτακεί προςκετικά ι με μοςχεφματα. Η πρόγνωςθ για τυπικι 
ομιλία είναι άριςτθ. Επίςθσ, θ πολυδακτυλία ι θ ςυνδακτυλία των άνω 
άκρων, το βλαιςό γόνατο, οι παραμορφϊςεισ τθσ κοιλοποδίασ(cavus) ι τθσ 
ςτρεβλοποδίασ(clubfeet) των κάτω άκρων μποροφν να διορκωκοφν με τθν 
ορκοπεδικι κεραπεία μζςω τθσ χριςθσ ιλιηαροφ ( ilizarov) εξωτερικϊν 
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οςτεοςυνκζςεων.( Ahman Morsy, Hiroyuki Tsuchiya, Hidenory Matsubara, 
Tamon Kabata, Katsuro Tomita, 2007). 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ: Από άλλα χονδροδυςτροφικά 
(chondrodystrophies) ςφνδρομα με παρόμοια ςκελετικά ευριματα, όπωσ θ 
αχονδροπλαςία (achondroplasia) και θ υποπλαςία  χόνδρου –μαλλιϊν 
(cartilage – hair hypoplasia)είναι ευκρινϊσ διαφορετικά από το ςφνδρομο 
Ellis – van Creveld. Ειδικότερα, θ εμφάνιςθ του προςϊπου ςτο ςφνδρομο 
Ellis – van Creveld είναι κανονικι όπωσ είναι και το μζγεκοσ του κεφαλιοφ. 
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ΟΝΟΜΑ: Escobar Syndrome 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : ΢φνδρομο πτερυγίου (pterygium syndrome), ςφνδρομο 
πολλαπλοφ πτερυγίου(multiple pterygium syndrome), ςφνδρομο πτερυγίου 
colli (pterygium colli syndrome) . 
 
Σο ςφνδρομο Escobar περιλαμβάνει μια ομάδα πολλαπλϊν ςφμφυτων(εκ 
γενετισ) διαταραχϊν ανωμαλίασ που χαρακτθρίηονται από πτερφγια 
(webbing) του λαιμοφ, των αγκϊνων, ι/ και των γονάτων και των 
αρκρωτικϊν ςυςπάςεων (αρκρωκφρτωςθ – arthrogryposis) Τπάρχει 
κάποια ςφγχυςθ ςτθν ονομαςία αυτοφ του ςυνδρόμου, και πικανϊσ ζνασ 
αρικμόσ διαφορετικϊν πολλαπλϊν διαταραχϊν ανωμαλίασ ζχουν βρεκεί 
κάτω από τθν ετικζτα του " ςυνδρόμου του πολλαπλοφ πτερυγίου 
(multiple pterygium syndrome)". Εδϊ κα προτιμιςουμε  τον όρο ςφνδρομο 
Escobar από τον Victor Escobar που παρουςίαςε τθ λεπτομερι 
ςκιαγράφθςθ του ςυνδρόμου πριν το 1980. Η χριςθ του όρου ςφνδρομο 
πτερυγίου (pterygium syndrome), ςφνδρομο πολλαπλοφ πτερυγίου 
(multiple pterygium syndrome), ι ςφνδρομο πτερυγίου colli (pterygium 
colli syndrome) μπορεί να είναι κάπωσ ςυγχεόμενα ςε ςχζςθ με άλλα 
ςφνδρομα, ςυμπεριλαμβανομζνου του ςυνδρόμου popliteal pterygium. 
Εντοφτοισ το ςφνδρομο Escobar είναι ευδιάκριτο από το ςφνδρομο 
popliteal pterygium(πτερφγιο ςτο πίςω μζρουσ του γόνατου).  
 
Αιτιολογία :Αυτόςωμθ υπολειπόμενθ κλθρονομικι αςκζνεια. Σο γονίδιο 
δεν ζχει χαρτογραφθκεί ι προςδιοριςτεί.  Σφμφωνα με ζρευνεσ ζνασ 
πακογενετικόσ μθχανιςμόσ ι κάποια νευρομυικι διαταραχι μπορεί να 
είναι υπζυκυνθ για τθν μειωμζνθ κινθτικότθτα του εμβρφου. Πντασ οι 
αςκενείσ, μζςω των οποίων ζγινε θ ζρευνα, υποτονικοί μετά τον τοκετό 
υποδείκνυαν ζτςι περιοριςμζνθ ενδομιτρια κινθτικότθτα. (Stephanie 
Spranger, Matthias Spranger, Hans-Michael Meinck, and Gholamali 
Tariverdian,1995).  
 
Διαταραχζσ Λόγου :Η άρκρωςθ είναι εξαςκενιςμζνθ από ζνα ςυνδυαςμό 
διαφόρων παραγόντων. Τπάρχει ςυνικωσ ςοβαρι μικρογνακία με 
περιοριςμζνο ςτοματικό άνοιγμα και περιοριςμό τθσ κάτω γνακιαίασ 
ζκταςθσ τθσ κίνθςθσ. Η υπερωιοςχιςτία με ι χωρίσ τθ χειλεοςχιςτία 
μπορεί να προςκζςει τα αρκρωτικά αντιςτακμιςτικά μοτίβα. Πιο κοινι 
είναι θ ςοβαρι  οπίςκια τοποκζτθςθ τθσ γλϊςςασ που ςχετίηεται με τθν 
περιοριςμζνθ κίνθςθ τθσ κάτω γνάκου.   
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Διαταραχζσ ςίτιςθσ :Η πρϊιμθ ςίτιςθ εξαςκενεί ςυχνά από τθν 
παρεμπόδιςθ των αεραγωγϊν οδϊν και τθ γλωςςόπτωςθ(glossoptosis).   
 
Διαταραχζσ Ακοισ :Η αγϊγιμθ απϊλεια ακοισ είναι κοινι. 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ :Διαταραχζσ φϊνθςθσ δεν ζχουν αναφερκεί ι 
παρατθρθκεί. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ :Και οι ςτοματικζσ και οι ρινικζσ διαταραχζσ 
αντιχθςθσ μπορεί να εμφανιςτοφν. Η υπερινικότθτα εμφανίηεται λόγω τθσ 
υπερωιοςχιςτίασ. Σθν ςτοματικι αντιχθςθ εξαςκενεί από τθ οπίςκια κζςθ 
τθσ κάτω γνάκου και τθσ γλϊςςασ προκαλϊντασ μια ςοβαρά καλυμμζνθ 
ςτοματικι αντιχθςθ και μπορεί να προκαλζςει τθν κατεφκυνςθ τθσ 
αντιχθςθσ μζςω τθσ ρινικισ κοιλότθτασ λόγω του περιοριςμζνου 
ςτοματικοφ ανοίγματοσ. 
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ :Η γλωςςικι ανάπτυξθ είναι φυςιολογικι. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο: κρανιοπροςωπικό 
μυοςκελετικό , γεννθτικό ,καρδιoπνευμονικό , και γαςτρεντερικό: 
 

 Κρανιοπροςωπικό: Μικρογνακία, υπερωιοςχιςτία με/χωρίσ 
χειλεοςχιςτία, περιοριςμζνο ςτοματικό άνοιγμα, χαμθλι οπίςκια 
γραμμι μαλλιϊν, προσ τα κάτω κλιςθ των βλεφαρικϊν ςχιςμϊν, προσ 
τα κάτω γυριςμζνοι ςτοματικοί ςφνδεςμοι.  

 Μυοςκελετικό :Πολλαπλά πτερφγια (pterygia), ςυμπεριλαμβανομζνου 
του λαιμοφ, του διαςτιματοσ ςτο πίςω μζροσ του γόνατου, των 
αγκϊνων, των ςπονδυλικϊν ενϊςεων, κυφοςκολίωςθ (kyphoscoliosis), 
τροπιοειδισ κϊρακασ (carinatum), υποπλαςία μυϊν. Κοντό ανάςτθμα. 
΢οβαρζσ ςυςπάςεισ των δάχτυλων των χεριϊν και των ποδιϊν. 
Πολλαπλζσ αρκρωτικζσ ςυςπάςεισ (joint contractures), ςυνδακτυλία. 
Επίςθσ , ςε μια ζρευνα που ζγινε διαπιςτϊκθκε ςε δυο αδερφζσ με 
ςφνδρομο Escobar ότι είχαν ςοβαρι μυικι ατροφία με ςυμπτϊματα 
μυοπάκειασ.   (Stephanie Spranger, Matthias Spranger, Hans-Michael 
Meinck, and Gholamali Tariverdian,1995). Επιπλζον, ζχει παρατθρθκεί 
ζνασ κάκετοσ αςτράγαλοσ(vertical talus) και ςυγγενισ λορδοςκολίωςθ  
(lordoscoliosis).Τζλοσ, διμερισ παραμορφϊςεισ του ποδιοφ 
παρατθρικθκαν  με ςτρεβλοποδία και rockerbottom  δυςμορφία του 
ποδιοφ.(Christopher C. Dodson, MD& Oheneba Boachie- Adjei, 
MD,2005). 

 Γεννθτικό:Κρυψορχιδία, μικρά αρςενικά γεννθτικά όργανα, απουςία 
των χειλιϊν του αιδοίου, μικρι κλειτορίδα, υποπλαςτικζσ κθλζσ ςτα 
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κορίτςια.(Stephanie Spranger, Matthias Spranger, Hans-Michael 
Meinck, and Gholamali Tariverdian,1995). 

 Καρδιοπνευμονικό :Πνευμονικόσ περιοριςμόσ, διεςταλμζνθ αορτικι 
ρίηα(ι διαςτολι τθσ αρτθριακισ ρίηασ), μικρι καρδιά.  

 Γαςτροεντερικό :Κοντό προσ τα πάνω μεγάλο ζντερο, αποφςα 
ςκωλθκοειδισ απόφυςθ. (appendix).  

 
Εξελιξθ και Πρόγνωςθ  :Οι ςυςπάςεισ είναι παροφςεσ από τθν γζννθςθ, 
αλλά γίνονται ςταδιακά χειρότερεσ με τθν ανάπτυξθ. Ακολουκεί θ 
αποδυνάμωςθ των μυϊν. Σα πτερφγια (pterygia) δεν μποροφν να 
αφαιρεκοφν χειρουργικά επειδι τα ηωτικισ ςθμαςίασ νεφρα και θ 
αγγείωςθ των οργάνων(vasculature) είναι ενςωματωμζνα μζςα τουσ. Η 
ςτοματικι διαχείριςθ είναι επίςθσ δφςκολθ λόγω του επίμονου οπίςκιου 
τραβιγματοσ από τα πτερφγια (pterygia) colli. Ωςτόςο, ςε μία περίπτωςθ 
ενόσ κοριτςιοφ που περιγράφτθκε ζχοντασ ςφνδρομο  Escobar με  
κωρακικι κφφωςθ και κωρακικι λόρδωςθ με ςυνδυαςμό εκτεταμζνθσ 
ςυμπίεςθσ των πνευμόνων και μειωμζνθ απόςταςθ μεταξφ του ςτζρνου 
και τθσ ςπονδυλικισ ςτιλθσ  ζγινε  χειρουργικι επζμβαςθ ςε θλικία 18 
χρονϊν και ςτζφκθκε με επιτυχία.(Christopher C. Dodson, MD& Oheneba 
Boachie- Adjei, MD ,2005). 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ :Σα πολλαπλά πτερφγια 
(pterygia) είναι επίςθσ κοινά ςτο ςφνδρομο popliteal pterygium, αλλά δεν 
εμφανίηονται ςτο πάνω μζροσ του ςϊματοσ. Σο ςφνδρομο Noonan και το 
ςφνδρομο Turner ζχουν τα πτερφγια (pterygia) colli, αλλά οι καρδιακζσ και 
οι ενδοκρινείσ διαταραχζσ διακρίνουν αυτά τα ςφνδρομα από το 
ςφνδρομο Escobar.  
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ΟΝΟΜΑ: Fabry syndrome 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : Αςκζνεια  Fabry, αςκζνεια Aderson-Fabry, 
κλθρονομικι δυςτροφθ λιπίδωςθ (hereditary dystopic lipidosis). 
 
Σο ςφνδρομο Fabry ζχει αναγνωριςτεί κλινικά για πάνω από 100 χρόνια 
και είναι πλζον κατανοθτό ότι πρόκειται για μία γενετικι ανικανότθτα να 
διαςπάςουν τα γλυκολιπίδια (glycolipids) ζτςι ϊςτε να αποκθκευτοφν ςε 
διάφορουσ  ιςτοφσ  του ςϊματοσ, ειδικότερα ςτα λυςοςϊματα (lysosomes) 
του δζρματοσ, του κερατοειδι χιτϊνα και των μαλακϊν μυϊν. Εμφανίηεται 
θ ανάπτυξθ κακοθκϊν οηιδίων  (dark nodular) γνωςτό και ςαν 
αγγειεκταςία  του δζρματοσ, και ειδικότερα ςτα γενετικά όργανα, ςτα 
γόνατα, ςτθ περιοχι του ομφαλοφ, ςτουσ γλουτοφσ και ςτου 
βλεννογόνουσ μφσ. Επίςθσ , είναι πλζον γνωςτό, ςε ςχζςθ με το παρελκόν, 
ότι  και οι γυναίκεσ ετεροηυγότεσ μποροφν να επθρεαςτοφν ςοβαρά με τθν 
νόςο fabry, αν και θ εξζλιξθ τθσ νόςου ςε οργανικι ανεπάρκεια 
εμφανίηεται  αργότερα ςτθν ηωι τουσ και  θ ςοβαρότθτα των 
ςυμπτωμάτων τείνει να είναι πιο μεταβλθτι από ότι ςτα αρςενικά. Τζλοσ , 
ςθμαντικά κλινικά ςυμπτϊματα δείχνουν ότι τα ετερόηυγα κυλθκά πρζπει 
να κεωρθκοφν ωσ αςκενείσ και όχι ωσ φορείσ τθσ νόςου fabry.  ( A. Mehta, 
R. Ricci , U. Widmer, F. Dehout, A. Garcia de Lorenzo, C. Kampmann,A. 
Linhart, G. Sunder-Plassmann,  M. Ries , M. Beck, 2004). 
 
 
Αιτιολογία : Φυλοςφνδετθ. Σο γονίδιο ζχει εντοπιςτεί ςτο Χ-q22. Σο 
γονίδιο ζχει κλονοποιθκεί και χαρακτθρίηεται GLA και ξζρουμε ότι είναι 
κατά προςζγγιςθ 12 κιλοβάςεισ (kilobases) ςε μικοσ. Η νόςοσ fabry 
προκαλείται από από φυλοςφνδετθ ενδογενι διαταραχι των 
γλυκοςφιγγολιπιδίων που απορρζουν από τθν ελλειμματικι 
δραςτθριότθτα τθσ a- γαλαχτοςιδάςθσ Α, οδθγϊντασ ςτθν ςυςςϊρευςθ 
ςφαιροτριαοηυλοκεραμιδίου (Gb3) και άλλων ςφιγγολιπιδίων ςε διάφορα 
όργανα. ( O.Lidove, M.-P. Chauveheid, C. Caillaud, R. Froissart, L. Benoist,S. 
Alamowitch, S. Doan,R. Szalat, N. Baumann,J.-F. Alexandra, P. Lavalle´ e, I. 
Klein, F. Vuillemet, F. Sedel,K. Sacre´ , Y.Samson, E. Roullet, T. Papo, 2009). 
 
Διαταραχζσ Λόγου :Η αποκικευςθ γλυκολιπιδίων (glycolipids) ςτα χείλθ 
και ςτον βλεννογόνο του ςτόματοσ μπορεί να επθρεάςει τθ κζςθ των 
αρκρωτϊν. 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ : Η πρϊιμθ διατροφι είναι φυςιολογικι. Η ςίτιςθ 
αργότερα μπορεί να παρουςιάςει προβλιματα ακολουκοφμενα από 
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εγκεφαλικά επειςόδια ι βλάβεσ που ζχουν ςαν ςυνζπεια τθ δυςφαγία. Η 
ςίτιςθ μπορεί ακόμα να επθρεαςτεί από φραγι τθσ αναπνευςτικισ οδοφ 
προκαλοφμενθ κατά τθ κατάποςθ από τθ άνω και κάτω βλεννογόνο 
επζνδυςθ του αεραγωγοφ οδοφ. Η χρόνια διάρροια, θ ναυτία και οι εμετοί 
είναι ςυχνοί και ενδεχομζνωσ να διακόπτουν τισ φυςιολογικζσ διατροφικζσ 
ςυνικειεσ.  
 
Διαταραχζσ Ακοισ :Η υψθλισ  ςυχνότθτασ νευροαιςκθτιρια απϊλεια 
είναι κοινι, ςυνοδευμζνθ από τθν ελάττωςθ τθσ αικουςιαίασ λειτουργίασ, 
εμβοζσ.(A. Mehta, R. Ricci , U. Widmer, F. Dehout, A. Garcia de Lorenzo, C. 
Kampmann,A. Linhart, G. Sunder-Plassmann,  M. Ries , M. Beck, 2004). 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ :Η φωνι ςτα πρϊτα χρόνια παρουςιάηεται 
φυςιολογικι, αλλά ςταδιακά γίνεται βραχνι λόγω τθσ αποκικευςθσ 
γλυκολιπιδίων (glycolipids) ςτο βλεννογόνο του φάρυγγα. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ :Η αντιχθςθ μπορεί να γίνει υπορινικι που 
οφείλεται ςε νεοπλαςίεσ και ςε πριξιμο τθσ μφτθσ ι του βλεννογόνου του 
ρινοφάρυγγικα.  
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ :Η γλωςςικι ανάπτυξθ παρουςιάηεται ςυνικωσ 
φυςιολογικι αλλά αργότερα τα εγκεφαλικά επειςόδια μπορεί να ζχουν 
ςαν αποτζλεςμα τθν αφαςία. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο : καρδιακό,νευρικό, νεφρικό, 
οφκαλμικό, δερματικό , γαςτρεντερικό ςφςτθμα. 
 

 Καρδιακό ΢φςτθμα : ΢τθκάγχθ (angina), ECG ανωμαλίεσ, 
διαφραγματικζσ υπερτροφίεσ, αρρυκμίεσ και δφςπνοια(A. Mehta , R. 
Ricci , U. Widmer, F. Dehout, A. Garcia de Lorenzo, C. Kampmann,A. 
Linhart, G. Sunder-Plassmann,  M. Ries , M. Beck, 2004). 

 Νευρικό ΢φςτθμα : Χρόνια ακροπαραιςκθςία, παροξυςμοί, εγκεφαλικά 
επειςόδια, χρόνιοι πονοκζφαλοι, ηάλθ, θμιπλθγία, πάρεςθ των 
εγκεφαλικϊν νεφρων,δυςλειτουργία του αυτόνομου ςυςτιματοσ, 
φλεγμονι του κεντρικοφ νευρικοφ ςυςτιματοσ- μθνιγγίτιδα (O.Lidove, 
M.-P. Chauveheid, C. Caillaud, R. Froissart, L. Benoist,S. Alamowitch, S. 
Doan,R. Szalat, N. Baumann,J.-F. Alexandra, P. Lavalle´ e, I. Klein, F. 
Vuillemet, F. Sedel,K. Sacre´ , Y.Samson, E. Roullet, T. Papo, 2009). 

 Νεφρικό : Νεφρικι ανεπάρκεια. 

 Οφκαλμικό : Επιφανειακι κερατοειδισ κολότθτα , αγγειακι κάκωςθ 
του πυκμζνα του οφκαλμοφ. 
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 Δζρματικό : Ανάπτυξθ αγγειεκταςίασ ( κακοικεισ οηϊδθσ μϊλωπεσ ), 
μϊλωπεσ και πρθξίματα των βλεννωδϊν μεμβρανϊν. 

 Γαςτρεντερικό: κοιλιακό άλγοσ και διάρρεια(A. Mehta , R. Ricci , U. 
Widmer, F. Dehout, A. Garcia de Lorenzo, C. Kampmann,A. Linhart, G. 
Sunder-Plassmann,  M. Ries , M. Beck, 2004). 
 

Εξζλιξθ και πρόγνωςθ :Οι μϊλωπεσ ςτο δζρμα είναι το πρϊτο ςφμπτωμα 
που εμφανίηεται ςε μετζπειτα ςτάδια τθσ παιδικισ θλικίασ, ςυνικωσ μετά 
τθν θλικία των 10 χρόνων και ςτθ ςυνζχεια γίνονται προοδευτικά 
πολυάρικμα. Σο πιο ςοβαρό ςφμπτωμα του ςυνδρόμου είναι ο χρόνιοσ και 
απείκαρχοσ καυςϊδθσ (burning) πόνοσ  που αρχίηει ςτθ παιδικι θλικία και 
μπορεί να αυξθκεί με τθν εξωτερικι αλλαγι τθσ κερμοκραςίασ, τθν 
άςκθςθ, ι κάποια εμπφρετθ αςκζνεια. Αυτοί οι πόνοι μποροφν ακόμα να  
να αρχίςουν ςτθν παιδικι θλικία. Η νεφρικι ανεπάρκεια εμφανίηεται κατά 
κάποιο τρόπο αργότερα και είναι εξελικτικι. Η διάρκεια ηωισ είναι τυπικά 
μικρι, με μζςο όρο περίπου τα 45 χρόνια. Η διαταραχι είναι εξελικτικοφ 
τφπου και ςυνδζεται με πρωτοπακζσ μεταβολικό λάκοσ. Η 
μακροπρόκεςμθ πρόγνωςθ είναι πτωχι. Η νόςοσ fabry μπορεί να 
αντεμετωπιςτεί με τθν κεραπεία ενηυμικισ υποκατάςταςθσ (ERT).( M 
Elleder,2003).  
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ :΢φνδρομα με πολλαπλοφσ 
μϊλωπεσ ςτο δζρμα ςυμπεριλαμβανομζνου του ςυνδρόμου των 
πολλαπλϊν πανάδων ( multiple lentigines syndrome – ςφνδρομο  Leopard), 
του ςυνδρόμου των βαςικϊν κυτταρικϊν κθλίδων (ελιά) (basal cell nevus 
syndrome), και του ςυνδρόμου  Peutz-Jeghers. Οι μϊλωπεσ ςε αυτά τα 
ςφνδρομα διαφζρουν ποιοτικά από ότι ςτο ςφνδρομο Fabry, και 
διαχωρίηεται εφκολα με ςτενι εξζταςθ. 
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ΟΝΟΜΑ: Facio – cardio – renal syndrome 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : ΢φνδρομο Eastman – Bixler.  
 
Αυτό είναι ςπάνιο ςφνδρομο με πολφ λίγεσ περιπτϊςεισ να αναφζρονται 
ςτθ βιβλιογραφία. Τπάρχει μια ςοβαρι νοθτικι κακυςτζρθςθ και μθ 
φυςιολογικζσ αντανακλαςτικζσ – ενδείξεισ ςοβαρϊν ανωμαλιϊν του 
νευρικοφ ςυςτιματοσ.(Eastman and Bixler 1977).  
 
Αιτιολογία : Αυτοςωμικι υπολειπόμενθ κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο δεν 
ζχει ακόμα εντοπιςτεί ι αναγνωριςτεί. 
 
Διαταραχζσ Λόγου : Τπάρχει περιοριςμζνθ ι ολικι απϊλεια γλωςςικισ 
ανάπτυξθσ ςαν δευτερεφων ςφμπτωμα τθσ ςοβαρισ νοθτικισ υςτζρθςθσ 
ςε μερικζσ περιπτϊςεισ, και χαρακτθριςτικι  κακυςτζρθςθ ςε πιο ιπιεσ 
εκφάνςεισ τθσ νόςου. Αντιςτακμιςτικι αρκρωτικι εξαςκζνθςθ ακολουκεί 
τθν υπερϊιοςχιςτία που ενδεχομζνωσ να υπάρχει. 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ : Η πρϊιμθ ςίτιςθ μπορεί να παρουςιάςει δυςκολίεσ, 
λόγω τθσ ςοβαρισ νευροκινθτικισ κακυςτζρθςθσ ι λόγω των 
υπερωιοχιςτίων.  
 
Διαταραχζσ Ακοισ : Καμιά απϊλεια ακοισ δεν ζχει αναφερκεί ι 
αναγνωριςτεί. Ωςτόςο, μορφολογικά παρατθροφνται ανελαςτικά 
προεξζχοντα αυτιά, υποτροπιάηουςεσ λοιμϊξεισ αυτιοφ. (N.C. Nevin, A.E. 
Hill,  D.J. Carson., 1991). 
  
Διαταραχζσ φώνθςθσ :Καμιά διαταραχι φωνισ δεν ζχει αναφερκεί ι 
αναγνωριςτεί. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ : Τπερινικότθτα είναι πικανι ςε υπερωιοςχιςτίεσ.  
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ : Τπάρχει ςοβαρι βλάβθ ι ολικι απϊλεια λόγου ςε 
πολλζσ από τισ περιπτϊςεισ. ΢ε πιο ιπιεσ μορφζσ οι γνωςτικζσ λειτουργίεσ 
επθρεάηονται λιγότερο. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο :Κεντρικό νευρικό ςφςτθμα, 
νεφρικό, καρδιακό, ενδοκρινολογικό, κρανιοπροςωπικό, ανάπτυξθ, 
μυοςκελετικό. 
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 Κεντρικό Νευρικό ΢φςτθμα : Τπερδιζγερςθ των αντανακλαςτικϊν, 
κλονικοί (νευρικά τικ – clonus) ςπαςμοί των αςτραγάλων, ςοβαρι 
νοθτικι κακυςτζρθςθ,  μειωμζνθ αιμοςφαιρίνθ, αυξθμζνοσ αρικμόσ 
λευκϊν αιμοςφαιρίων, γενικευμζνθ εγκεφαλικι διαταραχι άγνωςτθσ 
αιτιολογίασ. ( John Russell Eastman and David Bixler, 1977). 

 Νεφρά : Πεταλοειδισ (horseshoe) νεφρά, οξεία πυελονεφρίτιδα. ( John 
Russell Eastman and David Bixler,1977). 

 Καρδιακό : Ανωμαλίεσ ςτθ φυςιολογία του οργάνου, αυξθμζνο 
μζγεκοσ τθσ  καρδιάσ, ενδοκαρδιακι  ινωελάςτωςθ (fibroelastosis), 
ςυμφορθτικι καρδιακι ανεπάρκεια και βρογχοπνευμονία, πνευμονικι 
υπζρταςθ λόγω ςτζνωςθσ τθσ μιτροειδοφσ βαλβίδασ, διαρκρωτικζσ 
ανωμαλίεσ τθσ αριςτερισ κοιλίασ, φλεβοκομβικι αρρυκμία, κυάνωςθ 
κατά τθ γζννθςθ παράλλθλα με περιοδικι αναπνοι. (John Russell 
Eastman and David Bixler,1977). 

 Ενδοκρινισ αδζνασ : Ανεπάρκεια αυξθτικισ ορμόνθσ. 

 Κρανιοπροςωπικό : Μακρφ πρόςωπο, κάκετθ υπερζκταςθ τθσ γνάκου, 
χρόνια ςτάςθ ανοιχτοφ ςτόματοσ , ςχιςτίεσ, υποδοντία τθσ άνω γνάκου, 
ανεπάρκεια ρινικοφ πτερυγίου, μικρογνακία, πλαγιοκεφαλία 
επθρεάηοντασ αρνθτικά τθν αριςτερι ινιακι κ βρεγματικι περιοχι, 
κόλωςθ κερατοειδοφσ διμερϊσ. (John Russell Eastman and David Bixler, 
1977). 

 Ανάπτυξθ: κακυςτζρθςθ ανάπτυξθσ- μικροςωμία. (N.C. Nevin, A.E. Hill, 
and D.J. Carson,1991). 

 Μυοςκελετικό: μικρότερο μζγεκοσ ςπλινασ και ιπατοσ, βουβωνοκιλθ, 
κλινοδακτυλία των αντίχειρων διμερϊσ, μερικι ςυνδακτυλία των 
μαλακϊν ιςτϊν, γόνατα ελαφρϊσ περιοριςμζνα ςτο εφροσ τθσ κίνθςισ 
τουσ, ανεπαρκϊσ ςυντονιςμζνο βάδιςμα (John Russell Eastman and 
David Bixler, 1977). 
 

Εξζλιξθ και πρόγνωςθ :Η αναπτυξιακι κακυςτζρθςθ είναι ςοβαροφ 
βακμοφ και είναι ορατι από τθ γζννα. Σα χρόνια αναπνευςτικά 
προβλιματα  εμμζνουν κακ’ όλθ τθ διάρκεια ηωισ.  ΢τισ περιπτϊςεισ  με 
ςοβαρι γνωςτικι διαταραχι θ πρόγνωςθ είναι φτωχι. ΢ε πιο ιπιεσ 
περιπτϊςεισ θ ανταπόκριςθ που κα ζχει ςτο λόγο και ςτθ λογοκεραπεία 
εξαρτάται κατά ζνα βακμό από το γνωςτικό ζλλειμμα.  
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Τπάρχουν πολλά ςφνδρομα 
που τα χαρακτθρίηει θ νοθτικι κακυςτζρθςθ, το κάκετο μακρφ προςωπείο 
και οι καρδιακζσ ανωμαλίεσ. ΢υμπεριλαμβανομζνου του χπερωιο – καρδιο 
–προςωπικοφ ςυνδρόμου (velo – cardio – facial syndrome). Οι νεφρικζσ 
ανωμαλίεσ και θ νοθτικι κακυςτζρθςθ είναι κοινά και ςτο ςφνδρομο 
Rubinstein – Taybi. Επιπλζον, θ νοθτικι υςτζρθςθ, θ νεφρικι ανεπάρκεια, 
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οι καρδιακζσ ανωμαλίεσ κακωσ και θ υπερωιοςχιςτία αποτελοφν κφρια 
χαρακτθριςτικά και ςτο υπερτελοριςμο- μικροτία- ςχιςτία ςφνδρομο 
(Hypertelorism-Microtia-Clefting syndrome).(N.C. Nevin, A.E. Hill,  D.J. 
Carson, 1991). 
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ΟΝΟΜΑ: Facioscapulohumeral Muscular Dystrophy 

                         
Επίςθσ γνωςτό ωσ : Μυϊκι δυςτροφία Landouzy – Dejerine.  
 
Η προςωποωμοπλατικοβραχιόνια μυϊκι δυςτροφία (Facioscapulohumeral 
Muscular Dystrophy) είναι θ πιο ςυχνι μορφι μυοπάκειασ (myopathy). 
Μόνο θ μυϊκι δυςτροφία Duschenne και θ μυοτονικι  δυςτροφία 
(myotinic dystrophy) είναι πιο ςυχνζσ. Ζχει μια εκτιμϊμενθ επικράτθςθ 
πλθκυςμοφ μεταξφ 1: 15000 και 1: 20000 (Jeffrey M. Statland, Rabi Tawil, 
2011). Ρεριγράφθκε για πρϊτθ φορά από τον Landouzy και τον Dejerine το 
1884. H θλικία ζναρξθσ είναι μεταβλθτι με το 95 % των αςκενϊν να είναι 
ςυμπτωματικοί κατά τθν δεφτερθ δεκαετία. (Rabi Tawi,  Silve`re M. Van der 
Maarel,2006).  Ζνασ αςκενισ αναγνωρίηει τθν αςκζνεια του ςυνικωσ ςτθν 
εφθβεία του αλλά μια ακραία διακφμανςθ ςτθν ζναρξθ αναφζρεται ότι 
κυμαίνεται από τθν πρϊιμθ παιδικι θλικία ωσ τα τζλθ τθσ δεκαετίασ του 
πενιντα(Silvère M. van der Maarel,Rune R. Frants,George W. 
Padberg,2007). 
 
Αιτιολογία : Αυτοςωματικι επικρατικι κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο ζχει 
εντοπιςτεί ςτο 4q35. Το γενετικό ελάτωμμα τθσ 
προςωποωμοπλατικοβραχιόνιασ μυϊκισ δυςτροφίασ εγκαταςτάκθκε ωσ 
μερικι διαγραφι ενόσ αρικμοφ των επαναμβανόμενων τμθμάτων Kpnl, 
που ορίηεται ωσ D4Z4. (Silvère M. van der Maarel , Rune R. Frants , George 
W. Padberg ,2007). H ςυςτολι τθσ επανάλθψθσ D4Z4 ςε ποςοςτό   μεταξφ 
1 και 10 επαναλιψεων ςυνδζεται με τθν υπομεκυλίωςθ  του DNA και τθν 
χαλάρωςθ τθσ βαςικισ δομισ τθσ χρωματίνθσ. Πλα τα παραπάνω 
παρατθροφνται ςτο 95% των αςκενϊν με τθν κλαςςικι 
προςωποωμοπλατικοβραχιόνια μυϊκι δυςτροφία, που ονομάηεται FSHD1. 
Το υπόλοιπο 5% των αςκενϊν, που ονομάηεται FSHD2 , είναι κλινικά ίδιο 
με το FSHD1 αλλά με ζλλειψθ τθσ ςυρρίκνωςθσ τθσ επανάλθψθσ D4Z4 ςτο 
4q35.( Jeffrey M. Statland, Rabi Tawil, 2011). 
 
Διαταραχζσ Λόγου : Αδυναμία των προςωπικϊν μυϊν θ οποία οδθγεί 
δευτερευόντωσ ςε αναπτυξιακζσ ενοχλιςεισ τθσ άνω και κάτω γνάκου με 
κάκετθ αναπτυξιακι δομι, ςε πρόςκιο ςκελετικό ανοιχτό δάγκωμα, και ςε 
μειωμζνο φψοσ του κάτω μζρουσ του προςϊπου.  Η κακι ςφγκλθςθ των 
δοντιϊν είναι ςυχνι και παρουςιάηεται ςαν οπίςκια ςφγκλιςθ των 
γομφίων ενϊ το υπόλοιπο δάγκωμα παραμζνει ανοιχτό. Αυτό οδθγεί ςε 
πρόςκια γλωςςικι προεξοχι και ςτθν αναγκαςτικι διαςτρζβλωςθ και 
αντικατάςταςθ των οδοντικϊν – γλωςςικϊν και γλωςςικϊν – φατνιακϊν 
φκόγγων. Η άρκρωςθ μπορεί να είναι αργι και ελαφρϊσ δυςαρκρικι.  
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Διαταραχζσ ςίτιςθσ : Η πρϊιμθ ςίτιςθ τυπικά δεν παρουςιάηει 
προβλιματα οφτε με τθν ζναρξθ των μυϊκϊν νόςων, και θ κατάποςθ δεν 
ζχει υποςτεί κάποια φκορά. Ωςτόςο, θ μάςθςθ μπορεί να είναι 
προβλθματικι λόγω τθσ κακισ ςφγκλιςθσ των δοντιϊν. 
 
Διαταραχζσ Ακοισ :Νευροαιςκθτιρια βαρθκοΐα ςτισ περιςςότερεσ 
περιπτϊςεισ ςε ποςοςτό 75% των αςκενϊν.( Jeffrey M. Statland, Rabi 
Tawil, 2011). 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ :Η φωνι παρουςιάηεται τυπικά φυςιολογικι αλλά 
μπορεί να εντοπιςτεί μζτρια δφςπνοια. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ :Παρουςιάηεται ςυχνά υπερρινικότθτα που 
ςχετίηεται με τθν μυϊκι αδυναμία τθσ υπερϊασ και του φάρυγγα. 
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ :Η γλωςςικι ανάπτυξθ είναι φυςιολογικι. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο : καρδιο-πνευμονικό, 
ςκελετικό, μυϊκό ςφςτθμα,  ακουςτικό ,οπτικό 
 

 Καρδιο - πνευμονικό : Σαχυκαρδία μετά από κόπωςθ, αςκζνεια 
καρδιάσ λόγω υπερτροφίασ λόγω τθσ αναπνευςτικισ περιςτολισ και 
άπνοια από ζμφραξθ, πνευμονικι ανεπάρκεια. Στο 5 % των αςκενϊν 
εκδθλϊνονται κολπικι αρρυκμία ι ςπάνια ελλείμματα αγωγιμότθτασ. 
(Jeffrey M. Statland, Rabi Tawil, 2011). 

 ΢κελετικό : Δευτερογενισ παραμόρφωςθ και διαςτρζβλωςθ του 
ςκελετικοφ ςυςτιματοσ, ςυμπεριλαμβανομζνων των φτερϊν τθσ 
ωμοπλάτθσ. Κολακευτικι κλείδα, και κάκετθ ανάπτυξθ του ςχιματοσ 
του  προςϊπου με υπερβολικά επίπεδθ γωνία τθσ γνάκου, κωρακικι 
μυικι ατροφία, ςυςτολζσ αςτραγάλου(Silvère M. van der Maarel , Rune 
R. Frants George W. Padberg ,2007), πόνοσ λόγω των αλλαγϊν τθσ 
ςτάςθσ και τθσ χαλαρότθτασ των αρκρϊςεων.( Rabi Tawi,  Silve`re M. 
Van der Maarel,2006). 

 Μυικό : Αδυναμία των μυϊν του προςϊπου, του ςϊματοσ και των άνω 
άκρων. Η αδυναμία των ποδιϊν μπορεί να προκφψει αργότερα., 
ενδονεφρια αδυναμία, αςκενείσ κοιλιακοί μυσ που προκαλοφν μια 
εξζχων κοιλιά και ςυμβάλουν ςτθν οςφυικι λόρδωςθ, γλωςςικι 
ατροφία. (Rabi Tawi,  Silve`re M. Van der Maarel,2006). 

 Ακοι : Νευροαιςκθτιρια  βαρθκοΐα. 

 Οφκαλμικό :Ανωμαλίεσ των αγγείων του αμφιβλθςτροειδοφσ, 
αποκόλλθςθ του αμφιβλθςτροειδοφσ, εκφυλιςμόσ των μυϊν, δυςκολία 
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των αςκενϊν να κλείςουν τα μάτια. (Jeffrey M. Statland, Rabi Tawil, 
2011). 

 
Εξζλιξθ και Πρόγνωςθ: Σο πιο εμφανζσ ςφμπτωμα τθσ  διαταραχισ αυτισ 
μπορεί να εντοπιςτεί ςτθν παιδικι θλικία, ςυμπεριλαμβανομζνων των 
αλλαγϊν ςτθ δομι του προςϊπου τθσ αυτόματθσ ζναρξθσ τθσ 
υπερρινικότθτασ, τθσ γενικευμζνθ αδυναμίασ του προςϊπου και τθσ 
νευροαιςκθτιρια  βαρθκοΐα. Η ζναρξθ τθσ αδυναμίασ ςτο κορμό και ςτα 
άνω άκρα μπορεί να μθν εμφανιςτοφν για πολλά χρόνια. Η διάρκεια τθσ 
ηωισ μπορεί να μθν επθρεαςτεί. . Επίςθσ ,μια ιπια επίδραςθ του φφλλου 
ζχει ςθμειωκεί  από αρκετοφσ ςυγγραφείσ, οι γυναίκεσ τείνουν να είναι 
ςυχνά πιο αςυμπτωματικζσ , με ελαφρϊσ μεταγενζςτερθ ζναρξθ και 
κάπωσ θπιότερθ εξζλιξθ τθσ νόςου. (Silvère M. van der Maarel , Rune R. 
Frants George W. Padberg,2007). Ο ρυκμόσ εξζλιξθσ είναι αργόσ και 
ςτακερόσ. Ρολλοί αςκενείσ αναφζρουν ,μια υποτροπιάηουςα πορεία με 
μεγάλεσ περιόδουσ θςυχίασ που διακόπτονται από περιόδουσ ταχείασ 
επιδείνωςθσ που αφοροφν μια ςυγκεκριμζνθ ομάδα μυϊν. Τα 
επθρεαηόμενα άτομα αναπτφςςουν ποικίλουσ βακμοφσ αναπθρίασ, με το 
20% των αςκενϊν τελικά να είναι κακθλωμζνοι ςε αναπθρικι καρζκλα 
(Rabi Tawi,  Silve`re M. Van der Maarel,2006).  Η υπερρινικότθτα μπορεί να 
κεραπευτεί χειρουργικά ι προςκετικά, παρόλο που θ χειρουργικι 
αντιμετϊπιςθ πρζπει να προςεγγιςτεί προςεκτικά λόγω τθσ 
επικινδυνότθτασ τθσ αναιςκθςίασ. Οι οδοντοπροςωπικζσ ανωμαλίεσ 
μπορεί να κεραπευτοφν με τθν ορκογνακικι εγχείρθςθ. Η απϊλεια ακοισ 
είναι ςυχνά πιο ςοβαρι ςτθν βρεφικι νόςο και χρειάηεται μικρι 
παρζμβαςθ αλλιϊσ μπορεί να επθρεάςει τθ μάκθςθ και τθ γνωςτικι 
ανάπτυξθ. Οι τελαγγειεκταςίεσ αμφιβλθςτροειδοφσ ςπάνια είναι 
ςυμπτωματικζσ ,ωςτόςο χωρίσ κεραπεία, αςυμπτωματικά εξιδρϊματα 
μπορεί να οδθγιςουν ςτθν τφφλωςθ και το 1% των αςκενϊν να 
αναπτφξουν απϊλεια τθσ όραςθσ. Επίςθσ θ ςυμπτωματικι αναπνευςτικι 
ανεπάρκεια μπορεί να αντιμετωπιςτεί με επεμβατικι υποςτιριξθ πίεςθσ 
τθ διάρκεια τθσ νφχτασ BiPAP ι ςε βαριζσ περιπτϊςεισ να απαιτείται χριςθ 
ανεπνευςτιρα. Ακόμα, χειρουργικι ωμοπλατιαία ςτερζωςθ φζρεται να 
ενιςχφει τθν κινθτικότθτα του βραχίονα ,όμωσ αυτι θ τεχνικι δεν ζχει 
υποβλθκεί ςε ελεγχόμενθ μελζτθ.(Rabi Tawi,  Silve`re M. Van der 
Maarel,2006).Πμωσ οι μζχρι τϊρα δοκιμζσ για τθν 
προςωποωμοπλατικοβραχιόνια μυϊκι δυςτροφία ιταν απογοθτευτικζσ 
γιατί αν παρατθρικθκε κάποια κετικι επίδραςθ, ςε γενικζσ γραμμζσ αυτι 
δεν επιμζνει ι ιταν πάρα πολφ λεπτι για να βελτιϊςει ςθμαντικά τθν 
ποιότθτα ηωισ των αςκενϊν. (Silvère M. van der Maarel , Rune R. Frants 
George W. Padberg,2007). Καμία αποτελεςματικι κεραπευτικι ςτρατθγικι 
δεν είναι γνωςτι για να ςταματιςει τθν εξζλιξθ ι τθν αντίςτροφθ μυικι 
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αδυναμία και ατροφία ςτθν προςωποωμοπλατικοβραχιόνια μυϊκι 
δυςτροφία. Ραρ’ όλα αυτά υπάρχει ζνασ αρικμόσ των παρεμβάςεων που 
μπορεί να παρζχει ςυμπτωματικι και λειτουργικι βελτίωςθ ςε πολλοφσ 
αςκενείσ .(Rabi Tawi,  Silve`re M. Van der Maarel,2006).  
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Η Facioscapulohumeral 
Muscular Dystrophy ζχει ομοιότθτεσ, από τθν άποψθ τθσ μυϊκισ  
αδυναμίασ ςε άλλεσ μυϊκζσ δυςτροφίεσ, αλλά είναι ςε λιγότερο βαριά 
μορφι. Η υπερρινικότθτα μπορεί να εμφανιςτεί ςε διάφορεσ μορφζσ 
νευροπακειϊν, ςυμπεριλαμβανομζνου του ςυνδρόμου Steinert 
(μυοτονικι δυςτροφία), τθσ nemaline myopathy και τθσ 
οφκαλμοφαρυγγικισ μυϊκισ δυςτροφίασ (oculopharyngeal muscular 
dystrophy). 
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ΟΝΟΜΑ: Femoral Hypoplasia Unusual Facies 

Syndrome 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ: ΢φνδρομο αμφίπλευρθσ μθριαίασ δυςγενεςίασ με 
αςυνικιςτα προςωπεία ( Bilateral femoral dysgenesis unusual facies 
syndrome), μθριαίο-προςωπικό ςφνδρομο( femoral- facial syndrome).  
 
Η αμφίπλευρθ μθριαία δυςγενεςία ( Bilateral femoral dysgenesis) είναι 
ζνα αςυνικιςτο κλινικό εφρθμα, αλλά εμφανίηεται ςε ςυνδυαςμό με τθν 
ακολουκία Robin. Σο ςφνδρομο είναι φαινομενολογικά όμοιο με το 
ςφνδρομο ουραίασ υποςτροφισ (caudal regression syndrome), μιασ 
διαταραχισ που προκαλείται από τερατογενι αποτελζςματα διαβιτθ τθσ 
μθτζρασ, αλλά είναι αςκζνεια γενετικισ αιτιολογίασ με 
αυτοχρωματοςωμικό επικρατοφν τφπο κλθρονομικότθτασ υποκετικά 
βαςιηόμενο ςε ποικίλεσ περιπτϊςεισ με οικίεσ εκφάνςεισ. Επίςθσ γνωςτό 
ωσ Proximal Femoral Deficiency, ανεπάρκεια μθραίου οςτοφ. (M.J.M. 
Nowaczyk, M.J. Huggins, A. Fleming,  P.T. Mohide, 2010).  
 
Αιτιολογία: Αυτόςωμθ κυρίαρχθ κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο δεν ζχει 
χαρτογραφθκεί ι αναγνωριςτεί ακόμα. Είναι ζνα ςπάνιο και ςποραδικό 
ςφνδρομο πολλαπλϊν ανωμαλιϊν, άγνωςτθσ αιτιολογίασ, παρότι είναι 
γνωςτό πωσ το 1/3 των περιπτϊςεων ςχετίηεται με τον μθτρικό 
ςακχαρϊδθ διαβιτθ τφπου 1 (DM). (M.J.M. Nowaczyk, M.J. Huggins, A. 
Fleming, P.T. Mohide, 2010). Ραρά το γεγονόσ ότι ο διαβιτθσ δεν είναι 
δυνατόν να κεωρείται ςαφϊσ ωσ αιτιολογία του ςυνδρόμου, ωςτόςο 
υπάρχει μια ιςχυρι ςυςχζτιςθ.( Daniel Hurst and Donald F. Johnson, 1980). 
 
Διαταραχζσ Λόγου:Η άρκρωςθ παρουςιάηει εξαςκζνθςθ από το αφφςικο 
ςαγόνι που προκαλείται, από τθ ςοβαρι μικρογνακία και το περιοριςμζνο 
άνοιγμα του ςτόματοσ. Επιπλζον, θ υπερωιοςχιςτία, ςυχνά πολφ 
εκτεταμζνθ( ςχιςτία μορφισ U που ςχετίηεται με τθν ακολουκία Robin) 
οδθγεί ςε υπερϊιοφαρυγγικι (velopharyngeal) ανεπάρκεια και πικανόν ςε 
αντιςτακμιςτικζσ αρκρωτικζσ αντικαταςτάςεισ. 
 
Διαταραχζσ ΢ίτιςθσ: ΢τθν νεογνικι περίοδο, θ ςίτιςθ είναι ςυχνά 
προβλθματικι, διότι ο ανϊτεροσ αεραγωγόσ οδόσ εμποδίηεται και 
παρατθρείται γλωςςόπτωςθ ςασ δευτερεφον ςφμπτωμα τθσ ακολουκίασ 
Robin και τθσ μικρογνακίασ. Κακϊσ ο αεραγωγόσ οδόσ αποφράηεται θ 
ςίτιςθ γίνεται αποτελεςματικι. 
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Διαταραχζσ Ακοισ: Η αγϊγιμθ απϊλεια ακοισ προκαλείται από μολφνςεισ 
του μζςου ουσ ςαν ςυνοδό ςφμπτωμα τθσ υπερωιοςχιςτίασ, 
παραμορφωμζνα πτερφγια με μικρό ακουςτικό κανάλι.( D.B.Pitt, I.I.Findlay, 
W.G.Cole ,J. G. Rogers, 1982). 
 
Διαταραχζσ Φώνθςθσ: Οι διαταραχζσ φϊνθςθσ δεν είναι μζροσ του 
φαινοτφπου αυτοφ του ςυνδρόμου. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ: Ζχουν παρατθρθκεί δυο τφποι διαταραχϊν 
αντιχθςθσ. Τπερρινικι αντιχθςθ παρουςιάηεται ςυχνά ςαν ςυνοδό 
ςφμπτωμα τθσ υπερωιοςχιςτίασ και τθσ υπερωιοφαρυγγικισ ανεπάρκειασ. 
Η ςτοματικι αντιχθςθ είναι επίςθσ διαταραγμζνθ λόγω τθσ μικρογνακίασ 
και τθσ γλωςςόπτωςθσ με τθ διαρκι οπίςκια τοποκζτθςθ τθσ γλϊςςασ με 
αποτζλεςμα μια καλυμμζνθ ςτοματικι αντιχθςθ. 
 
Γλωςςικζσ Διαταραχζσ: Η γλωςςικι ανάπτυξθ είναι φυςιολογικι. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο: άκρα, γενετικά όργανα, 
ςκελετικό,κρανιοπροςωπικό,νεφρικό,οφκαλμικό,γαςτρεντερικό, 
καρδιοπνευμονικό. 
 

 Άκρα: Μθριαία υποπλαςία ι απλαςία, πολυδακτυλία, διάςχιςθ του 
μεγάλου δακτφλου του ποδιοφ, χαμθλοί αντίχειρεσ, πρόςκετεσ 
γενετικζσ ανωμαλίεσ που μποροφν να παρατθρθκοφν ςτο FFC είναι 
ςυνοςτζωςθ βραχιονίου οςτοφ και ακτίνασ, μειωμζνοσ πρθνιςμόσ και 
υπτιαςμόσ των αγκϊνων( δεν είναι εφικτι θ κάμψθ ι θ επζκταςθ 
αυτϊν),ςυνδακτυλία, αγκφλωςθ αντιχείρων, αςςυμετρία οςτϊν των 
ποδιϊν.(M.J.M. Nowaczyk, M.J. Huggins, A. Fleming, P.T. Mohide, 
2010), 2μερισ κλινοδακτυλία ςτο 4ο δάκτυλο του ποδιοφ, πόδια 
ςυνδεδεμζνα απευκείασ με τον κορμό.(Daniel Hurst and Donald F. 
Johnson, 1980), βακιά δερματικά λακκάκια πάνω από τον μεςαίο 
κόνδυλο του αγκϊνα, ςθμαντικι δυςκολία λυγίςματοσ των κάτω 
δακτφλων, εξάρκρωςθ ιςχίων, ςοβαρι διμερισ ραιβοιπποποδία 
παραμόρφωςθ, ςυνοςτζωςθ του βραχιονίου οςτοφ διμερϊσ.(Sonia 
Gleiser, David D. Weaver, Victor Escobar, Gary Nichols, Marilyn 
Escobedo,1978), περιοριςμζνθ κίνθςθ των ϊμων.(D.B.Pitt, I.I.Findlay, 
W.G.Cole, J. G. Rogers, 1982). 

 Γεννθτικά Όργανα: Απουςία των εξωτερικϊν χειλϊν του αιδοίου, 
δυςλειτουργία ουροποιθτικοφ ςυςτιματοσ, κρυψορχιδία, μικρό πζοσ, 
απουςία μιτρασ και κόλπου.(M.J.M. Nowaczyk, M.J. Huggins, A. 
Fleming,  P.T. Mohide, 2010), ανωμαλίεσ πρωκτοφ.(Sonia Gleiser, David 
D. Weaver, Victor Escobar, Gary Nichols , Marilyn Escobedo,1978). 
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 ΢κελετικό ΢φςτθμα: Διςχιδισ απόκρυφθ ράχθ, ςκολίωςθ, λόρδωςθ, 
μικρζσ πλευρικζσ ανωμαλίεσ, ακτινογραφίεσ ζδειξαν 11 ηεφγθ πλευρϊν, 
ιερό οςτό κυρτό προσ τα δεξιά με μόνο 3 ςπονδφλουσ.(M.J.M. 
Nowaczyk, M.J. Huggins, A. Fleming, and P.T. Mohide, 2010), 
μθνιγγομυελοκιλθ ι διςχιδισ ράχθ.(Sonia Gleiser, David D. Weaver, 
Victor Escobar, Gary Nichols , Marilyn Escobedo,1978), εξάρκρωςθ τθσ 
κεφαλισ από τθν ακτίνα ςε διμερζσ επίπεδο.(Gabriella  Iohom, Fcarcsi, 
Barry Lyons, Fcarcsi , William Casey, Fcarcsi, 2002). 

 Κρανιοπροςωπικά Χαρακτθριςτικά: Μικρογνακία, μικρό κάτω χείλοσ, 
μακρφ φφμα, κοντι μφτθ, μακρφ philtrum, λεπτό άνω χείλοσ, πικανι 
φπαρξθ υπερωιοςχιςτίασ ι ςχιςτία χείλουσ, ανοδικισ κλίςθσ 
μεςοβλεφάριεσ ραγάδεσ, δυςπλαςτικά αυτιά ι χαμθλά τοποκετθμζνα, 
γλωςςόπτωςθ, κοντόσ λαιμόσ.(M.J.M. Nowaczyk, M.J. Huggins, A. 
Fleming P.T. Mohide, 2010), τυπικό προςωπείο, ευρεία ρινικι 
άκρθ.(Daniel Hurst and Donald F. Johnson, 1980), λεπτό vermillion. 
(Meinhard Robinow, Jiri Sonek, Louis Buttino,Anne Veghte, 1995), 
υποπλαςτικά πτερφγια μφτθσ, κιλίδεσ ςτθ μφτθ, μικροκεφαλία.(Sonia 
Gleiser, David D. Weaver, Victor Escobar, Gary Nichols, Marilyn 
Escobedo,1978). 

 Νεφρικό ΢φςτθμα:Ρρόςκετεσ γενετικζσ ανωμαλίεσ που μποροφν να 
παρατθρθκοφν ςτο FFS είναι νεφρικζσ ανωμαλίεσ όπωσ νεφρικι 
αγενεςία ι δυςπλαςία, πολυκυςτικά νεφρά, διςκοειδείσ 
επινεφρίδια.(M.J.M. Nowaczyk, M.J. Huggins, A. Fleming,  P.T. Mohide, 
2010). 

 Οφκαλμικό ΢φςτθμα: Μυωπία.(Richard P . Lampert, 1980). 

 Γαςτρεντερικό ΢φςτθμα: Γαςτροοιςοφαγικι παλινδρόμθςθ. (D.B.Pitt, 
I.I.Findlay, W.G.Cole and J. G. Rogers, 1982), γαςτρεντερικζσ 
ανωμαλίεσ.(Sonia Gleiser, David D. Weaver, Victor Escobar, Gary 
Nichols,   Marilyn Escobedo,1978). 

 Καρδιοπνευμονικό ΢φςτθμα: Καρδιακό φφςθμα.(Sonia Gleiser, David 
D. Weaver, Victor Escobar, Gary Nichols  and Marilyn Escobedo,1978), 
υποπλαςία πνευμόνων.(Gabriella  Iohom, Fcarcsi, Barry Lyons, Fcarcsi 
And William Casey, Fcarcsi, 2002). Δίλοβοι πνεφμονεσ.(M.J.M. 
Nowaczyk, M.J. Huggins, A. Fleming,  P.T. Mohide, 2010). 

 
Εξζλιξθ και Πρόγνωςθ: Οι ανωμαλίεσ ςτο ςφνδρομο τθσ μθριαίασ 
υποπλαςίασ με τα αςυνικιςτα προςωπεία (femoral hypoplasia unusual 
facies syndrome) είναι ςτατιςτικά μθ εξελικτικοφ τφπου. Ακόμα και ςε 
ςοβαρι δυςμορφία των άκρων, οι αςκενείσ μπορεί να μάκουν να 
βαδίηουν, ςυνικωσ με υποβοικθςθ( όπωσ πατερίτςεσ). Η νοθμοςφνθ είναι 
φυςιολογικι. Η πρόγνωςθ είναι εξαιρετικι. Οι διαταραχζσ λόγου μπορεί 
να επιλυκοφν κεραπευτικά μετά τθ διόρκωςθ των φυςικϊν ανωμαλιϊν. Η 
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χρθςιμότθτα τθσ υπερθχογραφικισ αξιολόγθςθσ ςτθ διάγνωςθ 
κρανιοπροςωπικϊν κακϊσ και οςτικϊν ανωμαλιϊν κεωρείται εξαιρετικά 
ιδιάηουςα. Η προγεννθτικι διάγνωςθ των ανωμαλιϊν του μθριαίου οςτοφ 
κυμαίνεται από τισ 19 ζωσ τισ 32 εβδομάδεσ τθσ κφθςθσ.(M.J.M. Nowaczyk, 
M.J. Huggins, A. Fleming,  P.T. Mohide, 2010). Οι πρόςκετεσ ανωμαλίεσ 
που προαναφζρκθκαν (περιοριςμζνθ κίνθςθ των ϊμων, μικρό ακουςτικό 
κανάλι με αγϊγιμθ απϊλεια ακοισ, θ γαςτροοιςοφαγικι παλινδρόμθςθ 
κακϊσ και θ απουςία αιδοίου) διευρφνουν το φάςμα των χαρακτθριςτικϊν 
που αναφζρκθκαν ςτο ςφνδρομο. Τα υφιςτάμενα ςτοιχεία ευνοοφν μια 
κυρίαρχθ μετάλλαξθ ωσ αιτία του ςυνδρόμου αυτοφ.(D.B.Pitt, I.I.Findlay, 
W.G.Cole , J. G. Rogers, 1982). 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ: Σο ςφνδρομο τθσ ουραίασ 
υποςτροφισ (caudal regression syndrome), ςυνδζεται με το μθτρικό 
διαβιτθ (martenal diabetes) που μπορεί να πάςχει θ μθτζρα και 
αναμζνονται αγγειακζσ ανωμαλίεσ. Οι αςκενείσ με ουραία υποςτροφι 
ενδζχεται να παρουςιάςουν γνωςτικζσ δυςχζρειεσ, ζνα εφρθμα το οποίο 
δε ςχετίηεται με το ςφνδρομο τθσ μθριαίασ υποπλαςίασ με τα αςυνικιςτα 
προςωπεία (femoral hypoplasia unusual facies syndrome). Υπάρχει μεγάλθ 
ομοιότθτα μεταξφ αυτϊν των ςυνδρόμων και των αςκενϊν. Ζτςι κυριαρχεί 
θ αίςκθςθ ότι οι 2 ςυνκικεσ είναι δφςκολο να διαχωριςτοφν ςε κλινικό 
επίπεδο και πικανϊν αποτελοφν τθν ίδια πακογζνεια.(Sonia Gleiser, David 
D. Weaver, Victor Escobar, Gary Nichols , Marilyn Escobedo,1978). 
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ΟΝΟΜΑ: Fetal Alcohol Syndrome 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : Επίδραςθ εμβρυϊκισ αλκοόλθσ (Fetal alcohol effect), 
εμβρυοπάκεια αικυλικισ αλκοόλθσ (αικανόλθσ - ethyl alcohol 
embryopathy). 
 
 Παρόλο που ςτο ςφνδρομο εμβρυϊκισ αλκοόλθσ (Fetal Alcohol Syndrome) 
δεν ζγινε καλι ςκιαγράφθςθ διαγνωςτικισ οντότθτασ μζχρι το 1970 θ 
αναγνϊριςθ των τερατογεννθτικϊν επιδράςεων που οφείλεται ςτο αλκοόλ 
είχαν γίνει προφανϊσ αντιλθπτά εκατοντάδεσ χρόνια πριν. Παρόλο που οι 
κλινικοί ςυχνά διδάςκουν το πϊσ να αναγνωρίηονται τα ‘τυπικά’ 
χαρακτθριςτικά των ςυνεπειϊν των τερατογεννθτικϊν επιδράςεων, θ 
πραγματικότθτα είναι ότι ο φαινότυποσ είναι ποικιλόμορφοσ διότι θ 
ζκφραςθ τθσ διαταραχισ εξαρτάται από ζναν αρικμό διαφορετικϊν 
μεταβλθτϊν, ςυμπεριλαμβανομζνων των ακολοφκων : 
1. Σο ποςοςτό που καταναλϊνεται από τθ μθτζρα 
2. Η ικανότθτα τθσ μθτζρασ να μεταβολίηει το αλκοόλ που καταναλϊνεται, 
πριν φτάςει ςτον πλακοφντα και ςτο αναπτυςςόμενο ζμβρυο. 
3. Σο ςτάδιο ανάπτυξθσ του εμβρφου και το ποςοςτό επιτυχίασ των 
ςυγκεκριμζνων ιςτϊν να αναπτφξουν τισ περιςςότερο δυναμικά προσ ςτθ 
παροφςα κατανάλωςθ αλκοόλ. Για παράδειγμα, τερατογζνεςθ που 
οφείλεται ςτο αλκοόλ κατά τθ διάρκεια του πρϊτου τριμινου κα 
επθρεάςει δομικοφ τφπου ανωμαλίεσ, αλλά ςτο τελευταίο τρίμθνο τα 
πρόωρα αποτελζςματα κα ζχουν εντόπιςθ ςτον εγκζφαλο, ο οποίοσ κα 
ζχει ενεργι ανάπτυξθ εκείνο το τρίμθνο, παρόλο που τα περιςςότερα 
όργανα ζχουν ιδθ ολοκλθρϊςει τθν διάπλαςθ. 
4. Η διάρκεια που είναι εκτεκειμζνο ςτο αλκοόλ.  
΢υνεξετάςεισ για τθν ποςότθτα αλκοόλ που ενδεχομζνωσ να είναι 
αςφαλισ ςτο να καταναλϊνεται κατά τθ διάρκεια τθσ εγκυμοςφνθσ δεν 
ζχει τυπικά υπολογιςτεί αυτζσ οι τζςςερισ μεταβλθτζσ, τμθματικά επειδι 
δεν μποροφν να αξιολογθκοφν ςωςτά ςε μεμονωμζνεσ περιπτϊςεισ με 
ςυςτθματικό τρόπο. Η διάγνωςθ του ςυνδρόμου τθσ εμβρυικισ αλκοόλθσ 
ζχει γίνει βαςιςμζνθ ςτο ιςτορικό τθσ μθτζρασ που κατανάλωνε αλκοόλ (θ 
πατρικι (paternal) κατανάλωςθ δεν είναι τερατογενετικι) ϊςτε τα 
αποτελζςματα που ζχουν αξιολογθκεί αναδρομικά ςε άτομα και ςτα 
ιςτορικά που ζχουν παραςχεκεί από τισ αλκοολικζσ μθτζρεσ μπορεί να μθν 
είναι εντελϊσ  ακριβι, παρόλο που τα αποτελζςματα τθσ χριςθσ αλκοόλ 
μποροφν να αξιολογθκοφν αποτελεςματικά ςε ηϊα, μπορεί να μθν είναι 
εντελϊσ προςαρμόςιμα ςτθν ανκρϊπινθ ανάπτυξθ. Σφμφωνα με τα 
ανακεωρθμζνα κριτιρια του IOM(International Organization for Migration) 
για τθ διάγνωςθ ενόσ παιδιοφ με FAS απαιτοφνται:  
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1) ςτοιχεία ενόσ χαρακτθριςτικοφ μοτίβου του ανιλικου προςϊπου, 
ςυμπεριλαμβανομζνων τουλάχιςτον 2 ι περιςςότερα από τα βαςικά 
χαρακτθριςτικά του προςϊπου FAS, 
2) ςτοιχεία προγεννθτικισ ι/ και μεταγεννθτικισ κακυςτζρθςθσ τθσ 
ανάπτυξθσ, 
3) απόδειξθ ανεπαρκοφσ ανάπτυξθσ του εγκεφάλου 
4) και αν είναι δυνατόν τθν επιβεβαίωςθ τθσ κατανάλωςθσ αλκοόλ από τθ 
μθτζρα (Philip A. May, J. Phillip Gossage, Wendy O. Kalberg, Luther K. 
Robinson, David Buckley,  Melanie Manning , H. Eugene Hoyme,2009). 
 
Αιτιολογία : Κατανάλωςθ οινοπνεφματοσ από τθ μθτζρα κατά τθ διάρκεια 
τθσ εγκυμοςφνθσ. Οριςμζνα άτομα με προγεννθτικι ζκκεςθ ςτο αλκοόλ, 
δεν πλθροφν τα κριτιρια για το fetal alcohol syndrome. Αντικζτωσ, ζχουν 
διαγνωςκεί με μερικό FAS, κακ’ ότι το αλκοόλ ςχετίηεται με 
νευροαναπτυξιακι διαταραχι(ARND) ι ακόμθ με γεννθτικζσ 
ανωμαλίεσ.(Blair Paley and Mary J. O’Connor, 2009). 
 
Διαταραχζσ Λόγου : ΢τθν ζναρξθ του λόγου παρατθρείται μια 
κακυςτζρθςθ ανάλογα με τον βακμό των γνωςτικϊν ελλειμμάτων. Η 
άρκρωςθ είναι ςυχνά εξαςκενιςμζνθ λόγω νευρολογικισ ζλλειψθσ 
ςυντονιςμοφ. Σα προβλιματα των οδοντικϊν διαςτθμάτων λόγω των 
μικρϊν δοντιϊν και θ προεξοχισ των ςαγονιϊν με τθν υπερτροφία των 
κορυφογραμμϊν των φατνίων, μπορεί να προςκαλζςουν αλλοίωςθ ςτθν 
ομιλία. ΢α δευτερεφον ςφμπτωμα τθσ υποτονίασ μπορεί να εμφανιςτεί 
επίμονο ανοιχτό ςτόμα. Αντιςτακμιςτικά αρκρωτικά πρότυπα ςυνοδεφουν 
τθν υπερωιοςχιςτία και μπορεί να προκφψει υπερωιο – φαρυγγικι 
ανεπάρκεια. 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ : Παρουςιάηονται προβλιματα ςτθ λιψθ τροφισ ςε 
πρϊιμα ςτάδια ποφ είναι ςυχνό ςφμπτωμα τθσ ατονίασ, τθσ 
αψικυμίασ(irritability),τθσ ζμφραξθσ του αεραγωγοφ οδοφ και τθσ 
μικρογνακίασ. 
 
Διαταραχζσ Ακοισ : Παρατθρείται ςυχνά αγϊγιμθ απϊλεια ακοισ λόγω 
τθσ χρόνιασ διάχυςθσ του μζςου ουσ. Ανωμαλίεσ του μζςου και ζξω ουσ 
μπορεί επίςθσ να προκφψουν ςα ςυνζπεια του πιο ςοβαροφ βακμοφ 
αγϊγιμθσ απϊλειασ ακοισ. 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ : ΢υχνά υπάρχει βραχνάδα λόγω τθσ κακισ χριςθσ 
φωνισ ςτθ βρεφικι θλικία από το ζντονο και επίμονο κλάμα. 
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Διαταραχζσ Αντιχθςθσ : Η υπερρινικι αντιχθςθ ςυνοδεφει τθν υπερωιο-
φαρυγγικι ανεπάρκεια θ οποία είναι ςυχνι ςε περιπτϊςεισ με 
υπερωιοςχιςτία. 
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ : Η γλωςςικι εξαςκζνθςθ είναι ςχεδόν πάντα 
παροφςα. Και θ δεκτικι και θ εκφραςτικι γλϊςςασ ζχουν επθρεαςτεί ςτον 
ίδιο βακμό,εκτόσ αν θ γνωςτικι εξαςκζνθςθ είναι ςοβαρι, όπου τότε τα 
περιςςότερα άτομα με αυτό το ςφνδρομο αναπτφςςουν λειτουργικό 
γλϊςςα. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο : Κεντρικό νευρικό ςφςτθμα, 
ανάπτυξθ, καρδιακό, κρανιοπροςωπικό, ανοςοποιθτικό,οφκαλμικό, 
γενετικό, επιδερμίδα, μυοςκελετικό, άκρα. 
 

 Κεντρικό Νευρικό ΢φςτθμα : Νοθτικι κακυςτζρθςθ, μακθςιακζσ 
δυςκολίεσ (ςε θπιότερεσ περιπτϊςεισ), νεογνικι ευερεκιςτότθτα, 
ετεροτοπία τθσ φαιάσ ουςίασ (gray matter heterotopia). 

 Ανάπτυξθ :  Χαμθλό βάροσ γζννθςθσ και κοντό ανάςτθμα.  

 Καρδιακό ΢φςτθμα :  Ανεπάρκεια κολπικισ και κοιλιακισ μεμβράνθσ, 
τετραλογία του Fallot, πνευμονικι ςτζνωςθ, αορτικό τόξο δεξιά 
τοποκετθμζνο, αμφίπλευρθ εκροι δεξιάσ, αμφίπλευρθ εκροι δεξιάσ 
κάκετθσ, ενδοκαρδιακό μζτριο ελάττωμα. 

 Κρανιοπρωςοπικό : Μικροκεφαλιά, προβολι γνάκου, χειλεοςχιςτία, 
υπερωιοςχιςτία, μικρογνακία, ακολουκία Robin, επίπεδο 
φφμα(philtrum), κοντι μφτθ, κοντζσ βλεφαρικζσ ςχιςμζσ, επικανκικι 
ςχιςμι. 

 Ανοςοποιθτικό :  Ακολουκία D. George, ανοςοποιθτικι ανεπάρκεια. 

 Οφκαλμικό : Μικρά μάτια, μικροί οφκαλμικοί δίςκοι. 

 Γεννθτικό – ουροποιθτικό : Χειλικι υποπλαςία, 
υποςπαδίασ(hypospadias), κρυψορχιδία, ανϊμαλα νεφρά. 

 Επιδερμίδα : Σριχοφυΐα (κυρίωσ ςτθν πλάτθ), αιμαγγειϊματα. 

 Μυοςκελετικό : ΢κολίωςθ, διςχιδισ ξιφοειδισ, ςκαφοειδισ κϊρακασ ι 
κϊρακασ με τροπιδοειδι μορφι(excavatum ι corinatum). 

 Άκρα : Τποπλαςία νυχιϊν, χαρακτθριςτικι παλαμικι αφξθςθ, 
περιοριςμζνθ ευκινθςία των αρκρϊςεων, πολυδακτυλία, μικρά πόδια 
και χζρια. 

 
Εξζλιξθ και Πρόγνωςθ: Σα μωρά με ςφνδρομο Fetal alcohol είναι τυπικά 
μικρά ςτθ γζννα. Η ανάπτυξθ ακολουκεί ζνα ςτακερό αλλά κάτω από το 
κανονικό ρυκμό. Σα μωρά με το ςφνδρομο Fetal alcohol ςυχνά είναι 
ευερζκιςτα και μπορεί να είναι δφςκολο να τα ταΐςεισ. Σο αναπτυξιακό 
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ορόςθμο παρουςιάηεται γενικά είναι αργό, ςυμπεριλαμβανομζνου του 
λόγου και τθσ ομιλίασ. Οι χρόνιεσ μολφνςεισ του ανϊτερου και του 
κατϊτερου αναπνευςτικοφ ςυςτιματοσ είναι ςυχνζσ. Η βρεφικι 
ευερεκιςτότθτα δεν διαρκεί και ςτθ παιδικι θλικία ςτισ περιςςότερεσ των 
περιπτϊςεων. Η πρόγνωςθ εξαρτάται ςτθ ςοβαρότθτα των ελλειμμάτων 
γνωςτικϊν ικανοτιτων και ςτθν εγκεφαλικι δυςμορφία. ΢ε πιο ιπιεσ 
περιπτϊςεισ θ πρόγνωςθ είναι εξαιρετικι. Ραρ’ ότι το FAS ζχει εντοπιςτεί 
ςτισ Η.Ρ.Α ιδθ 35 χρόνια πριν, θ ανάπτυξθ, θ αξιολόγθςθ και θ παρζμβαςθ 
για αςκενείσ με FAS ζχει κακυςτεριςει ςθμαντικά. Ωςτόςο, ενκαρρυντικό 
αποτελεί το γεγονόσ ότι τα τελευταία χρόνια ζχουν ςθμειωκεί αξιόλογεσ 
προςπάκειεσ ςχεδιαςμοφ και δοκιμαςτικϊν παρεμβάςεων για τθν 
απόκτθςθ κατάλλθλθσ και ορκισ ςυμπεριφοράσ, δεδομζνου ότι τα παιδιά 
με FAS απαιτοφν περιςςότερθ πρακτικι εξάςκθςθ για τθν απόκτθςθ μιασ 
δεξιότθτασ χρθςιμοποιϊντασ οπτικά ερεκίςματα κατά τισ προφορικζσ 
οδθγίεσ κακιςτϊντασ απρόβλεπτθ ρθτι που πικανϊσ να βοθκιςει να 
αντιςτακμίςει τισ δυςκολίεσ των παιδιϊν αυτϊν για τθν κατανόθςθ 
ςχζςεων αιτίου και αιτιατοφ.(Blair Paley and Mary J. O’Connor, 2009). 
Πςον αφορά τθ γενικότερθ ψυχοςυναιςκθματικι ανάπτυξθ ςυνικεισ 
εκδθλϊςεισ ςτθν ενιλικθ ηωι μπορεί να περιλαμβάνουν: κατάκλιψθ, 
άγχοσ ι ψφχωςθ, ςεξουαλικι αςυδοςία, κακι κρίςθ, ελαττωματικόσ 
ζλεγχοσ παρορμιςεων, ανθςυχία, φτωχζσ δεξιότθτεσ επίλυςθσ 
προβλθμάτων, αντίςταςθ ςτθν αλλαγι, δυςκολία διαμόρφωςθσ 
ςτακερϊν- ουςιαςτικϊν ςχζςεων, ευπιςτία και κυματοποίθςθ ( Albert E. 
Chudley, Andrea R. Kilgour, Meghan Cranston and  Michelle  Edwards, 
2007). 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Η καρδιά, θ υπερϊα, το 
ανοςοποιθτικό και οι μακθςιακζσ διαταραχζσ ςτο ςφνδρομο Fetal alcohol 
είναι αρκετά όμοια με τισ διαταραχζσ που παρουςιάηονται ςτο υπερωιο– 
καρδιο –προςωπικό ςφνδρομο( velo – cardio – facial syndrome). Σο 
ςφνδρομο Fetal hydantoin μοιράηεται επίςθσ πολλά από τα κλινικά 
ευριματα που αφοροφν τθν ανάπτυξθ, τα άκρα και τα καρδιακά 
ευριματα. 
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ΟΝΟΜΑ: FG Syndrome 

  
Επίςθσ γνωςτό ωσ : ΢φνδρομο Opitz- Kaveggia. 
 
Σο ςφνδρομο FG είναι ζνα φυλοςφνδετο ςφνδρομο τθσ νοθτικισ 
κακυςτζρθςθσ με κλινικά χαρακτθριςτικά που επθρεάηουν τισ λειτουργίεσ 
λόγου, τθσ ομιλίασ, και τθσ ακοισ. Σο ςφνδρομο είναι ςπάνιο, αλλά είναι 
προφανϊσ άξιο αναφοράσ. Οφείλει το όνομα του ςτα αρχικά τθσ 
οικογενείασ ςτθν οποία περιγράφθκε για πρϊτθ φορά το 1974.( Robert L. 
Smith, Matthew J. Edwards, Elizabeth Notaras, Edward V. O’Loughlin, 
2000), εμφανίηεται μόνο ςτουσ άνδρεσ( John M. Opitz, 2003). 
 
Αιτιολογία :  Φυλοςφνδετθ κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο ζχει εντοπιςτεί 
ςτο Χq12-q21.31,αλλά δεν ζχει αναγνωριςτεί. Μια  μετάλλαξθ p.R961W 
ζχει βρεκεί ςτο MED12 γονίδιο. ( John M. Graham Jr.,Jeannie Visootsak, 
Elisabeth Dykens, Lillie Huddleston, Robin D. Clark,Kenneth L. Jones, John B. 
Moeschler, John M. Opitz, Jackie Morford, Richard Simensen,R. Curtis 
Rogers, Charles E. Schwartz, Michael J. Friez,  Roger E. Stevenson, 2008). 
 
 
Διαταραχζσ Λόγου :  Ζνα μικρό ποςοςτό αςκενϊν με ςφνδρομο FG ζχουν 
ςοβαρι κακυςτζρθςθ και δεν αναπτφςςουν κακόλου λόγο, αλλά τα 
περιςςότερα είναι με μζτρια ι ιπια κακυςτζρθςθ και αναπτφςςουν ζνα 
χαρακτθριςτικό ομιλθτικό πρότυπο το οποίο είναι προφανϊσ ςχετιηόμενο 
με τθν όλθ τουσ τθν ιδιοςυγκραςία. Οι αςκενείσ με ςφνδρομο FG είναι 
ςυχνά υπερβολικά  τρυφεροί και φιλικοί τισ περιςςότερεσ φορζσ, αλλά 
ξαφνικά μπορεί να ξεςπάςουν με εκδθλϊςεισ οργισ και παρορμθτικζσ 
απροςάρμοςτεσ ςυμπεριφορζσ με περιςταςιακά βίαια ξεςπάςματα. Ο 
λόγοσ τουσ μπορεί να  παρουςιάςει εν μζρθ ψυχικζσ διαταραχζσ που 
περιλαμβάνουν εξάρςεισ ιδεϊν που καταλιγουν ςε μακρόςυρτο 
ςυναιςκθματικό λόγο. Η υπερωιοςχιςτία είναι αςυνικιςτο εφρθμα ςε 
αυτό το ςφνδρομο αλλά όταν εμφανίηεται μπορεί να προκαλζςει 
αντιςτακμιςτικζσ τεχνικζσ άρκρωςθσ. 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ :  Η ςίτιςθ ςτα πρϊτα ςτάδια είναι ςυχνά 
διαταραγμζνθ και οφείλεται ςτθν υποτονία. Η ζμφραξθ των αεραγωγϊν 
οδϊν ι θ πνευμονικι ανεπάρκεια μπορεί να παρουςιάςει επιπλοκζσ ςτθ 
λιψθ τροφισ. Επίςθσ παρατθρείται,  γαςτροοιςοφαγικι παλινδρόμθςθ  
και οιςοφαγιαία ςτζνωςθ.( Robert L. Smith, Matthew J. Edwards, Elizabeth 
Notaras,  Edward V. O’Loughlin, 2000). 
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Διαταραχζσ Ακοισ :Η νευροαιςκθτιρια απϊλεια τθσ ακοισ εμφανίηεται 
κατά προςζγγιςθ ςτο 1/3 των περιπτϊςεων. 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ :Η ςυμφόρθςθ του κατϊτερου αναπνευςτικοφ 
μπορεί να προκαλζςει υγρι βραχνάδα. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ :Παρόλο που θ υπερρινικότθτα μπορεί να 
εμφανιςτεί ςε άτομα με ςχιςτίεσ, θ υπορρινικότθτα παρουςιάηεται πιο 
ςυχνά. Η ζμφραξθ του κατϊτερου αναπνευςτικοφ από υπερτροφία του 
λεμφοειδοφσ ιςτοφ είναι ςυχνι και μπορεί να καταλιξει ςε  
υπορρινικότθτα. Η χρόνια ανοιχτι ςτάςθ του ςτόματοσ και θ αναπτυξιακι 
μορφι τθσ κάκετθσ προβολισ τθσ γνάκου ςυνδυάηονται με τθ ρινικι 
φραγι και τθν υποτονία του προςϊπου. 
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ :Η γλϊςςα παρουςιάηεται βαςικά πάντα με 
κακυςτζρθςθ ανάλογα με τθ γνωςτικι φκορά. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο : Κεντρικό νευρικό ςφςτθμα, 
ανάπτυξθ,κρανιοπροςωπικό,γαςτρο-εντερικό,άκρα, καρδιακό, Επιδερμίδα  
οπτικό, αναπαραγωγικό, ανοςοποιθτικό, αναπνευςτικό, αιςκθτθριακό. 
 

 Κεντρικό Νευρικό ΢φςτθμα : Νοθτικι κακυςτζρθςθ, ADD και ADHD, 
απουςία ι υποπλαςία του μεςολόβιου ςϊματοσ διαφάνεια κοιλιακοφ 
διαφράγματοσ, υποτονία, περιςταςιακοί παροξυςμοί. , θ εκ γενετισ 
υποτονία με κοινι υπερχαλαρότθτα εξελίςςεται ςε ςπαςτικότθτα με 
κοινζσ ςυςπάςεισ και αςτάκεια κατά το περπάτθμα ςτθν μετζπειτα 
ηωι.( John M. Graham, Jr., Darci Tackels,, Kurt Dibbern, Duane 
Superneau, Curtis Rogers,Ken Corning, Charles E. Schwartz, 1998).  

 Ανάπτυξθ : ΢ε οριςμζνεσ περιπτϊςεισ κοντό ανάςτθμα. 

 Κρανιοπροςωπικό : Μικροκεφαλιά, πλαγιοκεφαλία, κακυςτερθμζνθ 
ςφγκλιςθ των  πρόςκιων ραφϊν (fonatanel), αναςθκωμζνο τριχωτό τθσ 
κεφαλισ, υπερτελοριςμόσ (hypertelorism), περιςταςιακζσ 
υπερωιοςχιςτίεσ, κάκετοσ προγνακιςμόσ, προεξζχοντα –μικρά-
ςτρογγυλά(John M. Graham, Jr., Darci Tackels,, Kurt Dibbern, Duane 
Superneau, Curtis Rogers, Ken Corning,Charles E. Schwartz, 1998) αυτιά, 
υπερ – αναπτυγμζνεσ ζλικεσ (over-folded helices), υποκινθτικότθτα 
οιςοφάγου.( Robert L. Smith, Matthew J. Edwards, Elizabeth Notaras,  
Edward V. O’Loughlin, 2000). 

 Γαςτρο-εντερικά : Χρόνια δυςκοιλιότθτα, πρωκτικι ατρθςία ι 
ςτζνωςθ, υπερμεγζκεισ παχφ ζντερο. 
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 Άκρα  : Τπερτροφικά δάχτυλα ποδιοφ, φαρδιοί αντιχείρεσ και φαρδιά 
μεγάλα δάκτυλα ςτα άκρα του ποδιοφ, ςπαςτικι διπλθγία ( John M. 
Opitz, 2003). 

 Καρδιακό ΢φςτθμα : Ζλλειμμα κοιλιακισ μεμβράνθσ, κωνοκορμικζσ 
(conotruncal) καρδιακζσ ανωμαλίεσ. 

 Επιδερμίδα: Αποχρωματιςμζνεσ  και υπζρ-χρωματιςμζνεσ περιοχζσ του 
δζρματοσ τοποκετθμζνεσ ςε γραμμικι διάταξθ. 

 Οπτικό ΢φςτθμα : Διαςτολι κερατοειδοφσ, εξωτροπία (exotropia). 

 ΢φςτθμα Αναπαραγωγισ: Τποςπαδία (hypospadias), κρυψορχιδία. 

 Αναπνευςτικό ςφςτθμα: ευαιςκθςία ςε αναπνευςτικζσ λοιμϊξεισ που 
ςυνδζεται με υψθλι παιδικι κνθςιμότθτα ( Robert L. Smith, Matthew J. 
Edwards, Elizabeth Notaras,  Edward V. O’Loughlin, 2000). 

 Αιςκθτθριακι ολοκλιρωςθ: υπερβολικι αντίδραςθ ςτα αιςκθτιρια 
ερεκίςματα όπωσ αφι, ιχοσ, φωσ, πλικθ, παραλλαγζσ κερμοκραςίασ, 
ςυναιςκθματικι πίεςθ, από του ςτόματοσ αποςτροφι των υφϊν των 
τροφίμων, ζτςι ςυχνά διαγιγνϊςκονται ωσ άτομα με αυτιςμό ι με  
ςφνδρομο Αsperger ι διάχυτθ αναπτυξιακι διαταραχι.( John M. Opitz, 
2003). 

 
Εξζλιξθ και πρόγνωςθ: Οι ανωμαλίεσ που παρουςιάηονται είναι ςτάςιμεσ 
και εμφανίηονται ςτθ γζννθςθ. Παρατθρείται μια ολικι αναπτυξιακι 
νωκρότθτα ςε ςχζςθ με τα φυςιολογικά πρότυπα. Η ομιλία ςυνικωσ κα 
ανκίςει ςτο ξζςπαςμα τθσ δραςτθριότθτασ τθσ πρϊτθσ παιδικισ θλικίασ. Η 
πρόγνωςθ των επικοινωνιακϊν ελλειμμάτων είναι τυπικά καλι. Ωςτόςο οι 
διαταραχζσ τθσ ςυμπεριφοράσ τείνουν να χειροτερζψουν εξελικτικά με τθ 
πάροδο τθσ θλικίασ. Η μετάλλαξθ p.R961W ςτο MED12 ςτουσ άνδρεσ τουσ 
κάνει λιγότερο λειτουργικοφσ ςτον επικοινωνιακό τομζα ςε ςχζςθ με τθν 
κοινωνικοποίθςθ και τισ κακθμερινζσ δεξιότθτεσ ςτθν ηωισ τουσ  και 
βρίςκονται ςε υψθλότερο κίνδυνο για προβλιματα προςοχισ και άγχουσ. 
Αυτά τα ελλείμματα επιμζνουν ςτθν ενιλικθ ηωι τουσ και οδθγοφν ςτθν 
απογοιτευςθ, ςτα ξεςπάςματα και ςτθν απομόνωςθ. Η απροςεξία και τα 
κοινωνικά ελλείμματα ενιςχφονται από τισ αλλαγζσ ςτθν ρουτίνα, για αυτό 
τον λόγο είναι ςθμαντικό να παρζχεται ζνα δομθμζνο περιβάλλον για τουσ 
άνδρεσ με αυτι τθν μετάλλαξθ. Ραρζχοντασ επαρκείσ προειδοποιιςεισ των 
αλλαγϊν ςτισ ρουτίνεσ είναι ςθμαντικό για να ελαττϊςουν το άγχοσ τουσ.  
Η απογοιτευςθ και τα προβλιματα προςοχισ μπορεί επίςθσ να 
αποδοκοφν ςτισ φτωχζσ εκφραςτικζσ τουσ δεξιότθτεσ ,ζτςι θ ζγκαιρθ και 
ςυνεχισ λογοκεραπεία είναι απαραίτθτθ, περιλαμβάνοντασ 
ςτοματοκινθτικζσ αςκιςεισ για τθν βελτίωςθ του τόνου, τθσ δφναμθσ και 
του ςυντονιςμοφ.  Θεραπευτικζσ παρεμβάςεισ κα πρζπει να 
περιλαμβάνουν φυςικοκεραπεία, λογοκεραπεία , εργοκεραπεία και 
ςυμπεριφορικι τροποποίθςθ.  ( John M. Graham Jr.,Jeannie Visootsak, 
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Elisabeth Dykens, Lillie Huddleston, Robin D. Clark,Kenneth L. Jones, John B. 
Moeschler, John M. Opitz, Jackie Morford, Richard Simensen,R. Curtis 
Rogers, Charles E. Schwartz, Michael J. Friez,  Roger E. Stevenson, 2008). 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Πολλζσ από τισ ανωμαλίεσ 
του ςυνδρόμου αυτοφ είναι όμοιεσ με αυτζσ που παρουςιάηονται ςτο 
υπερωιο – καρδιο – προςωπικό ςφνδρομο (velo – cardio – facial), 
ςυμπεριλαμβανομζνων των καρδιακϊν ανωμαλιϊν, τα ςυμπεριφορικά 
πρότυπα, τθ δυςκοιλιότθτα, και τισ γενετικζσ ανωμαλίεσ. Ωςτόςο τα 
κλθρονομικά ςτοιχεία του ςυνδρόμου FG είναι ξεκάκαρα. Πρόκειται για 
φυλοςφνδετθ κλθρονομικότθτα ςε αντίκεςθ με τθν αυτόςωμθ 
υπολειπόμενθ κλθρονομικότθτα που παρουςιάηεται ςτο υπερωιο – καρδιο 
– προςωπικό ςφνδρομο (velo – cardio – facial). 
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ΟΝΟΜΑ: Filiform Adhesions and Cleft Lip - Palate 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : Νθματοειδισ προςκόλλθςθ (Filiform adhesions) των 
βλεφάρων και ςχιςτία. 
 
Αυτό το ςφνδρομο είναι φαινομενικά διαταραχι ενόσ γονιδίου που 
προκαλεί υπερωιοςχιςτία  με ι χωρίσ χειλεοςχιςτία, με ςχετικά λίγεσ 
επιπρόςκετεσ επιπλοκζσ. Σο ςφνδρομο μπορεί να είναι υπό παρατιρθςθ 
λόγω των βλεφαρικϊν επιπλοκϊν, λεπτζσ προςκολλιςεισ  ανάμεςα ςτο 
κάτω και άνω βλζφαρο και μπορεί αυτογενϊσ να διαςπαςτοφν ι να είναι 
διαχωριςμζνα ςτθ γζννα και γι’ αυτό το λόγο να είναι μθ ανιχνεφςιμο από 
τουσ κλινικοφσ. ΢υνεπϊσ τα άτομα με το ςφνδρομο αυτό μπορεί να 
ταξινομοφνται ςαν να ζχουν απομονωμζνθ ςχιςτία. Εντοφτοισ, ο 
ςυνδυαςμόσ των τφπων ςχιςτίασ εμφανίηεται ςε αυτό το ςφνδρομο. Με 
άλλα λόγια, ςε μία μόνο γενιά μπορεί να υπάρξουν άτομα με μόνο 
υπερϊιοςχιςτία και άλλοι που να ζχουν απομονωμζνθ χειλεοςχιςία. Αυτόσ  
ο ςυνδυαςμόσ των διαφορετικϊν τφπων ςχιςτίασ δεν εμφανίηεται ςε μθ 
ςυνδρομικζσ ςχιςτίεσ. 
 
Αιτιολογία :  Αυτοςωμικι επικρατικι κλθρονομικότθτα.  Σο γονίδιο δεν 
ζχει ακόμα χαρτογραφθκεί ι αναγνωριςτεί. 
 
Διαταραχζσ Λόγου :  Η ζναρξθ του λόγου παρουςιάηεται φυςιολογικι, 
αλλά μπορεί να αναπτφξει αντιςτακμιςτικά αρκρωτικά πρότυπα λόγω τθσ 
ςχιςτίασ. Σα αναγκαςτικά λάκθ τοποκζτθςθσ μπορεί να προκφψουν ςε 
άτομα με χειλεοςχιςτία και με ςχιςτίεσ των φατνίων, με ςυνζπεια τθ 
παραφκορά των ουρανικϊν ιχων. 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ :  Η ςίτιςθ ςτα πρϊτα ςτάδια παρουςιάηει αρχικά 
κάποια προβλιματα ςε ςχζςθ με τθ υπερωιοςχιοςτία, αλλά δε 
προκφπτουν άλλα ςοβαρά προβλιματα διατροφισ.  
 
Διαταραχζσ Ακοισ : Η αγϊγιμθ απϊλεια ακοισ εμφανίηεται ςαν ςυνοδό 
ςφμπτωμα των ςυχνϊν μολφνςεων του μζςου ουσ. 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ : Η φϊνθςθ παρουςιάηεται φυςιολογικι. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ : Η αντιχθςθ μπορεί να είναι υπερρινικι λόγω τθσ 
υπερωιοςχιςτίασ και ςτθν ενδεχόμενθσ υπερϊιο-φαρυγγικι  ανεπάρκεια. 
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Γλωςςικζσ διαταραχζσ : Η γλωςςικι ανάπτυξθ παρουςιάηεται 
φυςιολογικι. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο : Κρανιοπροςωπικό, 
οφκαλμικό 

 Οφκαλμικό : Νθματοειδισ προςκόλλθςθ που ενϊνει τα κάτω και άνω 
βλζφαρα. 

 Κρανιοπροςωπικό : Τπερωιοςχιςτία ςυν /πλθν χειλεοςχιςτία, πτερφγια 
του ωτόσ που είναι προςκολλθμζνα ςτθ περιοχι του κροτάφου.  

 
Εξζλιξθ και πρόγνωςθ: Σο αναπτυξιακό μοντζλο των παιδιϊν με αυτό το 
ςφνδρομο δεν διαφζρει από το φυςιολογικό και επίςθσ δε παρατθρείται 
καμία διαφορά από τα παιδιά που δεν ανικουν ςε κάποιο ςφνδρομο αλλά 
ζχουν υπερωιοςχιςτία και χειλεοςχιςτία.  Οι μικρισ ςθμαςίασ οφκαλμικζσ 
ανωμαλίεσ μπορεί να αποκαταςτακοφν πλιρωσ και μπορεί να 
αντικαταςτθκοφν θ ςχιςτία τθσ υπερϊασ και χείλουσ. 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Η νθματοειδισ προςκόλλθςθ 
ζχει αναφερκεί και ςτο ςφνδρομο AEC (Hay-Wells ςφνδρομο). Παρόλα 
αυτά το ςφνδρομο AEC περιλαμβάνει και τθν εξωδερμικι δυςπλαςία. 
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ΟΝΟΜΑ: Freeman - Sheldon Syndrome 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ: ΢φνδρομο ςφφριγμα πρόςωπου (Whistling face 
syndrome), κρανιοκαρποταρςικι δυςπλαςία (craniocarpotarsal dysplasia), 
περιφερικι αρκρωγρφπωςθ, τφπου 2Β (Distal arthrogryposis, type 2B), 
ςυγγενισ πολλαπλι αρκρωγρφπωςθ, περιφερικι, τφπου 2Β (arthrigryposis 
multiplex congenita, distal, type 2B).   
 
 Σο ςφνδρομο Freeman – Sheldon είναι από τα ςφνδρομα περιφερικισ 
αρκρωγρφπωςθσ(αρκρωκφρτωςθσ) το οποίο ςυνδζεται με τθν ακολουκία 
Robin και με πολλαπλζσ αρκρωτικζσ δομζσ με χαρακτθριςτικά ευριματα 
ςτα χζρια. Σο ςφνδρομο είναι προφανϊσ εφκολα παρατθριςιμο κατά τθν 
διάγνωςθ από τα ορατά χαρακτθριςτικά προςϊπου. Η διαφορετικι 
πακογζνεια μαηί με τθ γενετικι ετερογζνεια και το ευρφ φάςμα των 
κλινικϊν ςυμπτωμάτων, υποδεικνφουν ότι είναι πιο ορκό να 
αναφερόμαςτε ςε φάςμα παρά ςε ςφνδρομο Freeman- Sheldon. (Giuseppe 
Zampino, Guido Conti, Francesca Balducci, Massimo Moschini, Marina 
Macchiaiolo,Pierpaolo Mastroiacovo,1996).Το 1969 οι Weinstein και  Gorlin 
πρότειναν ότι ο όροσ ‘δυςπλαςία’ ιταν καταλλθλότεροσ από τον όρο 
‘δυςτροφία’, δεδομζνου ότι οι ανωμαλίεσ των οςτϊν που παρουςιάηονται 
ςτο ςφνδρομο αυτό, οφείλονται ςτθ διαταραχι ανάπτυξθσ των εγγενι 
οςτϊν. (Jose Maria Sanchez and Catalina Patricia Kaminker, 1986). 
 
Αιτιολογία: Η αυτοςωμικι επικρατικι κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο ζχει 
εντοπιςτεί ςτο 11q15.5. Μια αξονικι τομογραφία του εγκεφάλου 
αποκαλφπτει ατροφία τθσ παρεγκεφαλίδασ και του εγκεφαλικοφ 
ςτελζχουσ. Λαμβάνοντασ υπόψθ τισ πιο ςοβαρζσ μορφζσ του ςυνδρόμου, 
πικανολογείται ότι ανωμαλίεσ του εγκεφάλου μπορεί να είναι υπεφκυνεσ 
για μερικζσ από τισ κλινικζσ εκδθλϊςεισ ςυμπεριλαμβανομζνων: 
αναπνευςτικά προβλιματα, δυςκολίεσ ςτθν κατάποςθ και υποτονία.  
(Giuseppe Zampino, Guido Conti, Francesca Balducci, Massimo Moschini, 
Marina Macchiaiolo,  Pierpaolo Mastroiacovo, 1996). 
 
Διαταραχζσ Λόγου: Η άρκρωςθ παρουςιάηει ςυχνά προβλιματα που 
οφείλονται ςτθ περιοριςμζνθ ςτοματικι κίνθςθ, που περιλαμβάνει τον 
περιοριςμό των χειλιϊν, τθσ γλϊςςασ, και τθσ κινθτικότθτασ των 
ςαγονιϊν. Η υπερωιοςχιςτία είναι ςυχνό εφρθμα και μπορεί να ςυνδζεται 
με τθν ακολουκία Robin, οποφ ζχει ςαν αποτζλεςμα τθν ανάπτυξθ 
αντιςτακμιςτικϊν αρκρωτικϊν αντικαταςτάςεων. Η ολίςκθςθ τθσ 
γλϊςςασ (θ οπίςκια τοποκζτθςθ τθσ ) είναι κοινι. Επίςθσ θ μικρι 
γλωςςικι προςκόλλθςθ είναι επίςθσ ζνα κλινικό χαρακτθριςτικό του 
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ςυνδρόμου, το οποίο μπορεί να προκαλζςει μια πζραν του φυςιολογικοφ 
κινθτικότθτα τθσ γλϊςςασ. 
 
Διαταραχζσ ΢ίτιςθσ: Η ςίτιςθ ςτα πρϊτα ςτάδια παρουςιάηει ςυνικωσ 
κάποια προβλιματα που οφείλονται ςτθν ζμφραξθ του ανϊτερου 
αναπνευςτικοφ ςυςτιματοσ, ςτθν ακολουκία Robin και ςτο περιοριςμζνο 
άνοιγμα του ςτόματοσ. Σο κινθτικό εφροσ των χειλιϊν και τθσ γλϊςςασ 
ςυχνά είναι ςοβαρά περιοριςμζνο προκαλϊντασ τθ φτωχι ικανότθτα 
κθλαςμοφ και τθν αποτυχία τθσ ςίτιςθσ. 
 
Διαταραχζσ Ακοισ:΢υχνά παρουςιάηεται αγϊγιμθ απϊλεια τθσ ακοισ ςαν 
ςυνοδό ςφμπτωμα των χρόνιων μολφνςεων του μζςου ουσ. Ειδικότερα ςε 
περιπτϊςεισ που ςυνυπάρχει θ ακολουκία Robin και οι ςχιςτίεσ. 
 
 Διαταραχζσ Φώνθςθσ: Η φωνι παρουςιάηεται φυςιολογικι. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ:Διαταραχζσ παρουςιάηονται ςτθ ςτοματικι αλλά 
και ςτθ ρινικι αντιχθςθ. Η υπερρινικι αντιχθςθ μπορεί να προκφψει ςαν 
ςυνοδό ςφμπτωμα τθσ υπερωιοςχιςτίασ και τθσ ενδεχόμενθσ υπερϊιο-
φαρυγγικισ ανεπάρκειασ, ςυνδυαςμζνθ με τθν περιοριςμζνθ κινθτικότθτα 
των χειλιϊν που μπορεί να οδθγιςουν ςτθν απευκείασ ρινικι αντιχθςθ 
λόγω τθσ αυξθμζνθσ ςτοματικισ αντίςταςθσ. Η ςτοματοφαρυγγικι 
αντιχθςθ μπορεί να ζχει υποςτεί βλάβθ που οφείλεται ςτο περιοριςμζνο 
εφροσ διάνοιξθσ τθσ ςτοματικισ κοιλότθτασ και των ςυνεπειϊν τθσ 
μικρογνακίασ που καταλιγει ςε μία πνιγμζνθ ςτοματικι αντιχθςθ. 
 
Γλωςςικζσ Διαταραχζσ: Η γλωςςικι ανάπτυξθ παρουςιάηεται φυςιολογικι 
ςτο ςφνδρομο Freeman – Sheldon. ΢ε ζνα μικρό αρικμό περιςτατικϊν 
ζχουν αναφερκεί επιπλοκζσ ςτισ γνωςτικζσ λειτουργίεσ, αλλά οι 
περιςςότεροι αςκενείσ με αυτό το ςφνδρομο ζχουν φυςιολογικι 
νοθμοςφνθ. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο: κρανιοπροςωπικό, 
ανάπτυξθ, μυοςκελετικό,  καρδιοπνευμονικό, γεννθτικό- ουροποιθτικό  
 

 Κρανιοπροςωπικά : Ραβδωτό ςτόμα, ςχθματιςμοφ καρίνασ (“keel - 
shaped”), μζτωπο (προεξζχουςα μετωπιαία κροταφικι ραφι), μακρφ 
φφμα (philtrum), μικροςτομία, μικρογνακία, προεξζχουςα 
υπερτροχιακά κορυφογραμμι, ςτενά ρουκοφνια, παραμορφωμζνο 
πθγοφνι ςε ςχιμα Η, υπερτελοριςμόσ οφκαλμοφ,  υποπλαςία 
πτερυγίου, υποπλαςία κάτω γνάκου, ςτζνεμα ανοίγματοσ ματιοφ 
(blepharophimosis), κάκετθ πτυχι δζρματοσ πάνω από τθν οπτικι 
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γωνία του εςωτερικοφ του ματιοφ (epicanthus).( Giuseppe Zampino, 
Guido Conti, Francesca Balducci, Massimo Moschini, Marina 
Macchiaiolo, Pierpaolo Mastroiacovo, 1996), υποανάπτυξθ ρινικοφ 
χόνδρου (Antonella Vimercati, Marco Scioscia, Maria Gabriella Burattini, 
Giovanni Pontrelli, Luigi E. Selvaggi,2006), υψθλι υπερϊα, κοντζσ 
μεςοβλεφάριεσ ςχιςμζσ διμερϊσ με βλεφαρόπτωςθ, χαμθλι ρινικι 
γζφυρα, λεπτά χείλθ, αντιςτροφι των 2 χειλιϊν, μικρι γλϊςςα, 
πεταχτά αυτιά, λεπτόσ λαιμόσ, βραχυκεφαλία, μικρά δόντια (Tso-Ren 
Wang and Shio-Jean Lin, 1987) βακουλωτά μάτια. (Aysin Agritmis, 
Ozlem Unlusoy  ,Saffet Karaca, 2004 ). 

 Ανάπτυξθ : Κοντό ανάςτθμα, διαταραγμζνθ αφξθςθ ςωματικοφ 
βάρουσ. (Giuseppe Zampino, Guido Conti, Francesca Balducci, Massimo 
Moschini, Marina Macchiaiolo, Pierpaolo Mastroiacovo, 1996). 

 Μυοςκελετικό : Εκτροπι τθσ ωλζνθσ των δακτφλων ( γι’ αυτό και 
αποκαλοφνται “ςτριφογυριςτά“ δάχτυλα), ιςομερισ ςτρεβλοποδία 
(ςυγγενισ παραμόρφωςθ των ποδιϊν), κυφωτικι ςκολίωςθ, 
περιοριςμόσ των αρκρϊςεων, παραμορφωμζνθ κάμψθ των φαλάγγων, 
μερικι ςυνδακτυλία, ελαφρά προςαγωγι του μεταταρςίου οςτοφ 
(Giuseppe Zampino, Guido Conti, Francesca Balducci, Massimo 
Moschini, Marina Macchiaiolo, Pierpaolo Mastroiacovo,1996), κοινζσ 
ςυςπάςεισ που ςυνικωσ αφοροφν τα δάχτυλα και τα χζρια (Antonella 
Vimercati, Marco Scioscia, Maria Gabriella Burattini, Giovanni Pontrelli, 
Luigi E. Selvaggi, 2006), ραχιαιοςκολίωςθ, μακριά επικαλυπτόμενα 
δάκτυλα, χαμθλι αυχενικι γραμμι των μαλλιϊν. (Jose Maria Sanchez 
and Catalina Patricia Kaminker, 1986). 

 Καρδιοπνευμονικό:  Ρολλαπλά επειςόδια πνευμονίασ, που οφείλονται 
τόςο ςε δυςκολία εκκακάριςθσ των άνω αεραγωγϊν από βλζννα, όςο 
και ςε μειωμζνθ κωρακικι επζκταςθ . (Giuseppe Zampino, Guido Conti, 
Francesca Balducci, Massimo Moschini, Marina Macchiaiolo, Pierpaolo 
Mastroiacovo, 1996). 

 Γεννθτικό- ουροποιθτικό:  Κρυψορχιδία, βουβωνοκιλθ. (Jose Maria 
Sanchez and Catalina Patricia Kaminker,1986). 

 
Εξζλιξθ και Πρόγνωςθ: Είναι εμφανισ από τθ γζννα και δεν 
χειροτερεφουν εξελικτικά με το πζραςμα τθσ θλικίασ. Η κινθτικι ανάπτυξθ 
παρουςιάηεται φυςιολογικι αν εξαιρζςουμε τον περιοριςμό που 
παρουςιάηεται ςτισ αρκρωτικζσ δομζσ. Η πρϊιμθ αποτυχία ςτθ λιψθ 
τροφισ είναι τυπικά ςυνυφαςμζνθ με τθν ζμφραξθ αεραγωγοφ. Οι 
ςυςπάςεισ δεν  ανταποκρίνονται τελείωσ ςε μια ςωματικι κεραπεία, αλλά 
μπορεί να βελτιωκοφν. Περιςταςιακά κρίνεται απαραίτθτθ θ χειρουργικι 
παρζμβαςθ με ςκοπό να βελτιωκεί το εφροσ των κινιςεων. Γενικά θ 
πρόγνωςθ είναι καλι. Η κλινικι ςοβαρότθτα κακϊσ και οι φαινοτυπικζσ 
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ανωμαλίεσ μπορεί να είναι μεταβλθτζσ: π.χ τα χζρια πικανϊν να μθν 
παρουςιάηουν δυςμορφία. (Giuseppe Zampino, Guido Conti, Francesca 
Balducci, Massimo Moschini, Marina Macchiaiolo, Pierpaolo 
Mastroiacovo,1996). Η ανίχνευςθ και ο προςδιοριςμόσ των περιπτϊςεων 
αυτϊν ςε πρϊιμθ θλικία κφθςθσ (22 εβδομάδεσ), μπορεί να επιτρζψει μια 
καλφτερθ ςυμβουλευτικι γονζων, οι οποίοι είναι ςε κζςθ να επιλζξουν τον 
τερματιςμό τθσ εγκυμοςφνθσ. (Antonella Vimercati, Marco Scioscia, Maria 
Gabriella Burattini, Giovanni Pontrelli, Luigi E. Selvaggi,2006). 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ: ΢υγγενισ παραμόρφωςθ των 
ποδιϊν(ςτραβλεποδία), θ υπερωιοςχιςτία και ακολουκία Robin 
εμφανίηονται ςυχνά ςτθ περιφερικι αρκρωγρφπωςθ τφπου 1, ςτο 
ςφνδρομο Stickler και ςτο υπερωιο – καρδιο – προςωπικό ςφνδρομο (velo 
– cardio – facial syndrome). Οι ανωμαλίεσ των αρκρϊςεων ζχουν 
παρατθρθκεί και ςτο ςφνδρομο Kniest. Ωςτόςο θ όψθ του προςϊπου που 
εμφανίηεται ςτο ςφνδρομο Freeman – Sheldon είναι χαρακτθριςτικι και 
διαφζρει από τα άλλα ςφνδρομα με παρόμοιεσ διαταραχζσ 
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ΟΝΟΜΑ: Frontometaphyseal Dysplasia 

 
Γνωςτι επίςθσ και ωσ: --------- 
 
Η Frontometaphyseal δυςπλαςία είναι ζνα ςπάνιο ςφνδρομο  τθσ 
κρανιοπροςωπικισ ςκελετικισ υπερανάπτυξθσ που ςχετίηεται με μια 
γενικι γενικευμζνθ ςκελετικι δυςπλαςία. 
 
Αιτιολογία:  Χ – ςφνδεςθ  υπολειπόμενθσ κλθρονομικότθτασ. Σο γονίδιο 
δεν ζχει διευκρινιςτεί ι χαρτογραφθκεί. 
 
Διαταραχζσ λόγου: θ παραγωγι του λόγου  είναι μειωμζνθ και  ςτθν 
άρκρωςθ και ςτθ διάρκεια.  Σα δευτερεφοντα δόντια  τυπικά εκ γενετισ  
λείπουν  με αποτζλεςμα  να διατθροφνται τα πρωτογενι δόντια και  
προβλιματα απόςταςθσ  τα οποία οδθγοφν ςε  πρόςκιεσ ςτρεβλϊςεισ. Η 
υποςτιριξθ τθσ  αναπνοισ είναι αδφναμθ οδθγϊντασ ςε αδφναμθ 
ακουςτικι παραγωγι  και  ςφντομο μικοσ φράςθσ. 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ: θ ςίτιςθ είναι τυπικά φυςιολογικι ςτθ νθπιακι 
θλικία, αλλά με τθν θλικία,  ο ςυμβιβαςμόσ των αεραγωγϊν γίνεται πιο 
ςοβαρόσ οδθγϊντασ ςε δυςκολίεσ μάςθςθσ με μεγάλα , δφςκολα 
κομμάτια τροφισ. Οι επακόλουκεσ οδοντικζσ ανωμαλίεσ (ζλλειψθ τθσ 
μόνιμθσ οδοντοφυΐασ) μπορεί να  βλάψει τθν ικανότθτα  μάςθςθσ  
οριςμζνων τροφϊν,  ζτςι παρατείνεται το ποςό του χρόνου που χρειάηεται 
ςτθν τροφι 
 
Διαταραχζσ ακοισ:  μεικτι απϊλεια ακοισ  είναι ζνα ςτακερό εφρθμα  
που προκφπτει από  τον ςυνδυαςμό των ςκελετικϊν ανωμαλιϊν και των  
ανωμαλιϊν των μαςτοειδϊν οςτϊν . 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ:  θ βραχνάδα και  το ψικφριςμα είναι  ίδια. 
 
Διαταραχζσ αντιχθςθσ:  θ αντιχθςθ μπορεί να είναι φυςιολογικι , ι 
περιςταςιακά υπορρινικι δευτερεφουςα ςτθ ρινικι παρεμπόδιςθ. 
 
 Γλωςςικζσ διαταραχζσ: θ γλϊςςα και θ νόθςθ είναι τυπικά φυςιολογικζσ. 
 
΢θμαντικά ςυςτιματα που επθρεάηονται: κρανιοπροςωπικό, ςκελετικό, 
οδοντικό, αναπνευςτικό, ουροποιογεννθτικό: 
 



~ 47 ~ 
 

 Κρανιοπροςωπικό:  προεξοχι  του μετϊπου  και  τθσ υπερκογχιασ 
κορυφογραμμισ,  κοντό  φψοσ του προςϊπου  με ζνα  προεξζχων 
πθγοφνι, πολλαπλι ςκελετικι υπερόςτωςθ, ςκλιρωςθ των κρανιακϊν 
οςτϊν 

 ΢κελετικό:  μεταφυςιακι (metaphyseal)δυςπλαςία, κυφοςκολίωςθ,  
προοδευτικόσ κοινόσ περιοριςμόσ και ςυςτολζσ, ςτικοσ carinatum  

 Οδοντικό:εκ γενετισ ζλλειψθ  μόνιμθσ οδοντοφυΐασ, υπερδιατθρθμζνα 
νεογιλά δόντια  

 Αναπνευςτικό: πνευμονικόσ περιοριςμόσ, ςτζνωςθ τθσ τραχείασ, 
υπογλωττιδικι ςτζνωςθ,  αποφρακτικι άπνοια φπνου. 

 Ουροποιογεννθτικό: κρυψορχία και υδρονζφρωςθ 
 

Εξζλιξθ  και πρόγνωςθ: ο πνευμονικόσ περιοριςμόσ,  και  θ επακόλουκθ 
φτωχι υποςτιριξθ τθσ αναπνοισ είναι  προοδευτικι και ςχετίηεται  με 
ςοβαρι δυςμορφία  τθσ ςπονδυλικισ ςτιλθσ  και των πλευρϊν  από τθν 
προοδευτικι ςκελετικι δυςπλαςία. Απϊλεια ακοισ είναι προοδευτικι.  
Χρόνιεσ πακιςεισ του μζςου αυτιοφ μποροφν επίςθσ  να ςυμβοφν.  
Σραχειακι και υπογλωττιδικι ςτζνωςθ ξεκινάνε ςτθν δεφτερθ δεκαετία 
τθσ ηωισ και γίνονται ςταδιακά χειρότερεσ.  Αποφρακτικι άπνοια φπνου 
μπορεί επίςθσ να ξεκινάει ςτθν δεφτερθ δεκαετία τθσ ηωισ και αφορά και 
ςτισ κρανιοπροςωπικζσ ανωμαλίεσ και ςτισ ανωμαλίεσ του κατϊτερου 
αναπνευςτικοφ. ΢υμπτωματικι κεραπεία και θ πραχντικι κεραπεία 
μπορεί να είναι ωφζλιμθ επειδι θ εξζλιξθ τθσ διαταραχισ δεν είναι τόςο 
γριγορθ όπωσ ςε κάποια  άλλα  οςτεϊδθ υπερανεπτυγμζνα  ςφνδρομα.  
Πρωταρχικισ ςθμαςίασ  είναι θ καλι αναπνευςτικι υποςτιριξθ.  Επίςθσ, 
προςπάκειεσ  να περιοριςτεί θ κυφοςκολίωςθ  μπορεί να γίνουν. 
 
Διαφοροδιάγνωςθ: κρανιομεταφυςιακι( craniometaphyseal) δυςπλαςία  
είναι ίδια,αλλά τα εξωκρανιακά ςκελετικά ευριματα περιλαμβάνουν 
περιςςότερθ μεταφυςιακι(metaphyseal) καφςθ.΢τθν μετωπομεταφυςιακι 
( Frontometaphyseal ) δυςπλαςία , θ  προεξοχι  τθσ υπερκόγχιασ 
κορυφογραμμισ είναι ζνα εκπλθκτικό και διακριτικό εφρθμα. Τα 
ακτινολογικά χαρακτθριςτικά τθσ μετωπο- μεταφυςιακισ δυςπλαςίασ  
είναι τόςο ζντονα που δεν μποροφν να προκαλζςουν ςφγχυςθ  ςτθν 
διάγνωςθ.( E. Ullrich, R. Witkowski  R. Kozlowski,1979). 
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ΟΝΟΜΑ: GAPO Syndrome  

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : Κακυςτερθμζνθ ανάπτυξθ(Growth retardation), 
αλωπεκία (Alopecia), ψευδοαναδοντία (Pseudoanaodontia) και οπτικι 
ατροφία () 
 
Αυτό το αυτόςωμικό υπολειπόμενο ςφνδρομο ζχει ζναν διακριτικό 
φαινότυπο με τα αςυνικιςτα οδοντικά ευριματα. Η ομιλία επθρεάηεται 
από τθν αποτυχία των δοντιϊν να εκραγοφν(να εμφανιςτοφν). Η 
κατάςταςθ αυτι περιγράφθκε για πρϊτθ φορά από τον Anderson και  τον 
Pinborg το 1947, αλλά το ακρωνφμιο GAPO,  κακυςτερθμζνθ ανάπτυξθ (G) 
(growth retardation), αλωπεκία (Α) (alopecia), ψευδοαναδοντία (P) 
(pseudoanodontia), και οπτικι ατροφία (Ο) (Optic atrophy ) περιγράφθκε 
για πρϊτθ φορά από τον Tripton  και  Gorlin το 1984. (Elif F. Demirg€une¸s, 
Sibel Ersoy-Evans, and Ay¸sen Karaduman, 2008). 
 
Αιτιολογία : Αυτόςωμθ υπολειπόμενθ κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο δεν 
ζχει χαρτογραφθκεί ι προςδιοριςτεί.  Με βάςθ τθν ιςτογζνεςθ , όλεσ οι 
εκδθλϊςεισ που υπάρχουν ςτο GAPO ςφνδρομο ςχετίηονται με περίςςεια 
του εξωκυττάριου ςυνδετικοφ ιςτοφ που ςυςςωρεφεται κατά τθν διάρκεια 
τθσ ηωισ και παρεμβαίνει ςτισ φυςιολογικζσ λειτουργίεσ των ιςτϊν και των 
οργάνων και  αυτζσ τείνουν να ζχουν προοδευτικι επιδείνωςθ κατά τθν 
διάρκεια των χρόνων. Μια ανϊμαλθ κατανομι του εξωκυττάριου 
ςυςτατικοφ θ οποία εμπλζκεται ςτθν ανάλυςθ των εξωκυττάριων 
ςυςτατικϊν προτάκθκε να είναι μια υποκείμενθ μοριακι βλάβθ.( Arti 
Nanda, M.D., D.N.B.E., Wafa A. Al-Ateeqi, F.R.C.P.C.H., M.R.C.P.C.H., Mona 
A. Al-Khawari, M.R.C.P., F.R.C.P.C.H., Qasem A. Alsaleh, M.D., Jeoram T. 
Anim, F.R.C.Path, 2010). 
 
Διαταραχζσ Λόγου : Η άρκρωςθ διαςτρεβλϊνεται από τα ςυνδυαςμζνα 
αποτελζςματα των δοντιϊν, τθσ υποπλαςίασ άνω γνάκου και τθσ υπερ – 
περιςτροφισ  τθσ κάτω γνάκου που κονταίνει το μικοσ του κάτω μζρουσ 
του προςϊπου. Οι διαςτρεβλϊςεισ είναι υποχρεωτικζσ λόγω τθσ απουςίασ 
τθσ οδοντικισ ςφγκλθςθσ.   
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ : Η ςίτιςθ μπορεί να είναι εξαςκενιςμζνθ ςτθν παιδικι 
θλικία από τθν παρεμπόδιςθ του ανϊτερου αεραγωγοφ οδοφ που 
ςχετίηεται με τθ ςτζνωςθ τθσ χοάνθσ. Αργότερα, θ διατροφι μπορεί να 
περιοριςτεί λόγω τθσ  ζλλειψθσ τθσ οδοντικισ ζκρθξθσ εκτόσ αν 
εφαρμόηεται θ κατάλλθλθ οδοντικι κεραπεία ι οι 
προςκζςεισ(μοςχεφματα).  
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Διαταραχζσ Ακοισ : Η ακοι είναι φυςιολογικι. 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ : Η φωνι είναι φυςιολογικι. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ : Η αντιχθςθ είναι φυςιολογικι. 
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ : Η γλωςςικι ανάπτυξθ είναι φυςιολογικι. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο :, κρανιοπροςωπικό, 
ανάπτυξθ, γεννθτικό- ουροποιθτικό, οφκαλμικό, δερματικό, οδοντικό, 
ςκελετικό, ανοςολογικό, αγγειακό, ενδοκρινολογικό. 
 

 Κρανιοπροςωπικό :Τψθλό, προεξζχον μζτωπο, άνω γνακιαία 
υποπλαςία, κοντό το χαμθλότερο τρίτο του προςϊπου ςχετικό με το 
κάτω γνακιαίο υπερκλείςιμο , ςτζνωςθ ρινικισ χοάνθσ (choanal 
stenosis), κακυςτζρθςθ τθσ περάτωςθσ(closure) του πρόςκιου fontanel, 
προεξζχοντα παχιά χείλθ, κοντά αυτιά(Arti Nanda, M.D., D.N.B.E., Wafa 
A. Al-Ateeqi, F.R.C.P.C.H., M.R.C.P.C.H., Mona A. Al-Khawari, M.R.C.P., 
F.R.C.P.C.H., Qasem A. Alsaleh, M.D.,  Jeoram T. Anim, F.R.C.Path, 2010), 
προγνακιςμό και αγκυλογλωςςία (Elif F. Demirg€une¸s, Sibel Ersoy-
Evans, and Ay¸sen Karaduman, 2008). 

 Ανάπτυξθ :Κοντό ανάςτθμα. 

 Γεννθτικό –ουροποιθτικό  :Τπογοναδιςμόσ (hypogonadism). 

 Οφκαλμικό :Οπτικι ατροφία, γλαφκωμα, κερατόκωνοσ (keratoconus), 
διμερισ ωχρότθτα των οπτικϊν δίςκων(Arti Nanda, M.D., D.N.B.E., 
Wafa A. Al-Ateeqi, F.R.C.P.C.H., M.R.C.P.C.H., Mona A. Al-Khawari, 
M.R.C.P., F.R.C.P.C.H., Qasem A. Alsaleh, M.D.,Jeoram T. Anim, 
F.R.C.Path, 2010). 

 Δερματικό :Αλωπεκία (απϊλεια μαλλιϊν ) των φρυδιϊν και των 
βλεφαρίδων. (Arti Nanda, M.D., D.N.B.E., Wafa A. Al-Ateeqi, 
F.R.C.P.C.H., M.R.C.P.C.H., Mona A. Al-Khawari, M.R.C.P., F.R.C.P.C.H., 
Qasem A. Alsaleh, M.D., Jeoram T. Anim, F.R.C.Path, 2010). 

 Οδοντικό :Ζλλειψθ ζκρθξθσ και τθσ πρϊιμθσ και τθσ δευτερζυουςασ 
οδοντοςτοιχίασ.  

 ΢κελετικό:Κακυςτερθμζνθ θλικία κόκαλων. 

 Ανοςοποιθτικό :Επαναλαμβανόμενεσ μολφνςεισ. 

 Αγγειακό :Ανωμαλίεσ τθσ φλεβικισ (veinous) διαςωλινωςθσ ςτον 
εγκζφαλο, προεξζχουςεσ φλζβεσ κρανίων.  

 Ενδοκρινολογικό: κακυςτερθμζνθ εφθβεία, εμμθνορρυςιακζσ 
ανωμαλίεσ, πρϊιμθ εμμθνόπαυςθ ςε αςκενείσ μεγαλφτερθσ 
θλικίασ(Arti Nanda, M.D., D.N.B.E., Wafa A. Al-Ateeqi, F.R.C.P.C.H., 
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M.R.C.P.C.H., Mona A. Al-Khawari, M.R.C.P., F.R.C.P.C.H., Qasem A. 
Alsaleh, M.D., Jeoram T. Anim, F.R.C.Path, 2010). 

 
Εξζλιξθ και πρόγνωςθ:  Σο βάροσ  γζννθςθσ είναι κανονικό αν και το 
μικουσ τείνει να είναι μικρό παρά κανονικό. Σα μαλλιά είναι παρόν ςτθ 
γζννθςθ και κατόπιν χάνονται ςτουσ περιςςότερουσ αςκενείσ που 
παρουςιάηουν ςυνολικι αλωπεκία ςτθν πρόωρθ παιδικι θλικία.  Η 
οδοντοςτοιχία δεν εμφανίηεται,  οφτε θ αρχικι οφτε  θ δευτερογενισ και 
αυτό παρατθρείται και ςτθν άνω και ςτθν κάτω γνάκο. Η πρόςκια fontanel 
παραμζνει πρωτότυπθ(patent). Σο κοντό ανάςτθμα γίνεται εμφανζσ ςτθν 
παιδικι θλικία με τθν κακυςτερθμζνθ γραμμικι ανάπτυξθ. Η οδοντικι 
κεραπεία ςυςτινεται για τθν αντικατάςταςθ των δοντιϊν. Οι αςκενείσ με 
αυτό το ςφνδρομο ζχουν μειωμζνθ διάρκεια ηωισ και οι περριςςότεροι 
πεκαίνουν ςτθν τρίτθ ι τζταρτθ δεκαετία τθσ ηωισ τουσ.( Arti Nanda, M.D., 
D.N.B.E., Wafa A. Al-Ateeqi, F.R.C.P.C.H., M.R.C.P.C.H., Mona A. Al-Khawari, 
M.R.C.P., F.R.C.P.C.H., Qasem A. Alsaleh, M.D., Jeoram T. Anim, F.R.C.Path, 
2010). 
 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Η αλωπεκία είναι μια κοινι 
εφρεςθ ςτθν προγερία (progeria), το ςφνδρομο AEC, ςτο ςφνδρομο 
Hallerman – Streiff και το ςφνδρομο Rapp – Hodgkin . Εντοφτοισ, το 
υπόλοιπο των φαινότυπων ςε αυτά τα ςφνδρομα διαφζρει ςθμαντικά από 
το ςφνδρομο GAPO. 
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ΟΝΟΜΑ: Golabi – Rosen Syndrome 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ :  ΢φνδρομο δυςμορφίασ Simpson (Simpson dysmorphia 
syndrome), ςφνδρομο Simpson – Golabi – Behmel, ςφνδρομο 
bulldog(μπουλντόγκ). Σο ςφνδρομο Golabi – Rosen είναι ζνα ςπάνιο 
υπεραναπτυξιακό ςφνδρομο με τθ χονδροειδι εμφάνιςθ του προςϊπου 
και τθ μεταβλθτι γνωςτικι κζςθ, που κυμαίνεται από τθ φυςιολογικι 
διάνοια ωσ τθν ςοβαρι κακυςτζρθςθ. Ρεριγράφεται ωσ μια φυλοςφνδετθ 
υπολειπόμενθ διαταραχι, που χαρακτθρίηεται από προ-και μετα-γεννθτικι 
υπερανάπτυξθ και δυςπλαςτικζσ αλλαγζσ ςε διάφορουσ τομείσ. (Elizabeth 
Cureton, Hua Guo, Olajire Idowu, Sunghoon Kim,2007). 
 
Αιτιολογία : Φυλοςφνδετθ κλθρονομικι αςκζνεια. Σο γονίδιο ζχει 
χαρτογραφθκεί ςτο Xq26 και χαρακτθρίηεται GPC3 για το glypican – 3, ζνα 
γονίδιο που ελζγχει τθν ανάπτυξθ του εμβρυϊκοφ μεςοδζρματοσ. Xq24-
q28. Σο γονίδιο ενεργεί ςε ςυνεργαςία με το IGF2 (παράγοντασ ανάπτυξθσ 
ινςουλίνθσ 2) που είναι ο παράγοντασ ζκφραςθσ του ςυνδρόμου Beckwith 
– Wiedemann, μια άλλθ υπεραναπτυξιακι διαταραχι. Συγκεκριμζνα, 
προκαλείται από τθ διαγραφι ι μετάλλαξθ ςτο glypican-3 γονίδιο GPC3 
ςτο μακρφ ςκζλοσ του χρωμοςϊματοσ Χ (Χq26). (Isabelle Penisson-Besnier, 
Thibaud Lebouvier, Marie-Pierre Moizard,Marc Ferre, Magalie Barth, 
Guillaume Marc, Martine Raynaud, Dominique Bonneau.,2008). 
 
Διαταραχζσ Λόγου : Η άρκρωςθ είναι ςυχνά διαταραγμζνθ και ςχετίηεται 
με τθν υποτονία και τθ μακρογλωςςία (macroglossia). 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ : Η πρόωρθ ςίτιςθ μπορεί να είναι προβλθματικι και 
ςχετίηεται με τθν υποτονία, τθν παρεμπόδιςθ των αεραγωγϊν οδϊν, τθ 
πνευμονικι ανεπάρκεια, και μερικοί αςκενείσ παρουςιάηουν εντερικζσ 
ανωμαλίεσ ςυμπεριλαμβανομζνου τθσ κακισ περιςτροφισ(malrotation). 
 
Διαταραχζσ Ακοισ : Η ακρόαςθ είναι φυςιολογικι. 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ : Η φωνι ζχει χαμθλό τόνο και ςυχνά είναι βραχνι 
(γεροδεμζνθ φωνι). Η βραχνάδα είναι χαρακτθριςτικά υγρι. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ : Η υπερρινικότθτα εμφανίηεται ςε περιπτϊςεισ με 
υπερωιοςχιςτία ι βλενωογόνια υπερωιοςχιςτία, ι ςτουσ αςκενείσ με 
βαριά υποτονία. 
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Γλωςςικζσ διαταραχζσ : Η γλϊςςα κακυςτερεί χαρακτθριςτικά και είναι 
εξαςκενιςμζνθ. Η ομιλία και θ γλϊςςα αναπτφςςονται ςτθ μεγάλθ 
πλειοψθφία των αςκενϊν και θ γλωςςικι εξαςκζνιςθ είναι ςυνικωσ 
ιςόμετρθ με τθ γνωςτικι ανάπτυξθ. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο :, κρανιοπροςωπικό, άκρα, 
ανάπτυξθ,γεννθτικό – ουροποιθτικό, μυοςκελετικό, κεντρικό νευρικό 
ςφςτθμα,οφκαλμικό,μεταβολικό,καρδιοπνευμονικό, γαςτροεντερικό,άλλα  
 

 Κρανιοπροςωπικό : Κάτω γνακιαίοσ προγνακιςμόσ, μεγάλο ςτόμα, 
μακροκεφαλία με χαρακτθριςτικό προςωπείο, ιπιο υπερτελοριςμό 
(hypertelorism), μακρογλωςςία, πρόςκιο ςκελετικό ανοικτό– δάγκωμα, 
υπερωιοςχιςτία (ςυχνά βλεννϊδθσ), περιςταςιακι χειλεοςχιςτία, 
εγκοπι(αυλάκωςθ) ςτθ μαςαία γραμμι του κάτω χείλουσ, 
αγκυλογλωςςια (ankyloglossia), μακρογλωςςία με βραχφ χαλινό, 
λανκαςμζνθ κζςθ δοντιϊν. Επίπεδθ ρινικι γζφυρα. (Elizabeth Cureton, 
Hua Guo, Olajire Idowu, Sunghoon Kim,2007), αγενεςία μεςολοβίου 
οςτοφ. (Isabelle Penisson-Besnier, Thibaud Lebouvier, Marie-Pierre 
Moizard,Marc Ferre, Magalie Barth, Guillaume Marc, Martine Raynaud, 
Dominique Bonneau.,2008). Γλϊςςα με ραβδϊςεισ ι πθγοφνι με 
ραβδϊςεισ, ευρεία μφτθ. (Christopher B. Griffith, Richard C. Probert,Gail 
H. Vance, 2009) Στενόσ τοξωτόσ ουρανίςκοσ. (G. Neri, R. Marini, M. 
Cappa, P. Borrelli, J.M. Opitz, 1988). 

 Άκρα : Πλατιά χζρια, μεταξονικι πολυδακτυλία, ςυνδακτυλία των 
δεικτϊν και των μεςαίων δάχτυλων 

 Ανάπτυξθ : Τπερανάπτυξθ και μεγάλο ανάςτθμα, μεγάλο βάροσ 
γζννθςθσ, αυξθμζνο μικοσ γζννθςθσ, ιπια παχυςαρκία. 

 Γεννθτικό – ουροποιθτικό : Μεγάλα νεφρά, κρυψορχιδία, 
υποςπαδίαςθ (hypospadias). Νεφρικζσ κφςτεσ διμερϊσ.(Elizabeth 
Cureton, Hua Guo, Olajire Idowu,Sunghoon Kim, 2007) Υπεράρικμα 
ηεφγθ πλευρϊν, ανωμαλίεσ ιεροφ και κόκκυγα οςτοφ.(John M. Opitz, 
1984) Υποςπαδία. (Rhiannon M. Hughes-Benzie, Alasdair G.W. Hunter, 
Judith E. Allanson, Alex E. Mackenzie, 1992). 

 Μυοςκελετικό : Φτερωτζσ ωμοπλάτεσ, κοντόσ λαιμόσ, ςκαμμζνοσ 
(excavatum) κϊρακασ, υπεράρικμα πλευρά, προοδευμζνθ θλικία 
οςτϊν, αδεξιότθτα και περιςταςιακά δφςκαμπτοσ, πλατφσ βθματιςμόσ. 
Ανωμαλίεσ ςπονδυλικισ ςτιλθσ. (Satoru Sakazume,Nobuhiko 
Okamoto,Toshiyuki Yamamoto,Kenji Kurosawa Hironao Numabe, Yuko 
Ohashi, Yuko Kako, Toshiro Nagai,Hirohumi Ohashi, 2007) Επικλινείσ 
ϊμοι, οςφυϊκι λόρδωςθ. ( G. Neri, R. Marini, M. Cappa, P. Borrelli,  J.M. 
Opitz, 1988). 
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 Κεντρικό νευρικό ςφςτθμα : Τποτονία, μεταβλθτι γνωςτικι 
εξαςκζνιςθ, περιςταςιακοί παροξυςμοί, αδζξιοσ (άγαρμποσ) 
βθματιςμόσ. 

 Οφκαλμικό :Αμφιβλθςτροειδικό κολόβωμα, καταρράκτθσ, ςτραβιςμόσ, 
αμφιβλθςτροειδιτιδα (retinopathy). Οφκαλμικόσ υπερτελοριςμόσ. 
(Isabelle Penisson-Besnier, Thibaud Lebouvier, Marie-Pierre 
Moizard,Marc Ferre, Magalie Barth, Guillaume Marc, Martine Raynaud, 
Dominique Bonneau,2008). 

 Μεταβολικό : Νεογνικι υπογλυκαιμία  λόγω υπερινςουλιναιμίασ. ( G. 
Neri, R. Marini, M. Cappa, P. Borrelli,J.M. Opitz, 1988). 

 Καρδιοπνευμονικό : Πνευμονικι υπζρταςθ, κοιλιοδιαφραγματικι 
(ventriculoseptal) ατζλεια, πνευμονικι ςτζνωςθ, αγενεςία διαφανοφσ 
διαφράγματοσ. (Isabelle Penisson-Besnier, Thibaud Lebouvier, Marie-
Pierre Moizard,Marc Ferre, Magalie Barth, Guillaume Marc, Martine 
Raynaud,Dominique Bonneau.,2008),ςυγγενι καρδιακά ελαττϊματα, 
αρρυκμίεσ. (Rhiannon M. Hughes-Benzie, Alasdair G.W. Hunter, Judith 
E. Allanson, Alex E. Mackenzie, 1992). 

 Γαςτροεντερικό : Διαφραγματικι κιλθ, κυςτίδιο Meckel, κακι 
περιςτροφι (malrotation) του εντζρου, διευρυμζνθ ςπλινα, 
θπατομεγαλία, κολποκοιλιακόσ αποκλειςμόσ.  ( G. Neri, R. Marini, M. 
Cappa, P. Borrelli,J.M. Opitz, 1988)Ομφαλοκιλθ, δυςπλαςίεσ 
γαςτρεντερικοφ ςωλινα.(Cheryl L. Garganta and Joann N. Bodurtha, 
1992). 

 Άλλα : Τπεράρικμεσ κθλζσ, υποπλαςτικά νφχια ςτα δάχτυλα του δείκτθ. 
Αυξθμζνθ ςυχνότθτα εμφάνιςθσ εμβρυικισ νεοπλαςίασ, όπωσ όγκοσ 
Wilms, νευροβλάςτωμα, θπατοβλάςτωμα και ραβδομυοςάρκωμα κατά 
τθ διάρκεια τθσ πρϊιμθσ παιδικισ θλικίασ. Εκτόσ από τθν ανάπτυξθ 
ςπλαχνικϊν ςυμπαγϊν όγκων, οι αςκενείσ διατρζχουν επίςθσ κίνδυνο 
για τθν ανάπτυξθ αγγειακϊν δυςπλαςιϊν. (Elizabeth Cureton, Hua Guo, 
Olajire Idowu, Sunghoon Kim, 2007). 
 

 
Εξζλιξθ και Πρόγνωςθ: Σο βάροσ και το μικοσ γζννθςθσ είναι μεγαλφτερα 
απ’ ότι τα φυςιολογικά και θ αυξανόμενθ ανάπτυξθ ςυνεχίηεται ςτθν 
εφθβεία. Η υποτονία είναι πιο βαριάσ μορφισ κατά τθ νθπιακι και τθ 
πρϊιμθ παιδικι θλικία και ο μυϊκόσ τόνοσ βελτιϊνεται με τθν θλικία. Η 
πρόγνωςθ για τθν φυςιολογικι ομιλία είναι καλι εάν θ γνωςτικι 
εξαςκζνιςθ δεν είναι πολφ ςοβαρι. Η πλιρθσ περιβολι μπορεί να 
περιλαμβάνει και τθ λεκτικι κεραπεία και τθ χειρουργικι διαχείριςθ τθσ 
υπερϊασ και τθσ αγκυλογλωςςίασ. Η ορκοδοντικι ι θ ορκογνακικι 
χειρουργικι επζμβαςθ μπορεί επίςθσ να είναι απαραίτθτθ. Υπάρχει 
μεταβλθτότθτα τθσ ζκφραςθσ του ςυνδρόμου, που κυμαίνεται από ιπιεσ 
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μορφζσ, ζωσ κανατθφόρεσ. Επειδι αυτοί οι αςκενείσ βρίςκονται ςε 
αυξθμζνο κίνδυνο  ανάπτυξθσ όγκων ςτθν πρϊιμθ παιδικι θλικία, όπωσ 
προαναφζρκθκε, κα πρζπει να βρίςκονται υπό τακτικι υπερθχογραφικι 
επιτιρθςθ. (Neeta Vora and Diana W. Bianchi, 2009). 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Σο ςφνδρομο Beckwith – 
Wiedemann ζχει μια παρόμοια φαινοτυπικι επικάλθψθ με το ςφνδρομο 
Golabi –Rosen, όπωσ αναφζρεται παραπάνω. Η υπερανάπτυξθ είναι 
επίςθσ κοινι ςτο ςφνδρομο Sotos, αλλά τα κρανιοπροςωπικά ευριματα 
είναι διαφορετικά και το ςφνδρομο Sotos δεν παρουςιάηει πολυδακτυλία 
ωσ χαρακτθριςτικό γνϊριςμα. Σο ςφνδρομο  Prader – Willi περιλαμβάνει 
τθν παχυςαρκία και τθν υποτονία, αλλά όχι τθ γραμμικι υπερανάπτυξθ. 
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ΟΝΟΜΑ: Goldberg – Shprintzen Syndrome 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ :  Αςκζνεια Hirschsprung, μικροκεφαλία και κολόβωμα 
ίριδασ (microcephaly and iris coloboma).  
 
Αυτό το ςφνδρομο του κοντοφ αναςτιματοσ περιλαμβάνει τισ ανωμαλίεσ 
των βλεννωδϊν υπερωιςχιςτιϊν και τισ ανωμαλίεσ των πεπτικϊν οδϊν. Σο 
ςφνδρομο είναι ςπάνιο, αλλά είναι πικανϊσ χαμθλά αναφερόμενο επειδι 
οι ανωμαλίεσ του προςϊπου δεν είναι ςοβαρζσ. (Goldberg and Shprintzen 
(1981). Αποτελεί αυτοςωματικό υπολειπόμενο κλθρονομικό ςφνδρομο τθσ 
ομάδασ διαταραχϊν που χαρακτθρίηεται από κρανιοςυνοςτεϊςεισ και 
μορφανοειδι φαινότυπο. (Marie T. Greally, John C. Carey, Dianna M. 
Milewicz, Louanne Hudgins, Rosalie B. Goldberg, Robert J. Shprintzen, 
Anthony J. Cousineau, Wilbur L. Smith Jr., G. Frank Judisch,James W. 
Hanson, 1998). 
 
Αιτιολογία : Αυτόςωμθ υπολειπόμενθ κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο δεν 
ζχει χαρτογραφθκεί ι προςδιοριςτεί. Οφείλεται ςε μεταλλάξεισ των 
γονιδίων  FBN1, TGFRB 1-2. Φαίνεται πικανϊν ότι θ πακογζνεια του 
ςυνδρόμου ςχετίηεται με αλλαγζσ ςτθ ςθματοδότθςθ TGFB. (Kenjiro 
Kosaki, Daisuke Takahashi, Toru Udaka, Rika Kosaki, Morio Matsumoto, 
Shigeharu Ibe, Takeshi Isobe, Yoko Tanaka, Takao Takahashi, 2006). 
 
Διαταραχζσ Λόγου : Η ομιλία χαρακτθρίηεται από τθν αρκρωτικι 
εξαςκζνιςθ που ςχετίηεται με τθν υποτονία, ςυμπεριλαμβανομζνων των 
διαςτρεβλϊςεων και τθσ γλωςςικισ εξϊκθςθσ (protrusion). 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ : Η πρϊιμθ ςίτιςθ περιπλζκεται από τθν υποτονία και 
τθν εντερικι παρεμπόδιςθ. Η παρεμπόδιςθ των εντζρων προκαλεί 
κοιλιακοφσ πόνουσ και ερεκιςτικότθτα (irritability) που μπορεί να 
παρεμποδίςουν τθ ςίτιςθ. 
 
Διαταραχζσ Ακοισ : Η αγϊγιμθ απϊλεια ακοισ που εμφανίηεται λόγω τθσ 
διάχυςθσ του μζςω ουσ είναι κοινι. 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ : Η βραχνάδα και ο υψθλόσ τόνοσ είναι κοινά. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ : Ζχει παρατθρθκεί υπερρινικότθτα λόγω τθσ 
υπερωιοςχιςτίασ (βλεννϊδθσ). 
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Γλωςςικζσ διαταραχζσ : Σθ γλϊςςα κακυςτερεί ιςομετρικά με τθ γνωςτικι 
εξαςκζνιςθ. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο :, κρανιοπροςωπικό, 
ανάπτυξθ,κεντρικό νευρικό ςφςτθμα, γαςτροεντερικό, μυοςκελετικό, 
καρδιοπνευμονικό, οφκαλμικό, γεννθτικό – ουροποιθτικό 
 

 Κρανιοπροςωπικό : Βλεφαρικζσ ςχιςμζσ με κλιςθ προσ τα 
πάνω(upslanting), βλεννογόνια υπερωιοςχιςτία, μικροκεφαλία, 
εφκραυςτα μαλλιά ςτο κεφάλι, λοφίο ςτο μζςο του κάτω χείλουσ, 
μεγάλο ςτόμα, άνω βλεφαρικι πτϊςθ, ιπιοσ τροχιακόσ υπετελοριςμόσ 
(hypertelorism). Υποπλαςία άνω γνάκου, μικρογνακία, υψθλόσ και 
ςτενόσ ουρανίςκοσ, ςτενό πρόςωπο, οπίςκια γωνίωςθ αυτιϊν, κρανίο 
τριφυλλιοφ, υδροκεφαλία, διόγκωςθ πλάγιων κοιλιϊν, δυςπλαςία-
υποπλαςία  εγκεφάλου, (Marie T. Greally, John C. Carey, Dianna M. 
Milewicz, Louanne Hudgins, Rosalie B. Goldberg, Robert J. Shprintzen, 
Anthony J. Cousineau, Wilbur L. Smith Jr., G. Frank Judisch, James W. 
Hanson, 1998). Απϊλεια παρεγχφματοσ όγκου κυρίωσ ςτθ λευκά ουςία, 
υποπλαςία μεςολόβιου οςτοφ, υποπλαςία του ςκϊλθκα τθσ 
παρεγκεφαλίδασ και των θμιςφαιρίων, ανωμαλίεσ μζςθσ γραμμισ του 
εγκεφάλου, επικλινζσ μζτωπο, αραιά φρφδια, βολβϊδθ μφτθ.  Διςχιδισ 
ςταφυλι, επίπεδο ςχιμα κρανίου, βακιά λακκάκια ςτα μάγουλα. (Peter 
N. Robinson, Luitgard M. Neumann, Stephanie Demuth, Herbert Enders, 
Ursula Jung, Rainer Kοnig, Beate Mitulla, Dietmar Muller, Petra 
Muschke, Lutz Pfeiffer, Bettina Prager, Mirja Somer,Sigrid Tinschert, 
2005), ατρθςία ρινικϊν χοανϊν. (Howard M. Saal, Dorothy I. Bulas, Jill 
Fonda Allen, L. Gilbert Vezina, Dawn Walton, Kenneth N. Rosenbaum, 
1995). 

 Ανάπτυξθ : Κοντό ανάςτθμα, ςθμαντικι αναπτυξιακι κακυςτζρθςθ. 
(Marie T. Greally, John C. Carey, Dianna M. Milewicz, Louanne Hudgins, 
Rosalie B. Goldberg, Robert J. Shprintzen, Anthony J. Cousineau, Wilbur 
L. Smith Jr., G. Frank Judisch, James W. Hanson, 1998). 

 Κεντρικό νευρικό ςφςτθμα : Νοθτικι κακυςτζρθςθ (ςυνικωσ ιπια). 
Μακθςιακζσ δυςκολίεσ, υποτονία. 

 Γαςτροεντερικό : Αγγάγλιο Hirschsprung υπερτροφίασ παχζωσ εντζρου, 
λωροκιλθ, βουβωνοκιλθ. (Marie T. Greally, John C. Carey, Dianna M. 
Milewicz, Louanne Hudgins, Rosalie B. Goldberg, Robert J. Shprintzen, 
Anthony J. Cousineau, Wilbur L. Smith Jr., G. Frank Judisch, James W. 
Hanson, 1998) Ομφαλοκιλθ, προεξζχουςα κοιλιά (Peter N. Robinson, 
Luitgard M. Neumann, Stephanie Demuth, Herbert Enders, Ursula Jung, 
Rainer Kοnig, Beate Mitulla, Dietmar Muller, Petra Muschke, Lutz 
Pfeiffer, Bettina Prager, Mirja Somer,Sigrid Tinschert, 2005). 
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 Μυοςκελετικό :  Ανωμαλίεσ αυχενικϊν ςπονδφλων, μειωμζνθ μυϊκι 
μάηα, μακριά και λεπτά άκρα, κωρακικι κφφωςθ, παραμορφϊςεισ 
άκρων. (Marie T. Greally, John C. Carey, Dianna M. Milewicz, Louanne 
Hudgins, Rosalie B. Goldberg, Robert J. Shprintzen, Anthony J. 
Cousineau, Wilbur L. Smith Jr., G. Frank Judisch, James W. Hanson, 1998) 
Υπερκινθτικότθτα αρκρϊςεων, ςτραβοπόδιαςμα, ιπποποδία, ωλζνια 
απόκλιςθ των δακτφλων με ςυςπάςεισ κατά τθν κάμψθ, δυςπλαςία 
ιςχίων, ραιβοιπποποδία, λεπτι ςκελετικι καταςκευι. (Peter N. 
Robinson, Luitgard M. Neumann, Stephanie Demuth, Herbert Enders, 
Ursula Jung, Rainer Kοnig, Beate Mitulla, Dietmar Muller, Petra 
Muschke, Lutz Pfeiffer, Bettina Prager, Mirja Somer, Sigrid Tinschert, 
2005) Συςπάςεισ ςτισ μεςοφαλαγγικζσ αρκρϊςεισ. (Kenjiro Kosaki, 
Daisuke Takahashi, Toru Udaka, Rika Kosaki, Morio Matsumoto, 
Shigeharu Ibe, Takeshi Isobe, Yoko Tanaka, Takao Takahashi, 2006). 

 Καρδιοπνευμονικό :Διεφρυνςθ αορτικισ ρίηασ, ςοβαρι καρδιαγγειακι 
νόςοσ, αποφρακτικι άπνοια προκαλϊντασ νυχτερινι υποξαιμία, 
πρόπτωςθ μιτροειδοφσ βαλβίδασ. (Marie T. Greally, John C. Carey, 
Dianna M. Milewicz, Louanne Hudgins, Rosalie B. Goldberg, Robert J. 
Shprintzen, Anthony J. Cousineau, Wilbur L. Smith Jr., G. Frank Judisch, 
James W. Hanson, 1998) Αυτοψία ζδειξε ςοβαρι καρδιομεγαλία, 
ςοβαρι διάταςθ τθσ πνευμονικισ αρτθρίασ και τθσ ανιοφςασ αορτισ, 
ςυμφορθτικι καρδιακι ανεπάρκεια. (Peter N. Robinson, Luitgard M. 
Neumann, Stephanie Demuth, Herbert Enders, Ursula Jung, Rainer 
Kοnig, Beate Mitulla, Dietmar Muller, Petra Muschke, Lutz Pfeiffer, 
Bettina Prager, Mirja Somer, Sigrid Tinschert, 2005). 

 Οφκαλμικό : Οφκαλμικι πρόπτωςθ, εξωτροπία, εκτοπία 
κρυςταλλοειδοφσ φακοφ. (Marie T. Greally, John C. Carey, Dianna M. 
Milewicz, Louanne Hudgins, Rosalie B. Goldberg, Robert J. Shprintzen, 
Anthony J. Cousineau, Wilbur L. Smith Jr., G. Frank Judisch, James W. 
Hanson, 1998),μθ φυςιολογικζσ κινιςεισ ματιϊν, μειωμζνθ 
κινθτικότθτα οφκαλμοφ και κερατοπάκεια. (Peter N. Robinson, Luitgard 
M. Neumann, Stephanie Demuth, Herbert Enders, Ursula Jung, Rainer 
Kοnig, Beate Mitulla, Dietmar Muller, Petra Muschke, Lutz Pfeiffer, 
Bettina Prager, Mirja Somer, Sigrid Tinschert, 2005). 

 Γεννθτικό – ουροποιθτικό :  Κρυψορχιδία. (Marie T. Greally, John C. 
Carey, Dianna M. Milewicz, Louanne Hudgins, Rosalie B. Goldberg, 
Robert J. Shprintzen, Anthony J. Cousineau, Wilbur L. Smith Jr., G. Frank 
Judisch,James W. Hanson, 1998) Υποπλαςία γεννθτικϊν οργάνων. 
(Peter N. Robinson, Luitgard M. Neumann, Stephanie Demuth, Herbert 
Enders, Ursula Jung, Rainer Kοnig, Beate Mitulla, Dietmar Muller, Petra 
Muschke, Lutz Pfeiffer, Bettina Prager, Mirja Somer,Sigrid Tinschert, 
2005). 
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Εξζλιξθ και Πρόγνωςθ: Η υποτονία και θ εντερικι παρεμπόδιςθ είναι 
παροφςεσ ςτθ γζννθςθ. Η αναπτυξιακι κακυςτζρθςθ και θ ανωμαλία τθσ 
ομιλίασ γίνονται εμφανείσ αργότερα, ςτα βρεφικά χρόνια. Σο κοντό 
ανάςτθμα είναι μεταγεννθτικισ ζναρξθσ. Η χειρουργικι διόρκωςθ τθσ 
ανωμαλίασ των εντζρων και τθσ βλεννογόνιασ υπερωιοςχιςτίασ πρζπει να 
είναι επιτυχισ. Η γνωςτικι εξαςκζνιςθ είναι ςτατικι και ςυνικωσ όχι 
ςοβαρι και είναι επομζνωσ υπαγόμενθ ςτθ κεραπεία. Η πρόγνωςθ για τθν 
ομιλία είναι καλι. 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Η εμφάνιςθ του προςϊπου 
είναι κάπωσ παρόμοια με το ςφνδρομο Coffin – Siris, αλλά ο βακμόσ 
γνωςτικισ εξαςκζνιςθσ δεν είναι τόςο ςοβαρόσ. Βάςει ςθμερινϊν 
αποδεικτικϊν ςτοιχείων, φαίνεται πικανό ότι τα άτομα με κλαςςικό 
Goldberg – Shprintzen Syndrome ζχουν ςθμαντικά μικρότερο κίνδυνο 
ανευρυςματικισ νόςου. Ωσ εκ τοφτου, θ κλινικι διαφοροποίθςθ ανάμεςα 
ςε κλαςςικό Goldberg – Shprintzen και Loeys- Dietz ζχει ςθμαντικζσ 
ςυνζπειεσ για τθν πρόγνωςθ των αςκενϊν και τθ μετζπειτα διαχείριςι 
τουσ. (Peter N. Robinson,1 Luitgard M. Neumann, and Sigrid Tinschert, 
2006). 
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ΟΝΟΜΑ: Goltz Syndrome 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : ΢φνδρομο Goltz – Gorlin, εςτιακι δερμικι υποπλαςία 
(focal dermal hypoplasia). 
 
Σο ςφνδρομο Goltz είναι μια από τισ ςπάνιεσ διαταραχζσ που εκφράηεται 
με φυλοςφνκετθ κυρίαρχθ μετάδοςθ. Σο ςφνδρομο εμφανίηεται ςχεδόν 
αποκλειςτικά ςτα κθλυκά, που υποδθλϊνουν ότι θ διαταραχι είναι 
ςυνικωσ κανατθφόρα ςτα επθρεαςκζντα αρςενικά επειδι δεν ζχουν 
κανζνα ιςοδφναμο Χ χρωμόςωμα με φυςιολογικό γονίδιο για να 
αντιδράςουν ςτο μεταλλαγμζνο γονίδιο. Σο ςφνδρομο διακρίνεται από τα 
πολλαπλά τραφματα του δζρματοσ, ςυμπεριλαμβανομζνθσ τθσ εςτιακισ 
δερμικισ υποπλαςίασ, τθσ απουςίασ ι τθσ  υποπλαςίασ του δζρματοσ ζξω 
από οριςμζνεσ περιοχζσ του ςϊματοσ ςτθ γζννθςθ. (Gorlin and Goltz, 
1960).Ρεριγράφθκε για πρϊτθ φορά από τον Goltz-Gorlin το 1962. (Triona 
McNamara, BDS, FDS, DOrth, Carroll-Ann Trotman, BDS, MA, MS, Kathleen 
A. Russell,2005). 
.  
Αιτιολογία : Φυλοςφνδετθ κυρίαρχθ κλθρονομιά. Σο γονίδιο δεν ζχει 
χαρτογραφθκεί ι αναγνωριςτεί, αλλά διάφοροι ερευνθτζσ ενοχοποιοφν το 
χρωμόςωμα 9(μια διαγραφι χρωμοςωμάτων 9q22 κα μια διαγραφι 9q22-
q31 – Levanat et al. (1996) και Shimkets et al. (1996). Μεταλλάξεισ ςτο  
PORCN γονιδίο (Xp11.23), οι πρωτείνεσ του οποίου είναι βαςικοί 
ρυκμιςτζσ ςτθν εμβρυικι ανάπτυξθ, ζχουν βρεκεί να είναι υπεφκυνοι για 
το ςφνδρομο. (Anita L Lasocki, Zornitza Stark and David Orchard, 2011). 
 
Διαταραχζσ Λόγου : Η άρκρωςθ είναι ςυνικωσ εξαςκενιςμζνθ λόγω των 
πολλαπλϊν δομικϊν ανωμαλιϊν, ςυμπεριλαμβανομζνου τθσ 
υποδοντίασ(hypodontia) και τθσ ανοδοντίασ(anodontia). Τπάρχουν 
λιγότερα δόντια από το φυςιολογικό και εκείνα που εκριγνυνται μποροφν 
να ζχουν ανεπαρκζσ ςμάλτο. Οι ανωμαλίεσ ςτα διαςτιματα οδθγοφν ςτισ 
αρκρωτικζσ διαςτρεβλϊςεισ, ιδιαίτερα των ιχων που αρκρϊνονται 
μπροςτά πρόςκια. Πολλά άτομα με το ςφνδρομο Goltz αναπτφςςουν τα 
αγγειοϊνομφωμα (angiofibromas) ςτα χείλια και τθ γλϊςςα και κθλϊματα 
(papillomas) του ουλιαίου βλεννογόνου (gingival mucosa). Αυτά τα 
τραφματα μποροφν να είναι αρκετά μεγάλα και να παρεμποδίςουν τθν 
άρκρωςθ ι να προκαλζςουν ταλαιπωρία.   
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ : Η ςίτιςθ των νθπίων είναι ςυνικωσ κανονικι επειδι 
τα ςτοματικά αγγειοϊνομφωμα εμφανίηονται ςυνικωσ μετά από τθ 
γζννθςθ. ΢τθν παιδικι θλικία, οι αςκενείσ διαμορφϊνουν αγγειοινομφωμα 
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και ςτθ ςτοματικισ κοιλότθτασ και ςτο πρωκτό. Η ςίτιςθ και θ αφόδευςθ 
μποροφν να γίνουν επίπονεσ. Σα παιδιά για να αποφφγουν τισ εντερικζσ 
μετακινιςεισ, που τουσ δίνουν τθν κοιλιακι ταλαιπωρία που μπορεί να 
αναγκαςτοφν να τρϊνε λιγότερο. Σα  οιςοφαγικά κθλϊματα μπορεί επίςθσ 
να αναπτυχκοφν, προκαλϊντασ τθν ταλαιπωρία και τον περιοριςμό με 
ςυνζπεια τον εμετό ι το πνίξιμο. Επίςθσ , ζχει παρατθρθκεί 
γαςτροοιςοφαγικι παλινδρόμθςθ με χαλαρότθτα του κενοφ και ςε ζνα 
παιδί παρουςιάςτθκε ρινικι παλινδρόμθςθ κατά τθν διάρκεια τθσ 
ςίτιςθσ.(A.E Boothroyd, Christine M.Hall, 1988). 
 
Διαταραχζσ Ακοισ :Η ακοι  είναι φυςιολογικι ςτο ςφνδρομο Goltz. 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ : Η βραχνάδα είναι μια κοινι εκδιλωςθ του 
ςυνδρόμου Goltz.  
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ :Η αντιχθςθ είναι φυςιολογικι. 
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ : Η γλωςςικι ανάπτυξθ είναι κανονικι ςτισ 
περιςςότερεσ περιπτϊςεισ, αλλά είναι εξαςκενιςμζνθ ςτα άτομα που 
εκφράηουν γνωςτικι εξαςκζνιςθ (λιγότερο από 20% των περιπτϊςεων).  
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο : άκρα, ανάπτυξθ, 
μυοςκελετικό, κεντρικό νευρικό ςφςτθμα, οφκαλμικό, προςωποδοντικό, 
πνευμονικό, γαςτροεντερικό, δζρμα/ περίβλθμα 
 

 Άκρα:Πολυδακτυλία,ςυνδακτυλία,ςυςπάςεισδακτφλων, εκτροδακτυλία 
(ectrodactyly) (διακεκομμζνο χζρι), αςςυμετρία ςτον κορμό και ςτα 
άκρα, (Sandra Bitencourt Miranda, M.D., Delio Delmaestro, M.D., 
Renildes Bertoli, M.D.,Tânia Marinho, M.D., Elton Lucas, M.D, 2005). 

 Ανάπτυξθ :Κοντό ανάςτθμα, ςυχνά μθ ςυμμετρικό. 

 Μυοςκελετικό:΢κολίωςθ, απόκρυφθ (occulta) διςχιδισ ράχθ,ανϊμαλοσ 
ςχθματιςμόσ κόκαλων ςτα μακριά κόκαλα.  

 Κεντρικό νευρικό ςφςτθμα :Περιςταςιακι γνωςτικι εξαςκζνιςθ, 
ςυνικωσ ιπια.  

 Οφκαλμικό :Κολόβωμα τθσ ίριδασ, μικροφκαλμία, ςτραβιςμόσ, 
ανοφκαλμία,υπερτελοριςμό, εκτρόπιο, απόφραξθ ρινοδακρυικοφ 
πόρου, κερατοειδικι κόλωςθ, ετεροχρωμία, υποπλαςία του οπτικοφ 
νεφρου(  Addis Tenkir, Samuel Teshome, 2010). 

 Οδοντοπροςωπικό  :Τποδοντία ι ανοδοντία, υποπλαςτικό ςμάλτο, 
κακι ςφγκλθςθ των δοντιϊν, περιςταςιακι υπερωιοςχιςτία ι 
χειλεοςχιςτία και υπερωιοςχιςτία, υποπλαςία αυτιοφ, τριγωνικό ςχιμα 
προςϊπου, μικροδοντία, (Sandra Bitencourt Miranda, M.D., Delio 
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Delmaestro, M.D., Renildes Bertoli, M.D.,Tânia Marinho, M.D.,Elton 
Lucas, M.D, 2005), ευρεία κθλϊματα του βλενογόνου του ςτόματοσ που 
επεκτζινονται ςτθν περιοχι του οιςοφάγου, κακυςτερθμζνθ ζκρθξθ 
δοντιϊν,(Triona McNamara, BDS, FDS, DOrth, Carroll-Ann Trotman, 
BDS, MA, MS, Kathleen A. Russell,1998). 

 Πνευμονικό :Λαρυγγικό κιλωμα (laryngeal papillomas). 

 Γαςτροεντερικό :Οιςοφαγικό κιλωμα, οιςοφαγικόσ περιοριςμόσ 
(stricture).  

 Δζρμα/περίβλθμα :Εςτιακι δερμικι υποπλαςία, αγγειοϊνομϊματα και 
κιλωμα των χειλιϊν, τθσ γλϊςςασ, των οφλων , και του πρωκτοφ, 
υπερχρωματιςμόσ, τθλαγγειεκταςια (telangiectasias), υποδόριο ίηθμα 
του λιπαροφ ιςτοφ, υποπλαςία ι απουςία νυχιϊν.  

 
Εξζλιξθ και πρόγνωςθ: Σα περιςςότερα  από τα τραφματα του δζρματοσ 
(απουςία δζρματοσ, υπερχρωματιςμόσ) είναι παρόντα ςτθ γζννθςθ, αλλά 
τα αγγειοϊνομϊματα και τα κθλϊματα αναπτφςονται χαρακτθριςτικά μετά 
από τθ γζννθςθ, ςυνικωσ ςτθν πρϊιμθ παιδικι θλικία. Αυτζσ οι 
αναπτφξεισ ςυνεχίηουν να εμφανίηονται και να μεγεκφνονται κακ' όλθ τθ 
διάρκεια τθσ ηωισ. Η κεραπεία για τισ αναπτφξεισ είναι αφαίρεςθ των 
κθλωμάτων. Γενικά, θ πρόγνωςθ είναι καλι για τα άτομα με φυςιολογικι 
γνϊςθ.  
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Σο ςφνδρομο είναι 
ευδιάκριτο, αλλά τα τραφματα του δζρματοσ είναι παρόμοια με εκείνα 
που φαίνονται ςτθν ακράτεια μελανίνθσ (incontinential pigmenti).Ρολφ 
ςθμαντικό είναι  το Goltz- Gorlin ςφνδρομο ι αλλιϊσ εςτιακι δερματικι 
υποπλαςία (FDH)  να διαφοροποιθκεί από το Gorlin- Goltz ςφνδρομο ι 
Νevoid  βαςικό ςφνδρομο κυττάρικοφ καρκίνωματοσ (ΝΒCCS) , κακϊσ το 
δεφτερο είναι ζνα ξεχωριςτό ςφνδρομο  με τρια κφρια χαρακτθριςτικά, 
πολλαπλά βαςικά καρκινϊματα κυττάρων, οδοντογενισ κφςτεσ 
κερατίτιδασ και ανωμαλίεσ πλευρϊν.( Triona McNamara, BDS, FDS, DOrth, 
Carroll-Ann Trotman, BDS, MA, MS, Kathleen A. Russell,1998). 
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ΟΝΟΜΑ: Hajdu - Cheney Syndrome 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ: Αρκροοδοντοδυςφαςία (Arthrodentoosteodysplasia). 
 
Σο ςφνδρομο Hajdu – Cheney είναι μια ςπάνια διαταραχι που πικανόν 
εμφανίηεται ςε ζνα ςυνδετικό πλζγμα δυςφαςίασ. Οι πρϊτεσ επιδράςεισ 
είναι ςκελετικζσ και ξεχωριςτζσ από τισ ανωμαλίεσ, που ζχουν άμεςθ 
επίδραςθ ςτθν παραγωγι του λόγου. Η αναγνϊριςθ του ςυνδρόμου είναι 
κρίςιμθ εξαιτίασ τθσ προοδευτικισ ςυμπίεςθσ ςτθ βάςθ του κρανίου που 
μπορεί να προκαλζςει υδροκεφαλία και τθν Αrnold – Chiari ανωμαλία που 
μπορεί να επιφζρει το κάνατο αν δεν κεραπευτεί. Το ςφνδρομο αυτό ζχει 
αναφερκεί με ποικίλουσ όρουσ ςυμπεριλαμβανομζνων: acroosteolysis 
syndrome, cranio-sketetal dysplasia with acroosteolysis και hereditary 
osteodysplasia. Ρεριγράφθκε πρϊτθ φορά από τον Hadju και Kauntze το 
1948 και αργότερα από τον Τςζνι το 1965. (Allison M. Brennan and Richard 
M. Pauli,2001). 
 
Αιτιολογία:  Αυτοςωμικι επικρατικι κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο δεν ζχει 
χαρτογραφθκεί ι αναγνωριςτεί. 
 
Διαταραχζσ Λόγου: Ο λόγοσ είναι εξαςκενθμζνοσ, από ζναν αρικμό 
δομθμζνων ανωμαλιϊν που ςυμπεριλαμβάνουν τισ ανωμαλίεσ του 
ςαγονιοφ και τισ οδοντικζσ ανωμαλίεσ. Η οδοντοςτοιχία δεν είναι εμφανισ 
από νωρίσ, εξαιτίασ τθσ αναρρόφθςθσ του φατνιακοφ κοκάλου και τθσ 
ζκκεςθσ των ριηϊν από τα δόντια. Σο ςαγόνι υποβάλλεται ςε προοδευτικι 
βράχυνςθ τθσ διακλάδωςθσ των νεφρων και ο κόνδυλοσ οδθγεί ςε 
βράχυνςθ του χαμθλότερου 3ου νεφρου από το πρόςωπο και 
μικρογνακία. Τποχρεωτικζσ αρκρωτικζσ διαταραχζσ προκφπτουν από τθ 
ζλλειψθ τθν οδοντοςτοιχίασ και τθσ ςοβαρι προεξοχι τθσ πάνω ςιαγόνασ. 
Η γλωςςικι εξϊκθςθ είναι τυπικι. Εάν θ βάςθ του κρανίου ςυμπιζηεται 
και δεν είναι διορκϊςιμθ χειρουργικά, εκεί μπορεί να υπάρξει ςυμπίεςθ 
νεφρων και προςωπικι πάρεςθ. 
 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ: Η πρϊιμθ ςίτιςθ είναι φυςιολογικι. Η ςίτιςθ ςτθν 
εφθβεία και ςτθν ενιλικθ ηωι μπορεί να είναι αδφνατθ, εξαιτίασ τθσ 
ζλλειψθσ τθσ οδοντοςτοιχίασ και τθσ μικρισ νευρικισ διακλάδωςθσ και 
του κονδφλου του ςαγονιοφ. Ο αεραγωγόσ οδόσ μπορεί να γίνει 
περικωριακόσ (οριακόσ – narginal) και να προκαλζςει τον πνιγμό από 
μεγάλα ι μαςθμζνα κομμάτια φαγθτοφ. Με τθν πρόοδο τθσ ςυμπίεςθσ τθσ 
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κρανιακισ βάςθσ, μπορεί να ζχουμε απϊλεια αίςκθςθσ του φάρυγγα και 
του λάρυγγα που αυξάνει τθν πικανότθτα αναρροισ (aspiration). 
 
Διαταραχζσ Ακοισ: Ζχει ςθμειωκεί αμφοτερόπλευρθ αγϊγιμθ και 
νευροαιςκθτιρια απϊλεια τθσ ακοισ, ςυνικωσ ιπια με μζτρια. 
Εμφανίηονται ςυχνζσ ωτίτιδεσ. (Allison M. Brennan and Richard M. 
Pauli,2001). 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ: Η χαμθλι, βραχνι φωνι είναι ζνα ςυνθκιςμζνο 
εφρθμα, και θ αναπνευςτικι ανεπάρκεια μπορεί να παρουςιαςτεί εάν 
υπάρξει ςυμπίεςθ τθσ κρανιακισ βάςθσ με αποτζλεςμα τθ πάρεςθ των 
φωνθτικϊν χορδϊν. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ: Η αντιχθςθ ςτθν αρχι είναι φυςιολογικι αλλά αν 
θ βάςθ του κρανίου ςυμπιζηεται θ υπερρινικότθτα μπορεί να είναι 
αποτζλεςμα ςυμπίεςθσ των νεφρων. 
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ: Η γλωςςικι ανάπτυξθ είναι φυςιολογικι 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο :΢κελετικό, κρανιοπροςωπικό, 
ανάπτυξθ, οδοντικό,κεντρικό νευρικό ςφςτθμα, οφκαλμικό,άκρα, 
γεννθτικό – ουροποιθτικό , πνευμονικό- αναπνευςτικό. 
 

 ΢κελετικό: Οςτεοπόρωςθ, ακρεοςτεόλυςθ, πολλαπλά κατάγματα 
κοκάλων, πορϊδθ (wormian) οςτά, κυφωςκολίωςθ, ςπονδυλικι 
ανωμαλία. Υπερκινθτικότθτα μετακάρπιων φαλάγγων-ϊμων-καρπϊν, 
πλευρικι αςτάκεια γονάτων.  (Allison M. Brennan and Richard M. 
Pauli,2001) Μειωμζνθ πυκνότθτα οςτϊν, ςπονδυλικι ςυμπίεςθ. 
(Kristiina Avela, Leena Valanne, Ilkka Helenius, Outi Makitie, 2010). 

 Κρανιοπροςωπικό: Βράχυνςθ τθσ διακλάδωςθσ του νεφρου του 
ςαγονιοφ και άμβλυνςθ του κονδφλου με αναρρόφθςθ του κονδυλικοφ 
κοκάλου, μικρογνακία, εκτεταμζνθ κρανιακι γραμμι ραφισ, 
περιςταςιακι υπερωιοςχιςτία, ςυμπίεςθ τθσ κρανιακισ βάςθσ εξαιτίασ 
τθσ ϊκθςθσ τθσ παρεγκεφαλίδασ διαμζςου μείηοντοσ ινιακοφ 
ανοίγματοσ ςτθ βάςθ του κρανίου (foramen magnum), προεξζχων 
αυτιά, μογγολικι πτυχι βλεφάρων, μικρι μφτθ που προκαλεί μακρφ 
φφμα, αδφνατα μπροςτινά μαλλιά. Γενικευμζνθ υπερτρίχωςθ, χονδρό 
πρόςωπο, μικροςτομία, κάτω κλίςθ μεςοβλεφάριων ςχιςμϊν, 
υποβλεννογόνιοσ ςχιςτία.  (Allison M. Brennan and Richard M. 
Pauli,2001) Οπίςκια γωνίωςθ αυτιϊν. (Kristiina Avela, Leena Valanne, 
Ilkka Helenius, Outi Makitie, 2010). 

 Ανάπτυξθ: Κοντό ανάςτθμα 
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 Οδοντικά: Ζλλειψθ οδοντοςτοιχίασ και του φατνιακό οςτοφ. Ρρόωρθ 
απϊλεια οδόντων, υποπλαςτικά δόντια, υποπλαςία ςμάλτου των 
δοντιϊν. (Allison M. Brennan and Richard M. Pauli,2001). 

 Κεντρικό Νευρικό ΢φςτθμα: Πικανι υδροκεφαλία, πικανι Arnold – 
Chiari ανωμαλία. 

 Οπτικά: Μυωπία, πικανι οπτικι ατροφία, πικανϊσ νυςταγμόσ. 
Υπερτελοριςμόσ, μζτριοσ αςτιγματιςμόσ. (Allison M. Brennan and 
Richard M. Pauli,2001). 

 Άκρα: Εξάρκρωςθ τθσ επιγονατίδασ, χαλαρι κλείδωςθ. Οςτεολυτικι 
επεξεργαςία άκρων. (Kristiina Avela, and Outi Makitie, 2011). 

 Γεννθτικό – ουροποιθτικό: Υποτροπιάηουςεσ λοιμϊξεισ του 
ουροποιθτικοφ ςυςτιματοσ. (Allison M. Brennan and Richard M. 
Pauli,2001). 

 Πνευμονικό-Αναπνευςτικό: Απόφραξθ ανϊτερων αεραγωγϊν, άπνοια 
φπνου, πνευμονία. (Allison M. Brennan and Richard M. Pauli,2001). 

 
Εξζλιξθ και Πρόγνωςθ: Οι ανωμαλίεσ παρουςιάηονται ςτθ γζννθςθ, αλλά 
οι ςκελετικζσ ανωμαλίεσ είναι προοδευτικζσ. Η ανωμαλίεσ τθσ βάςθσ του 
κρανίου ξεκινοφν αργότερα ςτθν παιδικι θλικία και μπορεί να γίνουν 
απειλθτικζσ για τθν ηωι. Η οδοντικι απϊλεια εμφανίηεται ςτθν εφθβεία 
και είναι προοδευτικι επειδι το φατνιακό οςτό ζχει αναρροφθκεί. Η 
νοθμοςφνθ είναι φυςιολογικι και με επικετικι διαχείριςθ, μαηί με πρϊιμθ 
ανίχνευςθ και χειρουργικι διαχείριςθ τθσ ςυμπίεςθσ, θ ζκβαςθ μπορεί να 
είναι καλι. Ο πλιρθσ φαινότυποσ του ςυνδρόμου εμφανίηεται κατά τθν 
ενιλικθ ηωι, ενϊ παράλλθλα κατά τα διαφορετικά ςτάδια ανάπτυξθσ 
εκδθλϊνονται διαφορετικζσ κλινικζσ και ακτινολογικζσ ανωμαλίεσ. (Allison 
M. Brennan and Richard M. Pauli,2001). 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ: Η πυκνοδυςόςτωςθ 
(pycnodysostosis) ζχει όμοια ςκελετικά ευριματα, μαηί με αναρρόφθςθ 
κόκαλου, κατάγματα, βράχυνςθ τθσ διακλάδωςθσ των νεφρων και 
απϊλεια δοντιϊν. Παρόλα αυτά θ φωνι ςτθν πυκνοδυςόςτωςθ 
(pycnodysostosis) είναι υψθλι. 
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ΟΝΟΜΑ: Hallerman - Streiff Syndrome 

  
Επίςθσ γνωςτό ωσ :  ΢φνδρομο Francoins dyscephalic. 
 
Σο ςφνδρομο Hallerman – Streiff είναι μια πολφ ςπάνια διαταραχι με 
αξιοςθμείωτο και αςυνικιςτο φαινότυπο που είναι εφκολα αναγνωρίςιμο. 
Ζνα από τα κφρια προβλιματα που ςυνδζονται με το ςφνδρομο είναι μια 
εξαιρετικά μικρι ανϊτερθ αεραγωγόσ οδόσ που ςυχνά απαιτεί 
τραχειοτομι  και ςυχνά προκαλεί ςοβαρά προβλιματα ςίτιςθσ ςτθ 
νθπιακι θλικία. Χαρακτθρίηεται από ανωμαλίεσ ςτο κεφάλι και ςτο 
πρόςωπο, είναι μια ςυγγενισ ανωμαλία, περιγράφθκε για πρϊτθ φορά 
από τον Hallermann το 1948 και ςτθν ςυνζχεια από τον  Streiff το 1950. Το 
1958 ο Φρανςουά αξιολόγθςε τθν βιβλιογραφία και ανζλυςε τισ 22 
δθμοςιευμζνεσ περιτπϊςεισ μαηί και τισ δυο δικζσ  του και περιζγραψε τα 
διαγνωςτικά κριτιρια για το ςφνδρομο. Ρεριςςότερεσ περιπτϊςεισ είχαν 
περιγραφεί μζχρι το 1982.( A. Mirshekari and F. Safar, 2004). 
 
Αιτιολογία : Πικανϊσ αυτοςωμικι επικρατικι κλθρονομικότθτα. Σο 
γονίδιο δεν ζχει χαρτογραφθκεί ι αναγνωριςτεί. Φαίνεται να ζχει 
ςποραδικι εμφάνιςθ και ίςωσ οφζιλεται ςε μια νζα μετάλλαξθ του ενόσ 
αυτοςωματικοφ γονιδίου  που προκφπτει ςτθν πζμπτθ ι ζκτθ εβδομάδα 
κφθςθσ.( A. Mirshekari and F. Safar, 2004). 
 
Διαταραχζσ Λόγου : ΢οβαρι μικρογνακία ςυνεχϊσ εξαςκενεί τθν 
άρκρωςθ, το ότι θ γλϊςςα πάει πίςω είναι ςυνθκιςμζνθ διαπίςτωςθ. 
Τπάρχει ςυχνά περιοριςμζνο άνοιγμα του ςτόματοσ που προκαλεί 
αδυναμία κίνθςθσ τθσ γλϊςςασ κατά τθν ομιλία. Η γλϊςςα ςυχνά ζχει μια 
γονιογλωςςολογικι προςάρτθςθ, θ οποία τοποκετείται χαμθλά και 
οπίςκια. 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ : Τπάρχει ςυχνά ςοβαρι αποτυχία ςτο να αναπτυχκεί 
ςτθ νθπιακι θλικία από εμπόδια του αεραγωγοφ οδοφ.  
 
Διαταραχζσ Ακοισ : Η ακοι είναι φυςιολογικι 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ : Η φωνι είναι ςυχνά υψθλό τόνο.  
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ : Η αντιχθςθ παρουςιάηει ζναν αρικμό 
ανωμαλιϊν,  ςυμπεριλαμβανομζνθσ τθσ cul – de – sac ρινικισ αντιχθςθσ 
πάνω ςε φυςιολογικά ρινικά ςφμφωνα και φωνιεντα ςχετικά με το 
πρόςκιο ςφίξιμο των ρουκουνιϊν. Η υπορινικότθτα ζχει επίςθσ 



~ 76 ~ 
 

παρατθρθκεί και ςχετίηεται  με το μικρό ρινοφαρυγγικό αεραγωγό οδό. 
Τπάρχει ςυχνά μια απωκθμζνθ δευτερεφουςα ςτοματικι αντιχθςθ με 
ςοβαρό μικρογνακιςμό και επίμονθ οπίςκια τοποκζτθςθ τθσ γλϊςςασ. 
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ :Η γλωςςικι και θ νοθτικι ανάπτυξθ είναι 
φυςιολογικζσ ςτισ περιςςότερεσ περιπτϊςεισ, αλλά ζνα μικρό ποςοςτό 
των περιπτϊςεων ζχει παρατθρθκεί να ζχει κακυςτζρθςθ και ιπια 
πνευματικι κακυςτζρθςθ. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο :οδοντικό,δζρμα, ανάπτυξθ, 
αναπνευςτικό ,κρανιοπροςωπικό, οφκαλμικό, ςκελετικό. 
 

 Οδοντικό:   Τποδοντία, δυςμορφία δοντιϊν, αδαμαντικι υποπλαςία, 
γενζκλια δόντια, ανϊμαλθ ςφγκλειςθ. (Carmelo Damiano Salpietro, 
Silvana Briuglia Maria Valeria Merlino,Basilia Piraino, Mariella 
Valenzise, 2003). 

 Δζρμα:   Επιλεκτικι απϊλεια μαλλιϊν κατά μικοσ τθσ κρανιακισ 
γραμμισ και μετωπιαίασ περιοχισ, αραιά φρφδια και βλεφαρίδεσ, το 
δζρμα ςτο κεφάλι ατροφεί  

 Ανάπτυξθ:   Κοντό  ανάςτθμα.  

 Αναπνευςτικό: Παρεμπόδιςθ τθσ ανϊτερθσ αεραγωγοφ οδοφ, 
εξαιρετικά ςτενι άνω αεραγωγόσ οδόσ, αςφυξία από εμπόδια. 

 Κρανιοπροςωπικό:   Μικρό πρόςωπο, μακριά λεπτι μφτθ ανυψωμζνθ 
και μυτερι άκρθ, μικρογνακία, υποπλαςτικό ηυγωματικό κόκαλο, 
κακυςτερθμζνο κλείςιμο των κρανιακϊν ραφϊν, ρινικό διάφραγμα, 
απόκλιςθ, μικρό μζγεκοσ ςτόματοσ και γλϊςςασ , ςτενόσ τοξωτόσ 
ουρανίςκοσ, ( A. Mirshekari and F. Safar, 2004), ςτενι ρινικι γζφυρα, 
υποπλαςτικά πτερφγια μφτθσ, μικρό φίλτρο, υποπλαςία άνω και κάτω 
γνάκου, κοντά αυτιά με προεξζχοντεσ λοβοφσ αυτιϊν(Carmelo Damiano 
Salpietro, Silvana Briuglia Maria Valeria Merlino,Basilia Piraino, Mariella 
Valenzise, 2003). 

 Οφκαλμικό : Μικροφκαλμία, ςφμφυτοσ καταρράχτθσ, νυςταγμόσ, 
ςτραβιςμόσ, μπλε ςκλθρόσ χιτϊνασ ματιοφ, γλαφκωμα,  πτϊςθ, ιπια 
antimongoloid κλίςθ των μεςοβλεφάριων ςχιςμϊν. (A. Mirshekari and 
F. Safar, 2004). 

  ΢κελετικό:   Μικρά πλευρά, υποπλαςτικό οςτό τθσ κλείδωςθσ. 
 
Εξζλιξθ και πρόγνωςθ: Όλεσ οι ανωμαλίεσ παρουςιάηονται ςτθ γζννθςθ, 
και ο ςοβαρόσ μικρογνακιςμόσ και ο μικρόσ  ανϊτεροσ αεραγωγόσ οδόσ 
ςυχνά οδθγοφν ςε ςοβαρι παρεμπόδιςθ τθσ ανϊτερθσ αεραγωγοφ οδοφ. 
Η αποτυχία του να αναπτυχκεί θ ςίτιςθ είναι κοινι και θ τραχειοτομία 
μπορεί να είναι αναγκαία για να ανακουφίςει τθν παρεμπόδιςθ του 
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αεραγωγοφ και να επιτρζψει τθν ςτοματικι ςίτιςθ. Η παρεμπόδιςθ του 
αεραγωγοφ οδοφ μπορεί να προκλθκεί από τθν αςκζνεια καρδιάσ λόγω 
υπερτροφίασ, από τθ μεγζνκυςθ τθσ δεξιάσ πλευράσ τθσ καρδιάσ, και από 
αλλαγζσ του κϊρακα ςυμπεριλαμβανομζνου του ςκαφοειδοφσ κϊρακα. 
Προβλιματα όραςθσ είναι επίςθσ ορατά ςτθ νεογνικι περίοδο. Σα νοθτικά 
προβλιματα δεν είναι ςυνθκιςμζνα ςτο ςφνδρομο, αν και ζχουν 
αναφερκεί. Είναι αςαφζσ αν οι αιτίεσ του γνωςτικοφ ελλείμματοσ είναι 
ςυγγενικζσ με τθν υποξία (hypoxia), ι εάν αντιπροςωπεφουν πρωταρχικά 
ελλείμματα του ςυνδρόμου.   Η εμφάνιςθ του προςϊπου παρουςιάηει 
τόςο ςοβαρι ανωμαλία ςε πολλζσ περιπτϊςεισ όπου θ αναδομθτικι 
εγχείρθςθ είναι απίκανο να αποφζρει  ικανοποιθτικά αποτελζςματα. Δεν 
είναι γνωςτό εάν θ διαδικαςία μιασ τόςο ςυγκεχυμζνθσ ςιαγόνασ είναι 
κατάλλθλθ ςε άτομα με το ςφνδρομο Hallerman – Streiff. Οι διαταραχζσ 
του λόγου είναι ςυνδεδεμζνεσ με δομικζσ ανωμαλίεσ, επομζνωσ θ 
κεραπεία από μόνθ τθσ είναι απίκανο να κεραπεφςει τθν ςίτιςθ και τισ 
αντικαταςτάςεισ. 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Η εμφάνιςθ του προςϊπου 
φαίνεται να παρατθρείται ςτθν προγερία (progeria), αλλά δεν είναι 
ςυνοδευμζνθ με τα  πρόωρα γθρατειά. Η μικροφκαλμία είναι ζνα βαςικό 
εφρθμα ςτο ςφνδρομο Hallerman – Streiff αλλά όχι ςτθν προγερία 
(progeria). 
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ΟΝΟΜΑ: Hecht Syndrome 

 

Επίςθσ γνωςτό ωσ: ΢παςμο – ψευδοκαμπτοδακτυλικό ςφνδρομο (Trismus 
– pseudocamptodactyly syndrome). 
 
Είναι ζνα ςπάνιο ςφνδρομο που περιλαμβάνει το περιοριςμζνο άνοιγμα 
ςτόματοσ και τισ  διαδοχικζσ επιδράςεισ και  ςτο λόγο και ςτθ ςίτιςθ. Είναι 
επίςθσ γνωςτό ωσ Dutch-Kentucky syndrome. Ρεριγράφθκε πρϊτθ φορά 
από τουσ Hecht, Beals και Wilson(1969). (Reha M. Toydemir, Harold Chen, 
Virginia K. Proud, Rick Martin, Hans van Bokhoven, Ben C. J. Hamel, Joep H. 
Tuerlings, Constantine A. Stratakis, Lynn B. Jorde,Michael J. Bamshad,2006) 
Ζχει ακόμθ αναφερκεί με τον όρο περιφερικι αρκρογρφπωςθ τφπου 7- 
Distal Arthrogryposis type7. (Giuseppe Bonapace, Ferdinando Ceravolo, 
Alessandro Piccirillo, Giovanni Duro, Pietro Strisciuglio, Daniela Concolino, 
2010). Ο όροσ Trismus – pseudocamptodactyly syndrome ειςιχκθ για 
πρϊτθ φορά από τον Mabry.  (R.D. Robertson, M. Anne Spence, R.S. 
Sparkes, K. Neiswanger,L.L. Field,1982) Η εκφραςτικότθτα του ςυνδρόμου 
εμφανίηεται μεταβλθτι. (M. Tsukahara, ,Shinozaki, T. Kajil, 1985). 
 
Αιτιολογία: Αυτοςωμικι κυρίαρχθ κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο δεν ζχει 
χαρτογραφθκεί ι αναγνωριςτεί. Ρροκαλείται από επαναλαμβανόμενεσ 
μεταλλάξεισ p.R674Q ςτο γονίδιο ΜΥΗ8. (Reha M. Toydemir, Harold Chen, 
Virginia K. Proud, Rick Martin, Hans van Bokhoven, Ben C. J. Hamel, Joep H. 
Tuerlings, Constantine A. Stratakis, Lynn B. Jorde,Michael J. Bamshad,2006) 
Η μετάλλαξθ αυτι ζχει περιγραφεί ςε αρκετοφσ αςκενείσ με Carney 
Syndrome, χωρίσ ωςτόςο να ζχει αποςαφθνιςτεί αν πρόκειται για κοινι 
πακογζνεςθ. (Giuseppe Bonapace, Ferdinando Ceravolo, Alessandro 
Piccirillo, Giovanni Duro, Pietro Strisciuglio,Daniela Concolino, 2010). 
 
Διαταραχζσ Λόγου: Τπάρχει περιοριςμζνο άνοιγμα ςτόματοσ που μπορεί 
να παρεμποδίηει τθν παραγωγι κάποιων ιχων, όπωσ οι γλωςςοοδοντικοί 
ιχοι. 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ: Η ςίτιςθ  χειροτερεφει από το περιοριςμζνο άνοιγμα 
του ςτόματοσ αλλά όχι τυπικά κατά τθν διάρκεια τθσ νθπιακισ θλικίασ. Η  
πρόωρθ κατάποςθ και ο κθλαςμόσ είναι φυςιολογικά, αλλά όταν το ςτόμα 
χρειάηεται να είναι ανοιχτό για τα μεγαλφτερα κομμάτια τροφισ, θ 
μάςθςθ γίνεται δφςκολθ και θ αλλαγι τθσ τροφισ ςτθ βρεφικι και ςτα 
παιδικά θλικία είναι απαραίτθτθ. 
 
Διαταραχζσ Ακοισ: Η ακοι είναι φυςιολογικι. 
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Διαταραχζσ φώνθςθσ: Η φϊνθςθ είναι φυςιολογικι. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ: Η αντιχθςθ μπορεί να παρουςιάηεται ‘πνιγμζνθ’ 
λόγω του περιοριςμζνου ςτοματικοφ ανοίγματοσ.  
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ: Η ανάπτυξθ τθσ γλϊςςασ  είναι φυςιολογικι. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο: ΢τοματοπροςωπικό, άκρα, 
ανάπτυξθ 
 

 ΢τοματοπροςωπικό: ΢παςμοί των μυϊν μάςθςθσ με περιοριςμζνο 
άνοιγμα ςτόματοσ, υπερμεγζκθ άκρθ τθσ διαδικαςίασ του ςαγονιοφ, 
κοντόσ μυσ του λαιμοφ. Μικροςτομία. (Reha M. Toydemir, Harold Chen, 
Virginia K. Proud, Rick Martin, Hans van Bokhoven, Ben C. J. Hamel, Joep 
H. Tuerlings, Constantine A. Stratakis, Lynn B. Jorde,Michael J. 
Bamshad,2006).Η αξονικι τομογραφία ςθμείωςε μειωμζνθ 
κινθτικότθτα τθσ κάτω γνάκου. (Giuseppe Bonapace, Ferdinando 
Ceravolo, Alessandro Piccirillo, Giovanni Duro, Pietro Strisciuglio, 
Daniela Concolino, 2010) Μζγιςτο άνοιγμα πάνω και κάτω κοπτιρων 21 
mm, δυςπλαςτικά αυτιά. (M. Tsukahara, ,Shinozaki, T. Kajil, 1985). 
Λόγω του περιοριςμοφ αυτοφ, ο αςκενισ παρουςιάηει δυςκολίεσ με 
οδοντικζσ διαδικαςίεσ υγιεινισ, ενϊ εμφανίηει εκτεταμζνθ τερθδόνα. 
Επομζνωσ, παρεμποδίηεται θ προλθπτικι και επανορκωτικι οδοντικι 
κεραπεία. Ρανοραμικι ακτινογραφία αποκάλυψε ςοβαρι διεφρυνςθ 
τθσ κάτω γνάκου-υπερπλαςία. (R Carlos, E Contreras, J Cabrera, 2005).  

 Άκρα: Μικροί τζνοντεσ ςτα δάχτυλα που ζχουν ωσ αποτζλεςμα 
ςυςτολζσ και δυςκαμπτικζσ ανωμαλίεσ, ςε μεγάλο βακμό εφκαμπτα 
πόδια, καμπτοδαχτυλία. ΢αιβοιπποποδία. (Reha M. Toydemir, Harold 
Chen, Virginia K. Proud, Rick Martin, Hans van Bokhoven, Ben C. J. 
Hamel, Joep H. Tuerlings, Constantine A. Stratakis, Lynn B. Jorde, 
Michael J. Bamshad,2006) Ρεριοριςμζνθ απαγωγι των ιςχίων. (R.D. 
Robertson, M. Anne Spence, R.S. Sparkes, K. Neiswanger, L.L. Field,1982) 
Υποπλαςία μυϊν των ποδιϊν οδθγϊντασ ςε παραμορφϊςεισ, 
ςυνδακτυλία. (M. Tsukahara, ,Shinozaki,T. Kajil, 1985) Αραχνοδαχτυλία. 
(Osamu Nagata , Akiko Tateoka ,Ryojl Shiro , Mamori Kimizuka , Kazuo 
Hanaoka,1999). 

 Ανάπτυξθ: Κοντό ανάςτθμα. (Reha M. Toydemir, Harold Chen, Virginia 
K. Proud, Rick Martin, Hans van Bokhoven, Ben C. J. Hamel, Joep H. 
Tuerlings, Constantine A. Stratakis, Lynn B. Jorde,Michael J. 
Bamshad,2006). 
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Εξζλιξθ και Πρόγνωςθ: Οι δυςκαμπτικζσ ανωμαλίεσ παρουςιάηονται ςτθ 
γζννθςθ και μπορεί να παρουςιαςτοφν ςαν ςφιγμζνθ γροκιά ςτα 
νεογζννθτα.Η χειρουργικι κεραπεία είναι πικανι αλλά δεν υπάρχει 
μεγάλθ εμπειρία ςτθ διαταραχι και μια ςαφι πρόγνωςθ δεν είναι γνωςτι. 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ: Οι ςφμφυτοι ςπαςμοί είναι 
ζνα κοινό εφρθμα αλλά το περιοριςμζνο άνοιγμα του ςτόματοσ 
παρατθρείται ςε ςφνδρομα με μικροςτομία ι άλλα προβλιματα 
ςφςπαςθσ, όπωσ το ςφνδρομο Schwartz – Jampel και το ςφνδρομο 
Freeman – Sheldon  . 
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ΟΝΟΜΑ: Hemihypertrophy 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : Ημι υπερπλαςία(Hemi – hyperplasia). 
 
Η θμιυπερτροφία (Hemihypertrophy) παρουςιάηεται  με ςθμαντικι 
ςυχνότθτα ςτα κρανιοπροςωπικά κζντρα και ςτα γνακοπροςωπικά 
(maxillofacial) κλινικά ευριματα εξαιτίασ τθσ αςυμμετρίασ του προςϊπου 
που ςυνδζονται με τθ διαταραχι, ςε ςυνδυαςμό με μια ποικιλία  όγκων, 
ιδιαίτερα του όγκου Wilms, επινεφρίδιων όγκων και θπατοβλαςτωμα (M 
Al-Attar, R Verma, RS Shannon, PA McKeever, A Rickett, 2004). Παρόλα 
αυτά θ ςυχνότθτα τθσ πλθκυςμιακισ επικράτιςθσ τθσ διαταραχισ δεν 
είναι γνωςτι, και πικανόν να ζχει ςυχνότθτα περιςςότερο από 1 ςτουσ 
20.000 ανκρϊπουσ. Συγκεκριμζνα  θ ςυχνότθτα είναι 1/86,000 αλλά 
παλαιότερεσ εκκζςεισ παρακζτουν μια ψθλότερθ ςυχνότθτα εμφάνιςθσ 
1/14,000 και θ αλθκινι του εκτίμθςθ μπορεί να αλλάξει κακϊσ ακόμθ 
περιςςότεροι άνκρωποι λαμβάνουν γνϊςθ αυτοφ.( A. Guala, G. Pastore, F. 
Fagioli, S. Scappaticci, 2004). Η θμιυπερτροφία μπορεί να είναι ςυνδρομικι 
ι ωσ μζροσ ενόσ ςυνδρόμου υπερανάπτυξθσ όπωσ το Beckwith-
Wiedemann ςφνδρομο (BWS). (Anne M. Slavotinek, Michael T. Collins, 
Maximilian Muenke,2003). Η ςυγγενισ θμιυπερτροφία τεκμθριϊκθκε 
πρϊτα από τον Μeckel  το 1822(Roopal V. Kundu, MD,Ilona J. Frieden, 
MD,2003). 
 
Αιτιολογία : Άγνωςτθ. Ζχει προτακεί  θ αυτοςωμικι υπολειπόμενθ 
κλθρονομικότθτα. Κάποιεσ αιτιολογικζσ κεωρίεσ περιλαμβάνουν τον 
χρωμοςωμικό μωςαικιςμό, τθν μονογονεικι διςωμία, και αςυμμετρία ζχει 
βρεκεί ςε  διπλοειδι/τριπλοειδι  μωςαικιςμό και τριςωμία 18 
μωςαικιςμοφ. Αγγγειακι δυςλειτουργεία ζχει επίςθσ κεωρθκεί ωσ πικανι 
αιτία.(Anne M. Slavotinek, Michael T. Collins, Maximilian Muenke,2003). 
 
Διαταραχζσ Λόγου : Η άρκρωςθ είναι ςυχνά εξαςκενθμζνθ από τθν κακι 
ςφγκλθςθ των δοντιϊν. Η ανωμαλία ςτο κλείςιμο των δοντιϊν που είναι 
πλευρικι με ανοιχτό δάγκωμα προκαλεί τθν ακουςτικι διαςτρζβλωςθ των 
γλωςςοφατνιακϊν και των γλωςςοοδοντικϊν ιχων. Πολλοί αςκενείσ 
ζχουν ανωμαλίεσ του κεντρικοφ νευρικοφ ςυςτιματοσ που μπορεί να 
αυξιςουν ζντονα τθν αρκρωτικι βλάβθ ι να προκαλζςουν 
κακυςτερθμζνθ ανάπτυξθ ομιλίασ.  
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Διαταραχζσ ςίτιςθσ : Οι διαταραχζσ ςίτιςθσ δεν είναι ςυνθκιςμζνεσ. 
 
Διαταραχζσ Ακοισ :Η ακοι είναι φυςιολογικι. 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ :Η φϊνθςθ είναι φυςιολογικι. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ :Η αντιχθςθ είναι φυςιολογικι. 
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ :Η γλϊςςα είναι ςυχνά κακυςτερθμζνθ επειδι ζνα 
ποςοςτλο των ατόμων με θμιυπερτροφία ζχουν γνωςτικά ελλείμματα. Η 
γνωςτικι κακυςτζρθςθ είναι ανάλογθ με τον βακμό γνωςτικισ 
κακυςτζρθςθσ. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο : Κρανιοπροςωπικό, 
ανάπτυξθ, νευρολογικό, μυοςκελετικό, γεννθτικά όργανα, δερματικό,άλλα 
 

 Κρανιοπροςωπικό :   Αςςυμετρία ανάπτυξθσ τθσ άνω και κάτω γνάκου, 
μονόπλευρθ κατακόρυφθ άνω γνακιαία υπερβολι, μεγάλα δόντια από 
τθν προςβεβλθμζνθ πλευρά, πρόωρθ οδοντικι ζκρθξθ από τθν 
προςβεβλθμζνθ πλευρά, μονόπλευρθ υπερπλαςία τθσ γλϊςςασ και τθσ 
γλωςςικι κθλισ, μακροκεφαλία. 

 Ανάπτυξθ:   ΢ωματικι αςυμμετρία, αςυμμετρία των άκρων, 
αςςυμετρία αντιχείρων(Anne M. Slavotinek, Michael T. Collins, 
Maximilian Muenke,2003). 

 Νευρολογικό:   Προςβολι, γνωςτικι κακυςτζρθςθ. 

 Μυοςκελετικό:  ΢κολίωςθ, μυελομινιγγικιλθ (myelomeningocele), 
υπανάπτυκτοι  μυσ ςτθν μια πλευρά του ςτικουσ, μικρότερθ κθλι από 
τθν μια πλευρά(Anne M. Slavotinek, Michael T. Collins,Maximilian 
Muenke,2003). 

 Γεννθτικά όργανα:   Μακρφ πζοσ, μεγάλθ κλειτορίδα, υποςπαδία, 
κρυψορχιδία, μονόπλευρθ ανάπτυξθ των όρχεων.  

 Δζρμα:Πολλαπλοί ςπίλοι (ελιζσ – nevi),τελαγγειεκταςία(telangiectasia), 
τραχφ ςκλθρό δζρμα ςτθν προςβεβλθμζνθ πλευρά, τριχοφυΐα. 

 Άλλα:   Μονόπλευρθ πλευρικι ανάπτυξθ, κφςτεσ νεφρϊν, κομβικι 
(nodular) υπερπλαςία του ςυκωτιοφ, αυξθμζνοσ κίνδυνοσ νεοπλαςίασ 
ςυμπεριλαμβανομζνου του όγκου Wilms, επινεφρίδιο φλοιϊδθσ 
καρκίνωμα και θπατοβλάςτομα μεταξφ των άλλων, νευροβλάςτθμα, 
ραβδομυοςάρκωμα.( A. Guala, G. Pastore, F. Fagioli, S. Scappaticci, 
2004).  
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Εξζλιξθ και πρόγνωςθ: Αν και ιπια θμιπερτροφία εμφανίηεται ςτθ 
γζννθςθ ςε πολλζσ περιπτϊςεισ, θ αςυμμετρία γίνεται περιςςότερο 
αιςκθτι με τθν θλικία και τθν ανάπτυξθ. Η προςβεβλθμζνθ πλευρά γίνεται 
προοδευτικά μεγαλφτερθ από τθν κανονικι πλευρά. Μπορεί να υπάρχουν 
αυξθμζνα αγγεία ςτθν προςβεβλθμζνθ πλευρά. Η πρόγνωςθ είναι γενικά 
καλι αλλά υπάρχει δφςκολα ςτθν πρόβλεψθ του πότε θ υπερανάπτυξθ κα 
υποχωριςει εκτόσ αν υπάρχει ζνα καλό μακροχρόνιο πρόγραμμα 
ανάπτυξθσ του αςκενι και τθσ θλικίασ των οςτϊν. Θα μποροφςαν να 
υπάρχουν ςυχνά ζλεγχοι για τθν ανάπτυξθ των νεοπλαςιϊν. Η 
θμιπερτροφία μπορεί να λειτουργιςει ωσ γενετικόσ παράγοντασ κινδφνου 
για τθν ανάπτυξθ ενόσ καταλόγου διάφορων όγκων 
ςυμπεριλαμβανομζνων των αιματολογικϊν κακοθκειϊν .( A. Guala, G. 
Pastore, F. Fagioli, S. Scappaticci, 2004). Σφγχρονεσ ςυςτάςεισ ελζγχου για 
τθν  μεμονομζνθ θμιπερτροφία  περιλαμβάνουν ζνα κοιλιακό 
υπερθχογράφθμα κάκε  3-6 μινεσ μζχρι 5 χρονϊν και ποικίλεσ ςυςτάςεισ 
ελζγχου για μεγαλφτερα παιδιά μζχρι τθν ολοκλιρωςθ τθσ ανάπτυξθσ. 
(Roopal V. Kundu, MD, Ilona J. Frieden, MD,2003). 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Μονόπλευρθ υπερπλαςία 
εμφανίηεται και ςτο ςφνδρομο Sturge-Weber. Η ανω γνακιαία αςυμμετρία 
και θ αςυμμετρία του προςϊπου είναι όμοιεσ. Μερικοί αςκενείσ με 
θμιυπερτροφία ζχουν επίςθσ χρωματικι αλλαγι ςτο δζρμα που μπορεί να 
μοιάηεί  με αυτι του  ςυνδρόμου Sturge-Weber. Σο ςφνδρομο Beckwith – 
Wiedemann επίςθσ ζχει όμοια υπεραναπτυξιακά χαρακτθριςτικά και 
προδιάκεςθ για τον όγκο Wilms. 
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ΟΝΟΜΑ: Herrmann Syndrome 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : Φωτομυόκλονοσ, ςακχαρϊδθσ διαβιτθσ,  κϊφωςθ, 
νευροπάκεια και εγκεφαλικι δυςλειτουργία(Photomyoclonus,  diabetes 
mellitus,  deafness, nephropathy, and cerebral dysfuction) 
 
Σο ςφνδρομο Herrmann είναι μια ςπάνια διαταραχι ακουςτικισ απϊλειασ, 
νευρολογικι διαταραχι που ςυμβάλλει ςτθν ομιλία και ςε γλωςςικά 
προβλιματα και ςτθ ενδοκρινι αςκζνεια. Η ακουςτικι απϊλεια είναι 
φανερά επθρεαςμζνθ από τον κοχλιακό εκφυλιςμό (degeneration). Αυτι θ 
κατάςταςθ δεν κα ζπρεπε να μπερδευτεί με άλλθ διαταραχι που 
περιγράφεται ωσ ςφνδρομο Herrmann που περιλαμβάνει 
κρανιοπροςωπικζσ ανωμαλίεσ και ανωμαλίεσ των άκρων. 
 
Αιτιολογία : Σο ςφνδρομο ζχει περιγραφεί ςαν μια αυτοςωμικι κυρίαρχθ 
διαταραχι εξαιτίασ τθσ κατακόρυφθσ μεταφοράσ τθσ γενεαλογικισ 
ανάλυςθσ. Παρόλα αυτά όλεσ οι περιπτϊςεισ ζχουν κλθρονομθκεί από τθ 
μθτζρα και τα ςυμπτϊματα είναι όμοια με μερικζσ προτάςεισ άλλων 
μιτοχονδριακϊν διαταραχϊν. Αυτό μπορεί επομζνωσ να αντιπροςωπεφει 
μια μιτοχονδριακι διαταραχι. Ο τρόποσ τθσ κλθρονομικότθτασ κα 
μποροφςε να είναι ςφμφωνοσ με μια φυλοςφνδετθ κυρίαρχθ διαταραχι, 
αλλά δεν υπάρχει κνθςιγζνεια  ςτουσ άντρεσ. 
 
Διαταραχζσ Λόγου :  Ο λόγοσ είναι δυςαρκρικόσ, αργά αναπτυςςόμενοσ, 
και με κακι άρκρωςθ. 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ :  Η ςίτιςθ δεν επθρεάηεται.  
 
Διαταραχζσ Ακοισ :  Η προοδευτικι νευροαιςκθτθριακι απϊλεια ακοισ 
παρουςιάηει μεταβλθτι ςοβαρότθτασ που ςυνδζεται με προοδευτικό 
κοχλιακό εκφυλιςμό. Η αρχι τθσ ακουςτικισ απϊλειασ μπορεί να μθν 
παρατθρείται μζχρι τθν 3θ  ι 4θ δεκαετία τθσ ηωισ. 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ : Η φωνι είναι φυςιολογικι. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ : Η αντιχθςθ είναι μικτι, υπερ- υπορινικότθτα και 
ο τφποσ ςυχνά παρουςιάηεται ςε άτομα με δυςαρκρία. 
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ : Σο ζναρξθ τθσ γλϊςςασ είναι φυςιολογικό αλλά 
με τθν θλικία μπορεί να υπάρχει επιδείνωςθ των λειτουργιϊν ςτθν 
οργάνωςθ με παροξυςμοφσ, άνοια και αταξία. 
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΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο : Ενδοκρινισ  αδζνασ, 
ακουςτικό, κεντρικό νευρικό ςφςτθμα, νεφρικό. 
 

 Ενδοκρινισ αδζνασ : ΢ακχαρϊδθσ διαβιτθσ  

 Νεφρικό:   Νεφροπάκεια 

 Κεντρικό Νευρικό ΢φςτθμα:   Φωτομυοκλονικοι παροξυςμοί, εςτιακοί 
κινθτικοί παροξυςμοί, αταξία, νυςταγμόσ, παραφροςφνθ, κλίψθ. 

 Ακουςτικό:   Προοδευτικι νευροαιςκθτιρια απϊλεια ακοισ. 
 
Εξζλιξθ και πρόγνωςθ: Η ανάπτυξθ και θ πρόοδοσ του ςυνδρόμου 
Ηerrmann είναι υψθλά ευμετάβλθτθ. ΢ε μερικζσ περιπτϊςεισ θ αρχι είναι 
πολφ κακυςτερθμζνθ και θ πρόοδοσ αργι, ζτςι που θ ςυνολικι επίδραςθ 
είναι ιπια. ΢ε άλλεσ περιπτϊςεισ θ ζναρξθ είναι νωρίτερα και θ πρόοδοσ 
περιςςότερο γριγορθ με τθν διαταραχι να ζχει ωσ αποτζλεςμα πρόωρο 
κάνατο.  ΢ε πιο ιπιεσ καταςτάςεισ, οι καταπραχντικζσ κεραπείεσ είναι 
επαρκισ. ΢ε πιο ςοβαρζσ περιπτϊςεισ, θ πρόοδοσ τθσ διαταραχισ είναι 
αναπόφευκτθ και θ κεραπεία είναι πικανϊ να ζχει βραχυπρόκεςμα 
οφζλθ.  
 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Σο ςφνδρομο Refsum ζχει 
ςχζςθ με νευρολογικά προβλιματα και τθ νευροαιςκθτιρια κϊφωςθ, 
αλλά ζχει επίςθσ προοδευτικζσ ανωμαλίεσ δζρματοσ και προβλιματα 
όραςθσ. Τπάρχουν άλλεσ μιτοχονδριακζσ διαταραχζσ με όμοια εμφάνιςθ, 
ςυμπεριλαμβανομζνου  του ςυνδρόμου MERRF (Mitochondrial 
encephalopathy, myoclonus Epilersy, Ragged – Red Fibers, and 
sensorineural hearing loss). 
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ΟΝΟΜΑ: HMC Syndrome 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ :  ΢φνδρομο υπερτελοριςμοφ, μικροωτίασ , ςχιςτίασ. 
(Hypertelorism, Microtia, Clefting syndrome), ςφνδρομο Bixler. 
 
To ςφνδρομο HMC είναι ςπάνιο αλλά πικανόσ υπο- αναφερόμενο 
ςφνδρομο που χαρακτθρίηεται από τισ κρανιοπροςωπικζσ ανωμαλίεσ, τθν 
αγϊγιμθ απϊλεια ακοισ και τισ νεφρικζσ ανωμαλίεσ. Σο ςφνδρομο μπορεί 
να μθν διαγνϊςκεται ςυχνά εξαιτίασ πολλϊν χαρακτθριςτικϊν που 
επικαλφπτονται από άλλα πιο εφκολα αναγνωρίςιμα ςφνδρομα που είναι 
πιο ςυνθκιςμζνα να παρουςιάηονται ςτα κρανιοπροςωπικά κζντρα. Το 
HMC ςφνδρομο περιγράφθκε για πρϊτθ φορά από τον Bixler το 1969 ςε 
δυο αδερφζσ  που παρουςίαηαν υπερτελοριςμό, δυςπλαςτικά αυτιά και 
μονομερι ςχιςμι χείλουσ και υπερϊασ.( Jamal Ghoumid, H´el`ene Ansart-
Franquet, Damien Subtil, Nelly Pasz, Louise Devisme, Jeanne Amiel,Joris 
Andrieux, Sylvie Manouvrier-Hanu, Muriel Holder-Espinasse, 2009). 
 
Αιτιολογία : Αυτοςωμικι υπολειπόμενθ κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο δεν 
ζχει χαρτογραφθκεί ι αναγνωριςτεί. 
 
Διαταραχζσ Λόγου : Ο λόγοσ μπορεί να είναι κακυςτερθμζνοσ. Η κακι 
ςφγκλθςθ των δοντιϊν φαίνεται ουςιωδϊσ ςε όλεσ τισ περιπτϊςεισ 
ςυμπεριλαμβανομζνου του πλευρικοφ ανοιχτοφ δαγκϊματοσ με ςυνζπεια  
τισ αναγκαςτικζσ διαςτρεβλϊςεισ ι αντικαταςτάςεισ.  
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ : Οι διαταραχζσ ςίτιςθσ δεν ζχουν αναφερκεί αλλά θ 
χειλεοςχιςτία και θ υπερωιοςχιςτία μπορεί να περιπλζξουν  τισ πρόωρεσ 
προςπάκειεσ ςίτιςθσ.  
 
Διαταραχζσ Ακοισ :Η αγϊγιμθ απϊλεια ακοισ, πλιρθσ ςτα άτομα με 
μικροτία βακμοφ III.  
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ : Η φωνι δεν ζχει αναφερκεί ι παρατθρθκεί να 
είναι ανϊμαλθ.  
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ : Η αντιχθςθ είναι υπερρινικι ςε περιπτϊςεισ με 
ςχιςτία όπου αναπτφςςουν υπερωιοφαρρυγγικι ανεπάρκεια. 
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ : Σα γλωςςικά προβλιματα είναι ανάλογα με το 
βακμό του γνωςτικοφ προβλιματοσ. 
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΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο : Κρανιοπροςωπικό, νεφρικό, 
μυοςκελετικό, καρδιακό, νευρικό ςφςτθμα. 
 

 Κρανιοπροςωπικά: Τπερτελοριςμόσ, μικροτία, χελεοςχςιςτία και 
υπερωιοςχιςτία , αςυμμετρία προςϊπου, μικρογνακία, μικροςτομία, 
τραχιά ι διςχιδισ ρινικι άκρθ (bifid nasal tip), μικροκεφαλία., 
ανωμαλίεσ  ςτα αυτιά (Jamal Ghoumid, H´el`ene Ansart-Franquet, 
Damien Subtil, Nelly Pasz, Louise Devisme, Jeanne Amiel,Joris Andrieux, 
Sylvie Manouvrier-Hanu, Muriel Holder-Espinasse, 2009).   

 Νεφρικό: Νεφρό εκτόσ ςωςτισ κζςθσ, ςτζνωςθ τθσ ουρικρασ, διπλοί 
ουρθτιρεσ, (Jamal Ghoumid, H´el`ene Ansart-Franquet, Damien Subtil, 
Nelly Pasz, Louise Devisme, Jeanne Amiel,Joris Andrieux, Sylvie 
Manouvrier-Hanu, Muriel Holder-Espinasse, 2009). 

 Μυοςκελετικό:   ΢πονδυλικζσ ανωμαλίεσ, υποπλαςία του κζναρ 
(πελματιαίου – παλαμιαίου – thenal) μυ.  

 Καρδιακό: ΑSD, διπλι ζξοδο δεξιάσ κοιλίασ, αριςτερι υποπλαςία 
δεξιάσ κοιλίασ και ζλλειμμα μεςοκοιλιακοφ διαφράγματοσ. (Jamal 
Ghoumid, H´el`ene Ansart-Franquet, Damien Subtil, Nelly Pasz, Louise 
Devisme, Jeanne Amiel,Joris Andrieux, Sylvie Manouvrier-Hanu,Muriel 
Holder-Espinasse, 2009). 
 

Εξζλιξθ και πρόγνωςθ: Οι ανωμαλίεσ εμφανίηονται ςτθν γζννθςθ. Η 
αςυμμετρία του προςϊπου μπορεί να γίνει περιςςότερο εμφανισ με τθν 
θλικία εξαιτίασ τθσ πιο ςοβαρά προςβεβλθμζνθσ πλευράσ του προςϊπου 
που κα αναπτυχκεί περιςςότερο αργά από ότι θ φυςιολογικι πλευρά.  Η 
χειρουργικι εξζταςθ μπορεί να επιλφςει τισ κρανιοπροςωπικζσ ανωμαλίεσ 
και μαηί με τθν λογοκεραπεία μπορεί να αποτελζςει τθν λφςθ των 
προβλθμάτων ομιλίασ. Η γλωςςικι αντιςτάκμιςθ εξαρτάται ςε μεγάλο 
μζροσ από το βακμό των γνωςτικϊν προβλθμάτων. 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Σο HMC ςφνδρομο ζχει κοινά 
χαρακτθριςτικά γνωρίςματα με άλλα δυο ςφνδρομα που ςυχνά 
παρουςιάηονται ςτα κρανιοπροςωπικά κζντρα, ςυμπεριλαμβανομζνου 
του oculo – auriculo – vertebral spectrum (προςωπικι αςςυμετρια, 
μικροωτία, και ςχιςτίασ – facial asymmetry, microtia, and clefting) και του 
craniofrontonasal dysplasia syndrome(υπερτελοριςμόσ, ευρεία / διςχιδισ 
μφτθ, χειλεοςχιςτία / υπερωιοςχιςτία – hypertelorism, broad / bifid nose, 
cleft lip / palate). 
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ΟΝΟΜΑ: Holoprosencephaly 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ: Ακολουκία DeMyer, κυκλϊπεια (cyclopia)θκμοκεφαλία 
(ethmocephaly), κυβοκεφαλία (cebocephaly) arrhinencephaly, προγνακιαία 
αγενεςία (premaxillary agenesia), ςφνδρομο χωριςτϊν κεντρικϊν 
κοπτιρων (single central incisor syndrome) , ςφνδρομο Kallmann.  
 
Η ολοπροςεγκεφαλία (Holoprosencephaly) είναι μια ζκφραςθ που 
χρθςιμοποιείται για να περιγράψει ζνα φάςμα διαταραχϊν που 
περιλαμβάνουν βαςικζσ εγκεφαλικζσ ανωμαλίεσ με ποικίλθ ςοβαρότθτα. 
΢τισ πιο ςοβαρζσ περιπτϊςεισ υπάρχει πλιρθσ ζλλειψθ τθσ μεμβράνθσ του 
ιςτοφ του εγκεφάλου προκαλϊντασ ζνα ολοςφαίριο (holosphere) χωρίσ το 
φυςιολογικό κατακόρυφο ςφςτθμα γνωςτό ςαν αλοβικι (alobar) 
ολοπροςεγκεφαλία. ΢ε πιο ιπιεσ περιπτϊςεισ μπορεί να ολοκλθρωκεί θ 
μεμβράνθ του εγκεφάλου με μερικι απουςία ι υποπλαςία μερικϊν 
επικοινωνιακϊν περιοχϊν και ίςωσ ζλλειψθ τθσ ανάπτυξθσ των 
οςφρθτικϊν λοβϊν (bulbs), γνωςτό ωσ λοβικι (lobar) ολοπροςεγκεφαλία. 
Οι πιο ςοβαρζσ μορφζσ είναι αςφμβατεσ με τθν ηωι. ΢ε πιο ιπιεσ μορφζσ 
μπορεί να ζχουμε φυςιολογικι δραςτθριότθτα και διάρκεια ηωισ, αλλά 
μπορεί να παρουςιαςτεί ανεπάρκεια ανάπτυξθσ (ςχετικι με υποφυςικι 
υποπλαςία) ι απουςία αίςκθςθσ τθσ όςφρθςθσ. Πλθκυςμιακι επικράτθςθ 
1 ςτα 5.000 – 10.000. Σφμφωνα με τα τελευταία δεδομζνα θ ςυχνότθτα 
αυξικθκε ςτα 1: 10-16000 γεννιςεισ (Daniel E. Pineda-Alvarez, Christe`Le 
Dubourg, Ve´Ronique David, Erich Roessler,  Maximilian Muenke, 2010). 
 
Αιτιολογία : Τπάρχουν πολλζσ αιτιολογίεσ για τθν ολοπροςεγκεφαλία. 
Ζνασ αρικμόσ γονιδίων ζχει αναγνωριςτεί ότι αποτελοφν αυτι τθν 
διαταραχι μαηί με διαγραφι ςτο 2p21, 7q36, 18p11, και 21q22.3. Ζνασ 
αρικμόσ μονίρων γονιδιακϊν ςυνδρόμων δίνουν αφορμι για τθν 
ολοπροςεγκεφαλία όπωσ μια δευτερεφουςα επίπτωςθ, 
ςυμπεριλαμβανομζνων του ςυνδρόμου Meckel, του  υπερωιο – κρανιο – 
προςωπικό ςυνδρόμου και ςυνδρόμου Kallmann, μεταξφ άλλων. 
Χρωμοςωμικζσ διαταραχζσ μπορεί επίςθσ να αποτελζςουν τθν 
ολοπροςεγκεφαλία ωσ μζροσ των δικϊν τθσ πολφπλοκων ςυμπτωμάτων, 
ςυμπεριλαμβανομζνθσ τθσ τριςομίασ 13, τθσ τριςομίασ 18, και τθσ 
τριπλοειδισ. Οι εςωτερικζσ και οι τερματικζσ διαγραφζσ προκαλοφν 
επίςθσ ολοπροςεγκεφαλία ςυμπεριλαμβανομζνθ τθσ διαγραφισ των 18p, 
13q και 2p.  H αιτιοπακογζνεια τθσ ολοπροςεγκεφαλίασ είναι ετερογενισ 
και περιλαμβάνει μοννογονιδιακοφσ, χρωμοςωμικοφσ και 
περιβαλλοντικοφσ παράγοντεσ. Αναγνωριςμζνοι περιβαλλοντικοί 
παράγοντεσ είναι ςακχαρϊδθσ διαβιτθσ εξαρτϊμενοσ από ινςουλίνθ, 
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αλκοολιςμόσ τθσ μθτζρασ με ζναν κίνδυνο ο οποίοσ αυξάνεται με το 
κάπνιςμα. Στο 25% των περιπτϊςεων , θ ολοπροςεγκεφαλία μπορεί να 
ςυνδζεται με αρκετά  μονογονιδιακά ςφνδρομα όπωσ το Smith–Lemli–
Opitz (SLO), και το Pallister–Hall ςφνδρομο. (F. Petracchi, L. Crespo, C. 
Michia, L. Igarzabal , E. Gadow, 2011) . Ριο ςυγκεκριμζνα , τα τζςςερα 
βαςικά γονίδια είναι SHH , ZIC2  ( 13q32), SIX3 ( 2p21) , TGIF ( 18p11.3) . 
(Claude Bendavid, Vale´ Rie Dupe´ ,  Lucie Rochard, Isabelle Gicquel,  
Christe`le Dubourg, Ve´Ronique David, 2010). Μζχρι ςιμερα  αυτά τα 
τζςςερα γονίδια είναι  οι κακιερωμζνοι ςτόχοι των νζων μεταλλάξεων που 
οδθγοφν ςε ΗPE  ςε εκατοντάδεσ οικογζνειεσ.Πταν εξετάςτθκαν 
προςεκτικά οι  μεταλλάξεισ ςε αυτά τα ςχετικά γονίδια αποδιχκθκε  ότι 
οδθγοφν ςε πρωτεΐνεσ με μειωμζνθ βιολογικι λειτουργία. (Εrich 
Roessler,Maximilian Muenke, 2010). 
 
 
Διαταραχζσ Λόγου : Αςκενείσ με λοβοειδι (lobar) ολοπροςεγκεφαλία δεν 
αναπτφςςουν λόγο. Αςκενείσ με μερικι αλοβοειδι (alobar) 
ολοπροςεγκεφαλία είναι απίκανο να αναπτφξουν εκφραςτικι γλϊςςα. 
Άτομα με λοβοειδι (lobar )ολοπροςεγκεφαλία μπορεί να αναπτφξουν λόγο 
και μπορεί ακόμθ να ζχουν φυςιολογικι νοθμοςφνθ. ΢ε άτομα που 
αναπτφςςουν λόγο πολλά είναι πικανϊν να ζχουν κακι ςφγκλθςθ 
δοντιϊν, γνακιαία υποπλαςία, κακι ςφγκλθςθ δοντιϊν τφπου ΙΙΙ, και 
ζλλειψθ των μπροςτινϊν δοντιϊν με υποχρεοτικά λάκθ ςτθ άρκρωςθ.  
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ : Η ςίτιςθ χειροτερεφει αρκετά ςε περιπτϊςεισ με πιο 
ςοβαρζσ ανωμαλίεσ του εγκεφάλου. Η αποτυχία τθσ ανάπτυξθσ είναι θ 
ζναρξθ των βαςικϊν ςοβαρϊν νευρολογικϊν ανωμαλιϊν, 
ςυμπεριλαμβανομζνθσ  τθσ υπερτονικότθτα και τθσ ςπαςτικότθτα με τθ 
ςοβαρι ευαιςκθςία . 
  
Διαταραχζσ Ακοισ : Η ακοι είναι πικανό να χειροτερεφει από μια κεντρικι 
βάςθ ςε πιο ςοβαρζσ περιπτϊςεισ, αλλά θ μζτρθςθ τθσ ακοισ είναι 
δφςκολο να δϊςει αξιόπιςτεσ ζτςι και αλλιϊσ ςυμπεριφορζσ ι 
θλεκτροφυςιοαναλογικζσ εξαιτίασ των ςοβαρϊν ανωμαλιϊν του 
εγκεφάλου. 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ : Η φωνι είναι φυςιολογικι ςε περιπτϊςεισ με 
ςτοματικι επικοινωνία. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ : Η αντιχθςθ μπορεί να είναι υπερρινικι λόγω τθσ 
υπερωιοςχιςτίασ( ςυμπεριλαμβανομζνθσ τθσ βλεννϊδθσ  μεμβράνθσ ) ι 
τθσ χειλεοςχιςτίασ και τθσ υπερωιοςχιςτίασ, όπου και οι δυο είναι 
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ςυνθκιςμζνζσ ςτο ολοπροςεγκεφαλικό φάςμα. Η υπορρινικότθτα μπορεί 
επίςθσ να εμφανιςτεί και ςχετίηεται με μια μικρότερθ από τθν 
φυςιολογικι ρινικι κοιλότθτα, ςε μερικζσ περιπτϊςεισ.  
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ : Η ανάπτυξθ τθσ γλϊςςασ είναι ανφπαρκτθ ςε 
περιπτϊςεισ με ςοβαρζσ εγκεφαλικζσ ανωμαλίεσ. ΢ε λιγότερο ςοβαρζσ 
ανωμαλίεσ θ γλϊςςα μπορεί ακόμθ να είναι ανφπαρκτθ, αλλά είναι 
βεβαίωσ παραμζνει αρκετά εξαςκενιςμζνθ. ΢ε πιο ιπιεσ περιπτϊςεισ τθσ 
λοβικισ (lobar) ολοπροςεγκεφαλίασ θ γλωςςικι ανάπτυξθ μπορεί 
περιςταςιακά να είναι φυςιολογικι.  
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο : Κρανιοπροςωπικό, κεντρικό 
νευρικό ςφςτθμα,γεννετικό, ανάπτυξθ, ενδοκρινολογικό, οφκαλμικό 
 

 Κρανιοπροςωπικό: ΢οβαρόσ υπερτελοριςμόσ (hypotelorism), 
κυκλϊπεια, μονά ρουκοφνια, ανφπαρκτθ μεςαία γραμμι του 
προςϊπου, απουςία τθσ προγνάκου με ακριβι ενδιάμεςθ ςχιςμι 
χειλιϊν, ανϊμαλθ προβοςκίδα (proboscis) ςτθ μφτθ, μικροκεφαλία, 
προσ τα πάνω λοξζσ βλεφαρικζσ (upslanting palpebral) ςχιςμζσ, ενιαίοι 
άνω κεντρικοί κοπτιρεσ (Εrich Roessler  ,Maximilian Muenke, 2010). 

 Κεντρικό Νευρικό ΢φςτθμα:   Ολοκλθρωμζνθ ι ελλιπισ μεμβράνθ του 
εγκεφάλου, ανφπαρκτθ οςφρθτικι περιοχι, απουςία του μεςολόβιου 
ςϊματοσ (absent corpus callosum) και άλλεσ επικοινωνιακζσ περιοχζσ, 
ανεπάρκεια υπόφυςθσ, ζλλειψθ ικανότθτασ να διατθριςουν μειωμζνθ 
ροι του αίματοσ,παροξυςμοί(seizures),υπερτονικότθτα,υπερευκαμψία. 

 Γεννετικό: Τπογονιδιςμόσ. 

 Ανάπτυξθ:  Κοντό ανάςτθμα. 

 Ενδοκρινολογικό:   Ζλλειψθ αναπτυξιακισ ορμόνθσ, διαβιτθσ άποιοσ 
(in sipidus). 

 Οφκαλμικό :   Κολοβϊματα τθσ ίριδασ, του αμφιβλθςτροειδι και του 
οπτικοφ νεφρου. 

 Άλλα:   Πολλζσ άλλεσ ςωματικζσ ι κρανιοπροςωπικζσ ανωμαλίεσ 
ςυνδζονται με τθν ολοπροςεγκεφαλία εξαιτίασ πολλϊν δυναμικϊν 
αιτιϊν και ςυνδζουν τισ  δυςμορφίεσ με άλλα ςφνδρομα. 

 
Εξελιξθ και προγνωςθ: Όταν οι εγκεφαλικζσ ανωμαλίεσ είναι ςοβαρζσ, 
όπωσ θ alobar ολοπροςεγκεφαλία θ πρόγνωςθ για επιβίωςθ μετά τθ 
νεογνικι περίοδο είναι φτωχι. Σα μωρά εμφανίηουν κεντρικι αςφυξία, 
ζχουν δυςκολία με τθν ρφκμιςθ τθσ κερμοκραςίασ και ςυχνά πεκαίνουν 
εντόσ θμερϊν ι εβδομάδων. ΢τισ περιπτϊςεισ όπου επιβιϊνουν τθσ 
νεογνικισ περιόδου μπορεί να ηιςουν μζχρι τθν ενιλικθ ηωι αλλά κα είναι 
ιδιαίτερα κακυςτερθμζνα και κα είναι ςε ςυνεχι καχεκτικι (cachectic) και 
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ςπαςτικι κατάςταςθ. ΢ε πιο ιπιεσ καταςτάςεισ μπορεί να ζχουν ολικι 
κακυςτζρθςθ τθσ ανάπτυξθσ, ςυχνά ςοβαρι. Μερικά άτομα ζχουν 
κανονικι νοθμοςφνθ και θ πρόγνωςι τουσ είναι καλι.  Ποικίλει από 
φτωχι ςε εξαιρετικι, βαςιηόμενθ ςτθν ςοβαρότθτα τθσ εγκεφαλικισ 
ανωμαλίασ.  Αν και θ ολοπροςεγκεφαλία είναι μια ςπάνια διαταραχι , τα 
ποςοςτά ανίχνευςθσ είναι υψθλά ςε όλθ τθν εγκυμοςφνθ , ακόμθ και κατά 
το πρϊτο τρίμθνο .( F. Petracchi, L. Crespo, C. Michia, L. Igarzabal , E. 
Gadow, 2011) . Στο παρελκόν  θ SSCP και θ  DHPLC  ζχουν χρθςιμοποιθκεί 
ωσ μζκοδοι αποτελεςματικϊν ελζγχων. Ρλζον μια νζα μοριακι μζκοδοσ 
είναι θ πολλαπλι απολίνωςθ εξαρτϊμενθ από ενίςχυςθ κακετιρα (MLPA)  
που ανιχνζυει τθν εμφάνιςθ πολφ μικρϊν διαγραφϊν / επαναλιψεων ςτα 
γονίδια. Επιπλζον, νζεσ τεχνολογίεσ όπωσ θ HRM, a GGH, NextGen 
αλλθλουχία κα επιτρζπουν τθν παραγωγι μεγάλων ποςοτιτων δεδομζνων 
πάνω από 90%. (Daniel E. Pineda-Alvarez, Christe`Le Dubourg, Ve´Ronique 
David, Erich Roessler,  Maximilian Muenke, 2010). 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Σο ςφνδρομο Binder ζχει τθν 
εμφάνιςθ του υπερτελοριςμοφ και τθσ ςοβαρι ζλλειψθσ ςτο μζςω του 
προςϊπου με μερικζσ μορφζσ τθσ ολοπροςεγκεφαλίασ. Η μζςθ γραμμι 
τθσ ψευδοςχιςμισ των χειλιϊν φαίνεται ςτο ωτοχπερωιοδακτυλικό 
ςφνδρομο (otopalatodigital). Παρόλα αυτά, θ ολοπροςεγκεφαλία ζχει 
διακριτικά εγκεφαλικά χαρακτθριςτικά που μποροφν να διακρικοφν με 
εγκεφαλικοφσ υπζρθχουσ,  τθν MR ι τθν CT.  Επίςθσ , μερικζσ διαταραχζσ 
ζχουν απουςία των οςφρθτικϊν κομματιϊν ι βολβϊν χωρίσ να ςυνδζονται 
με ςοβαρι ολοπροςεγκεφαλία π.χ. το ςφνδρομο Kallmann ι θ 
αυτοςωματικι υπολειπόμενθ campomelic  δυςπλαςία. Τζλοσ, θ αγενεςία 
του μεςολοβίου είναι μζροσ του ολοπροςεγκεφαλικοφ φάςματοσ ςε 
οριςμζνεσ περιπτϊςεισ ενϊ ςε άλλεσ μπορεί να προκφψει ωσ ζνα 
απομονωμζνο ςποραδικό ι γενετικό ελάττωμα , μπορεί να ςυνδζεται με 
άλλεσ εγκεφαλικζσ ανωμαλίεσ και μπορεί να εμφανιςτεί ωσ ςυςτατικό 
διάφορων ςυνδρόμων. (M. Michael Cohen, Jr,2001). 
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ΟΝΟΜΑ: Homocystinuria 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : Ανεπάρκεια κυςτακειονίνθ βιτα ςφνκεςθσ 
(Cystathionine beta – synthase). 
 
Η ομοκυςτθνουρία (Homocystinuria) είναι μια μεταβολικι διαταραχι που 
οφείλεται ςτθν ζλλειψθ ενόσ ειδικοφ ενηφμου, τθσ κυςτακειονίνθσ βιτα 
ςφνκεςθσ  και (cystathionine beta synthase) χαρακτθρίηεται από μεγάλθ 
ποςότθτα ομοκυςτίνθσ ςτα οφρα(.Yoshida Y, Nakano A, Hamada R, 
Kamitsuchibashi H, Yamamoto K, Akagi H, Kitazono M, Osame M., 1992) Η 
κυςτακειονίνθ βιτα ςφνκεςθ (cystathionine beta synthase) μεταβολίηει 
τθν μεκειονίνθ (methionine) και αποτυχία αυτοφ του βιματοσ ςτο 
μεταβολιςμό οδθγεί ςε νοθτικι κακυςτζρθςθ και άλλεσ ανωμαλίεσ. Η 
πλθκυςμιακι επικράτθςθ τθσ ομοκυςτθνουρίασ (Homocystinuria) είναι 
πικανόν υποτιμθμζνθ, αλλά είναι δυνατι 1 ςε 50.000 ανκρϊπουσ, ζςτω 
και αν μερικζσ αναφορζσ ζχουν αξιολογθςεί 1 ςε 200.000. Η άποψθ τθσ 
μεταβολικισ αςκζνειασ είναι αρκετά ποικίλθ,  κυμαινόμενθ από ςοβαρι 
νοθτικι κακυςτζρθςθ ςε φυςιολογικι νοθμοςφνθ. Η πλειοψθφία των 
περιπτϊςεων φανερϊνουν  ιπια προσ μζτρια γνωςτικά προβλιματα ςτθν 
ενιλικθ ηωι. Οι περιςςότερο ςοβαρά επθρεαςμζνοι αςκενείσ  υπάρχουν 
ςτθν Σλοβακία, και οι περιςςότεροι με ιπιοτερο φαινότυπο ςτθν Τςζχικθ 
Δθμοκρατία.  Η ομοκυςτθνουρία  αν διαγνωςτεί ζγκαιρα είναι μια 
κεραπεφςιμθ αςκζνεια , ενϊ θ μθ κεραπεία ι θ αργι κεραπεία τθσ νόςου 
οδθγεί ςε πολλζσ ςκελετικζσ, οφκαλμικζσ, αγγειακζσ επιπλοκζσ και ςε 
επιπλοκζσ του κεντρικοφ νευρικοφ ςυςτιματοσ. Νεογνικόσ ζλεγχοσ 
εκτελείται ςχεδόν  αποκλειςτικά ςτουσ πλθκυςμοφσ των ατόμων 
Βρετανικισ, Σκωτςζηικθσ και Ιρλανδικισ καταγωγισ. (J. Sokolová, B. 
Janošíková, J.D. Terwilliger, T. Freiberger, J. P. Kraus , V. Kožich, 2001). 
 
Αιτιολογία : Αυτοςωμικι υπολειπόμενθ κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο 
ζχουν χαρτογραφθκεί ςτο 21q22.3 
 
Διαταραχζσ Λόγου : Η ζναρξθ τθσ ομιλίασ είναι ςυνικωσ φυςιολογικι. Η 
αρχι των ςυμπτωμάτων ποικίλει από τθν παιδικι θλικία ςτθν ενιλικθ ηωι. 
΢ε πιο ςοβαρζσ περιπτϊςεισ, ο λόγοσ μπορεί να γίνει γριγοροσ και 
αποδιοργανωμζνοσ. Νοθτικζσ διαταραχζσ είναι ςυνθκιςμζνεσ και 
περιλαμβάνουν τθ ςχιηοφρζνεια και ο λόγοσ επομζνωσ μπορεί να είναι 
εξανακαςτικόσ και γριγοροσ. Η ςπαςτικότθτα γίνεται ορατι με τθν 
πρόοδο των διαταραχϊν και ο λόγοσ μπορεί να γίνει δυαρκρικόσ και 
δφςκολοσ κατά τθν ζκφραςθ. Δυςτονικζσ ςυςπάςεισ του μαςθτιρα και του 
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λαρυγγικοφ μυόσ  κάνουν τθν ομιλία ακατανόθτθ.( BurcΖak Ekinci, MD, 
Hulya Apaydin, MD, Melih Vural, MD,  Sibel O¨ zekmekcΖi, MD, 2004). 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ : Η αποτυχία τθσ ανάπτυξθσ τθσ ςίτιςθσ είναι 
ςυνθκιςμζνθ, αλλά μπορεί να μθν είναι ορατι ςτθ νεογνικι περίοδο. Οι 
δυςκολίεσ ςίτιςθσ και κατάποςθσ είναι περιςςότερο ςυνθκιςμζνεσ ςτισ πιο 
ςοβαρζσ περιπτϊςεισ.  
 
Διαταραχζσ Ακοισ :Η ακοι είναι φυςιολογικι 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ :Η φωνι μπορεί να είναι βραχνι ι με κορυβϊδθ 
αναπνοι λόγω τθσ κρόμβωςθσ και τθσ εμβολισ (emboli) που 
προκαλοφνται εξαιτίασ των περιφερικϊν κινθτικϊν ελλειμμάτων. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ : Η αντιχθςθ είναι φυςιολογικι αλλά με τθν 
πρόοδο τθσ διαταραχισ θ δυςαρκρία μπορεί να προκαλζςει 
υπερρινικότθτα και αςυνικιςτθ ςτοματικι αντιχθςθ. 
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ : Η γλωςςικι ανάπτυξθ είναι ςυχνά κανονικι και θ 
διαδοχικι χειροτζρευςθ εμφανίηεται λόγω και των αγγειακϊν 
αποτελεςμάτων και των βαςικϊν μεταβολικϊν αποτελεςμάτων. Η 
ενδεχόμενθ καρδιακι προςβολι είναι πικανόν να καταλιξει ςε αφαςία. 
Ωσ προοδευτικι μεταβολικι διαταραχι, θ γλϊςςα είναι ανάλογθ με το 
βακμό του γνωςτικοφ προβλιματοσ. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο:οπτικό, μυοςκελετικό, 
δζρματικό, αγγειακό, κεντρικό νευρικό ςφςτθμα, άλλα 
 

 Οφκαλμικό : Παρεκτόπιςθ βλεφαρικοφ αδζνα (ectopia lentis – 
εξάρκρωςθ φακοφ), καταρράκτθσ, αμαφρωςθ ματιοφ , κερατοειδισ 
αςβεςτοποίθςθ, ςυρρίκνωςθ ίριδασ .( BurcΖak Ekinci, MD, Hulya 
Apaydin, MD, Melih Vural, MD,  Sibel O¨ zekmekcΖi, MD, 2004). 

 Μυοςκελετικό:  Αδφνατο, ψθλόλιγνο ςϊμα (marfanoid ςυνικεια), 
ψθλό ανάςτθμα, οςτεοπόρωςθ, ςκαφοειδισ κϊρακασ, προζκταςθ 
κλείδωςθσ, ςκολίωςθ, κυφωςκολίωςθ. 

 Δζρμα:   Ακμι ςτα ηυγωματικά, κοκκίνιςμα δζρματοσ, ανοιχτόχρωμα 
δζρμα και μαλλιά.( BurcΖak Ekinci, MD, Hulya Apaydin, MD, Melih 
Vural, MD,  Sibel O¨ zekmekcΖi, MD, 2004). 

 Αγγειακό: Εγκεφαλοαγγειακά ατυχιματα, κρόμβωςθ, εμβολζσ 
(embolisms). 

 Κεντρικό νευρικό ςφςτθμα: Προοδευτικι γνωςτικι εξαςκζνθςθ, 
ψυχιατρικι διαταραχι, επειςοδιακι κατάκλιψθ ,επιλθπτικζσ κρίςεισ 
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ςτο 20% των περιπτϊςεων, διανοθτικι κακυςτζρθςθ, περιφερικι 
νευροπάκεια. (BurcΖak Ekinci, MD, Hulya Apaydin, MD, Melih Vural, 
MD,  Sibel O¨ zekmekcΖi, MD, 2004). 

 Άλλα: Παγκρεατίτιδα 
 
 

Εξζλιξθ και πρόγνωςθ:  ΢τισ πιο ςοβαρζσ περιπτϊςεισ θ διάγνωςθ γίνεται 
φαινομενικά ςτθ νθπιακι θλικία κακϊσ θ πρόοδοσ τθσ ςοβαρισ 
εκδιλωςθσ τθσ διαταραχισ των κλινικϊν ευρθμάτων 
ςυμπεριλαμβανομζνθσ τθσ ςοβαρισ κακυςτζρθςθσ. ΢ε κάποιεσ 
περιπτϊςεισ, θ ζναρξθ δεν είναι ορατι μζχρι τθν παιδικι θλικία. Η ζναρξθ 
τθσ ενδεχόμενθσ κνθςιγόνιασ εμπλοκισ τθσ κρόμβωςθσ και τθσ εμβολισ 
ποικίλει μεταξφ τθσ εφθβικισ θλικίασ και τθσ 4θσ ι 5θσ δεκαετία τθσ ηωισ. Η 
μεταβλθτότθτα, εξαρτάται από τθν θλικία τθσ ζναρξθσ. Ζνασ αρικμόσ 
κεραπειϊν ζχει προτακεί ςυμπεριλαμβανομζνθσ τθσ χριςθσ του φολικοφ 
οξζοσ και άλλων χθμικϊν που βοθκοφν ςτον περιςςότερο φυςιολογικό 
μεταβολιςμό. Οι δυςτονικζσ ςυςπάςεισ ςε αυτι τθ διαταραχι 
αναφζρκθκαν να είναι εςτιακζσ κατά τθν ζναρξθ και γενικευμζνεσ με τον 
καιρό.( BurcΖak Ekinci, MD, Hulya Apaydin, MD, Melih Vural, MD,  Sibel O¨ 
zekmekcΖi, MD, 2004). Η κεραπεία  με πυροδοξίνθ, μεκειονίνθ ι βιταίνθ 
εμποδίηει τθν ανάπτυξθ των ςωματικϊν και ψυχικϊν διαταραχϊν ςτισ πιο 
ακραίεσ περιπτϊςεισ μόνο όταν αυτζσ αρχίηουν ςτθν βρεφικι θλικία. ( J. 
Sokolová, B. Janošíková, J.D. Terwilliger, T. Freiberger, J. P. Kraus , V. Kožich, 
2001). 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Ο ςωματικόσ  φαινότυποσ 
είναι ενδεικτικόσ του ςυνδρόμου Marfan, αλλά θ πρόοδοσ των 
νευρολογικϊν και αγγειακϊν ςυμπτωμάτων (εμβολι και κρόμβωςθ) είναι 
διαφορετικι από αυτι του ςυνδρόμου Marfan όπου οι κφριεσ αγγειακζσ 
ανωμαλίεσ αναφζρονται ςτθ αορτικι ανατομι. 
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ΟΝΟΜΑ: Hunter Syndrome 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : Μυκοπολυςακχαρίδωςθ τφπου ΙΙ 
(Mucopolysaccharidosis), ανεπάρκεια iduronate 2 – ςουλφατάςθσ 
(iduronate 2 – sulfatase deficiency).  
 
Σο ςφνδρομο Hunter είναι το μόνο μυκοπολυςακχαριδικό ςφνδρομο (ι 
αςκζνεια λυποςωματικισ αποκικευςθσ  - lysosomalstorage) που 
παρουςιάηει φυλοςφνδετθ αιτιολογία. Ζνασ αρικμόσ διαφορετικϊν 
μεταβολϊν ςτο ίδιο γονίδιο ζχει ανακαλυφκεί και υπάρχουν 2 τφποι του 
ςυνδρόμου Hunter που διαφζρουν ςτο βακμό ςοβαρότθτασ  ςοβαρότθτα. 
Αυτζσ οι 2 φόρμεσ ζχουν χαρακτθριςτεί ςαν MPSIIA (ςοβαρι μορφι) και 
MPSIIB (ιπια μορφι). Σα χαρακτθριςτικά του ςυνδρόμου Hunter είναι 
όμοια με εκείνα των άλλων μυκοπολυςακχαριδικϊν ςυνδρόμων, 
ςυμπεριλαμβανομζνθσ τθσ μεταγεννθτικισ ζναρξθσ τθσ εκτράχυνςθσ του 
προςϊπου, πριξιμο των αρκρϊςεων, γνωςτικι ανεπάρκεια και 
επιδείνωςθ, και τζλοσ αναπνευςτικζσ δυςκολίεσ. (Για μια πιο λεπτομερισ 
εξιγθςθ τθσ αςκζνειασ τθσ λυςοςωμικισ  αποκικευςθσ δεσ το ςφνδρομο 
Hurler). Το Hunter syndrome πρόκειται για μια φυλοςφνδετθ διαταραχι 
που εκδθλϊνεται κατά κφριο λόγο ςτα αρςενικά και ςπανίωσ ςτα κθλυκά. 
Συναντάμε 2 διαφορετικοφσ τφπουσ του ςυνδρόμου Hunter/MPS 
ταξινομθμζνουσ ςφμφωνα με τθν θλικία ζναρξθσ και τθ ςοβαρότθτα των 
ςυμπτωμάτων. Ζτςι, υπάρχει ο τφποσ πρϊιμθσ ζναρξθσ, που 
χαρακτθρίηεται από περιςςότερο ςοβαρά ςυμπτϊματα και ο τφποσ όψιμθσ 
ζναρξθσ με λιγότερο ςοβαρά ςυμπτϊματα. Τα ςυμπτϊματα 
περιλαμβάνουν εκείνα που είναι κοινά για τισ δυο μορφζσ κακϊσ και 
ψυχικι επιδείνωςθ  που οδθγεί ςε νοθτικι υςτζρθςθ, επικετικότθτα 
κακϊσ και υπερκινθτικότθτα. Εκτιμάται ότι θ ςυχνότθτα του ςυνδρόμου 
είναι 1 ςτουσ 100.000 με 150.000 γεννιςεισ παγκοςμίωσ. Η πρϊιμθ ζναρξθ 
του ςυνδρόμου Hunter εκδθλϊνεται λίγο μετά τα 2 ζτθ. (Gheona Altarescu, 
Paul Renbaum, Talia Eldar-Geva, Baruch Brooks, Irit Varshaver, Mical 
Avitzour, Ehud J. Margalioth, Ephrat Levy-Lahad, Deborah Elstein, Silvina 
Epsztejn-Litman ,Rachel Eiges, 2011). 
 
Αιτιολογία: Φυλοςφνδετθ υπολειπόνεμθ κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο 
ζχει χαρτογραφθκεί ςτο Xq27.3-q28  και ζχει περιγραφεί ωσ  IDS 
(iduronate 2 – sulfatase). Ρροκαλείται από ανεπάρκεια του ενηφμου 
ιδουρονικι-2-ςουλφατάςθ. (IDS) (Gheona Altarescu, Paul Renbaum, Talia 
Eldar-Geva, Baruch Brooks, Irit Varshaver, Mical Avitzour, Ehud J. 
Margalioth, Ephrat Levy-Lahad, Deborah Elstein, Silvina Epsztejn-Litman, 
Rachel Eiges, 2011) . 



~ 96 ~ 
 

Διαταραχζσ Λόγου: ΢ε ςοβαρζσ μορφζσ, θ πρϊιμθ ζναρξθ του λόγου είναι 
φυςιολογικι αλλά με τθν αρχι των κλινικϊν χαρακτθριςτικϊν υπάρχει μια 
αρχικι ςυγκράτθςθ τθσ ανάπτυξθσ και διαδοχικόσ  εκφυλιςμόσ. Η 
άρκρωςθ γίνεται αργά αναπτυςςόμενθ, εξαιτίασ τθσ μεγάλθσ γλϊςςασ και 
τθσ αφξθςθσ του υπερϊιου και οδοντοφατνιακοφ επάρματοσ (alveolar), 
που παρεμποδίηει τθν τοποκζτθςθ και τθσ κινιςεισ τθσ γλϊςςασ. Τπάρχει 
επίςθσ νευρολογικόσ εκφυλιςμόσ που ςυμβάλλει ςτθν δυςαρκρία. 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ: Η πρόωρθ ςίτιςθ είναι κανονικι. ΢τθ παιδικι θλικία,  
τα παιδιά με τθ ςοβαρι μορφι αρχίηουν να αναπτφςςουν και 
αναπνευςτικό ςυμβιβαςμό και ανατομικι αλλαγι τθσ ςτοματικισ 
κοιλότθτασ κάνοντασ τθ φυςιολογικι ςίτιςθ δφςκολα ανεχτι. Μία αλλαγι 
ςε ςίτιςθ μαλακϊν  τροφϊν κα μποροφςε τελικά να είναι αναγκαία και 
ςτο τελευταίο ςτάδιο τθσ ςοβαρισ διαταραχισ, θ ςτοματικι ςίτιςθ μπορεί 
να γίνει αδφνατθ. 
 
Διαταραχζσ Ακοισ: Κακϊσ θ χρόνια ςυμφόρθςθ γίνεται πιο ςοβαρι, θ 
αγϊγιμθ απϊλεια ακοισ εμφανίηεται ςυχνά με τθ χρόνια διάχυςθ του 
μζςο ουσ περιπλεκϊμενθ από τθν αφξθςθ των  εκκρίςεων  και το 
«κολλϊδεσ ουσ» (‘glueear’). Νευροαιςκθτιρια κϊφωςθ. (T Ochiai, Y 
Suzuki, T Kato, H Shichino, M Chin, H Mugishima, T Orii, 2006). 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ: Με τθν πρόοδο τθσ παρεμπόδιςθσ του ανϊτερου 
και κατϊτερου αεραγωγοφ υπάρχει μια χρονικά αδφνατθ βραχνι φωνι. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ: Η αντιχθςθ είναι αρχικά κανονικι, αλλά μπορεί 
να γίνει υπορρινικι με τθν θλικία και τθν πρόοδο τθσ διαταραχισ.  
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ: Η πρϊιμθ γλωςςικι ανάπτυξθ είναι αρχικά 
κανονικι για όλεσ τισ περιπτϊςεισ. ΢τισ ςοβαρζσ μορφζσ, θ γλωςςικι 
ανάπτυξθ ςταματάει ςτθν παιδικι θλικία και τελικά επιδεινϊνεται ςτθν 
ενιλικθ ηωι. ΢ε πιο ιπιεσ μορφζσ, θ γλϊςςα μπορεί να παραμείνει 
φυςιολογικι μζχρι τθν ενιλικθ ηωι. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο: Ανάπτυξθ, κεντρικό νευρικό 
ςφςτθμα, κρανιοπροςωπικό, οπτικό, μυοςκελετικό, καρδιοπνευμονικό, 
γαςτροεντερικό. 
 

 Ανάπτυξθ: Κοντό ανάςτθμα ( πιο ςοβαρό ςτο MPSIIA)  

 Κεντρικό Νευρικό ΢φςτθμα: Η αρχικι κανονικι ανάπτυξθ ακολουκείται 
από γνωςτικι ανεπάρκεια, θ νοθτικι ανεπάρκεια γίνεται τελικά 
ςοβαρι ςτο MPSIIA, αλλά θ νοθμοςφνθ είναι ιπια ι κανονικι ςτο  
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MPSIIΒ, υδροκεφαλία (ςτο MPSIIA), παροξυςμοί (MPSIIA) 
υπερδραςτθριότθτα (MPSIIA) 

 Κρανιοπροςωπικό: Σραχία πρόςωπα, χοντρά χείλθ, υπερτροφία 
οδοντοφατνιακοφ επάρματοσ (alveolarridge), αφξθςθ τθσ υπερϊασ. 
Χονδροειδι χαρακτθριςτικά προςϊπου, μεγαλοκεφαλία, αυξθμζνθ 
παραγωγι μαλλιϊν. (Gheona Altarescu, Paul Renbaum, Talia Eldar-
Geva, Baruch Brooks, Irit Varshaver, Mical Avitzour, Ehud J. Margalioth, 
Ephrat Levy-Lahad, Deborah Elstein, Silvina Epsztejn-Litman, Rachel 
Eiges, 2011). 

 Οφκαλμικό: Θθλωοίδθμα(Papilledema), μθ φυςιολογικό χρϊμα του 
αμφιβλθςτροειδι χιτϊνα (MPSIIA), αμφιβλθςτροειδικόσ εκφυλιςμόσ 
(MPSIIA), αμφιβλθςτροειδικόσ κολότθτα (MPSIIB). 

 Μυοςκελετικό: Κοντόσ λαιμόσ( MPSIIA), ςφνδρομο καρπικισ  
ςιραγγασ(MPSIIB), κφφωςθ, προοδευτικι ακαμψία των αρκρϊςεων.   

 Καρδιοπνευμονικό: Επιςωρευτικι αποτυχία καρδιάσ, μεγάλθ δεξιά 
καρδιά, διαταραχζσ τθσ βαλβίδασ (MPSIIA), μυοκαρδιακό πιξιμο 
(MPSIIA), ςτεφανιαία αρτθριακι αςκζνεια (MPSIIA). Λοίμωξθ του 
αναπνευςτικοφ ςυςτιματοσ, λόγω πνευμονικισ προςβολισ.(T Ochiai, Y 
Suzuki, T Kato, H Shichino, M Chin, H Mugishima, T Orii, 2006). 

 Γαςτροεντερικό: Μεγζκυνςθ του ιπατοσ και/ ι τθσ ςπλινασ (MPSIIA), 
διάρροια (MPSIIA),  βουβωνικι (inguinal) και ομφάλια κιλθ (MPSIIA). 
 

Εξζλιξθ και πρόγνωςθ: ΢τισ πιο ςοβαρζσ μορφζσ  (MPSIIA) θ αςκζνεια 
γίνεται αιςκθτι κατά τθ πρϊιμθ παιδικι θλικία και θ γριγορθ πρόοδοσ με 
τθν πλειοψθφία των αςκενϊν να αποτυγχάνουν να επιηιςουν μζχρι τθν 
θλικία των 18 χρόνων. Η γνωςτικι ικανότθτα, θ ομιλία, θ γλϊςςα, και οι 
ακουςτικζσ λειτουργίεσ, όλα επιδεινϊνονται με τθν θλικία.  ΢ε πιο ιπιεσ 
μορφζσ  (MPSIIΒ)  θ ζναρξθ είναι και θ πρόοδοσ είναι αργι. Μόνο οι 
αςκενείσ με τα ιπια γνωςτικά προβλιματα ι με τθ φυςιολογικι 
νοθμοςφνθ και γλϊςςα επιβιϊνουν μζχρι τθν ενιλικθ ηωι.  Καμία 
δραςτικι κεραπεία δεν ζχει ακόμθ βρεκεί για τθ ςοβαρι μορφι του 
ςυνδρόμου. Καταπραχντικι κεραπεία είναι ενδεικνυόμενθ ςε πιο ιπιεσ 
καταςτάςεισ, ςυμπεριλαμβανομζνθσ τθσ κεραπείασ τθσ διάχυςθσ του 
μζςο ουσ και τθν αναπνευςτικι αςκζνεια. Η κεραπεία τθσ ενηυμικισ 
υποκατάςταςθσ (ERT) είναι διακζςιμθ ςιμερα για τθν αντιμετϊπιςθ του 
ςυνδρόμου, ωςτόςο θ βελτίωςθ των ςυμπτωμάτων δεν εμφανίηει τα 
επικυμθτά αποτελζςματα. (Gheona Altarescu, Paul Renbaum, Talia Eldar-
Geva, Baruch Brooks, Irit Varshaver, Mical Avitzour, Ehud J. Margalioth, 
Ephrat Levy-Lahad, Deborah Elstein, Silvina Epsztejn-Litman, Rachel Eiges, 
2011). 
 



~ 98 ~ 
 

Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ: Η εμφάνιςθ του προςϊπου 
και θ φυςικι πρόοδοσ τθσ διαταραχισ είναι όμοια με άλλεσ λυςοςωμικζσ 
αςκζνειεσ αποκικευςθσ και μεταβολικζσ διαταραχζσ. Τπάρχουν τελικά 
ςχετικά ςτοιχειϊδθ τεςτ που μποροφν να επιβεβαιϊςουν τθν διάγνωςθ 
του ςυνδρόμου  Hunter. 
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ΟΝΟΜΑ: Hurler Syndrome 

    
Επίςθσ γνωςτό ωσ : Μυκοπολυςακχαρίδωςθ τφπου I 
(Mucopolysaccharidosis type I), ανεπάρκεια alpha – L – iduronidase. 
 
Οι αςκζνειεσ τθσ λυςοςωμικισ αποκικευςθσ ι οι μυκοπολυςακχαριδικζσ, 
είναι μια ομάδα γενετικϊν διαταραχϊν μαηί με μεταβολικζσ ανωμαλίεσ. 
Αυτζσ οι διαταραχζσ προκαλοφνται από ελλιπι αρικμό ενηφμων 
(λυςοςωμικά ζνηυμα )  που ζχουν τθν λειτουργία να διαλφςουν τα 
μυκοπολυςακχαρίδια, επίςθσ γνωςτά ωσ γλυκοςαμινοςακχαρίδια 
(glycosaminoglycans – GAGs). Σα  μυκοπολυςακχαρίδια ι GAGs είναι 
μεγάλα ςφνκετα κομμάτια ηάχαρθσ που παίηουν ζνα ρόλο ςτθν μορφι των 
ςυνδετικϊν ιςτϊν του ςϊματοσ. ΢ε φυςιολογικά άτομα τα GAGs είναι 
ςυνεχϊσ διαλυμζνα για απαλοιφι από τα λυςοςωμικά ζνηυμα. Εάν δεν 
είναι διαλυμζνα εξαιτίασ τθσ λυςςοςωμικισ ενεπάρκειασ τα GAGs, 
αποκθκεφονται ςτουσ ιςτοφσ του ςϊματοσ. ΢υνεπϊσ αυτζσ οι διαταραχζσ 
είναι προοδευτικζσ και ςε πιο ςοβαρζσ μορφζσ μπορεί να  αναφερκοφν οι 
πρϊιμοι κάνατοι. Σο ςφνδρομο Hurler  είναι ζνα από τισ ςοβαρζσ μορφζσ 
τθσ μυκοπολυςακχαρίδωςθσ (mucopolysaccharidosis) με πρόωρθ και 
γριγορθ κατθφορικι πορεία. Η απϊλεια ενηφμου ςτο ςφνδρομο Hurler 
είναι alpha – L – iduronidase. Σο Hurler είναι ιδιαίτερα ςπάνιο, με 
ςυχνότθτα εμφάνιςθσ 1 ςτισ 100.000 γεννιςεισ, αλλά ςαν ομάδα θ 
μυκοπολυςακχαρίδωςθσ(mucopolysaccharidosis) εμφανίηεται τουλάχιςτον 
1 ςτισ 25.000 γεννιςεισ.  Το προςδόκιμο ηωισ των παιδιϊν με Hurler 
ςφνδρομο είναι ςυνικωσ λιγότερο από 10 χρόνια και θ κνθςιμότθτα είναι 
ςυνικωσ αποτζλεςμα τθσ απόφραξθσ των αεραγωγϊν , τθσ λοίμωξθσ του 
αναπνευςτικοφ και των καρδιακϊν επιπλοκϊν. Ωςτόςο, θ μεταμόςχευςθ 
αιμοποιθτικϊν βλαςτικϊν κυττάρων (SCT) και θ κεραπεία ενηυμικισ 
υποκατάςταςθσ (ERT) ζχει βρεκεί ότι  αυξάνουν το προςδόκιμο ηωισ 
αυτϊν των παιδιϊν.( Stacey C Dusing,2007).  
 
Αιτιολογία : Αυτοςωμικι υπολειπόμενθ κλθρονομικότθτα,. Σο γονίδιο ζχει 
χαρτογραφθκεί ςτο 4p16.3 και αποκαλείται alpha – L – iduronidase. Ζνασ 
αρικμόσ άλλων αςκενειϊν λυςςοςωμικισ αποκικευςθσ είναι 
αλλθλόμορφεσ (allelic) μορφζσ του ςυνδρόμου  Hurler που ςθμαίνει ότι 
προκαλοφνται από διαφορετικζσ μεταλλάξεισ ςτο ίδιο alpha – L – 
iduronidaseγονίδιο. Σο ςφνδρομο Scheie και το ςφνδρομο Hurler – Scheie 
είναι αλλθλόμορφεσ εκδθλϊςεισ τθσ μυκοπολυςακχαρίδωςθσ 
(mucopolysaccharidosis) τφπου I  
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Διαταραχζσ Λόγου : Πρϊιμα ςτάδια ανάπτυξθσ τθσ φϊνθςθσ είναι 
φυςιολογικά αλλά θ αςκζνεια προχωράει προοδευτικά γριγορα ςτθ 
νθπιακι θλικία. Η ψυχοκινθτικι ανάπτυξθ είναι ςυχνά κανονικι ςτο μιςό 
πρϊτο χρόνο ηωισ και μετά αργεί δραματικά πριν τθν ολοκλιρωςθ του 
πρϊτου ζτουσ ηωισ. Γλωςςικά ορόςθμα παφουν να προοδεφουν και 
αναπτφςςεται λίγοσ λόγοσ. Σα περιςςότερα άτομα με ςφνδρομο Hurler 
υποκφπτουν ςτθν παιδικλθ θλικία, ςυνικωσ πριν φτάςουν  ςτον 10ο  
χρόνο ηωισ τουσ. Η περιοριςμζνθ παραγωγι ιχων εμποδίηεται από τθν 
αφξθςθ των οδοντοφατνιακϊν επαρμάτων, τθν αφξθςθσ τθσ υπερϊασ, και 
τθν χρόνια παρεμπόδιςθ του ανϊτερου και κατϊτερου αεραγωγοφ οδοφ.  
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ : Η πρϊιμθ ςίτιςθ είναι φυςιολογικι αλλά με τθν 
ζναρξθ των ςυμπτϊματα, θ παρεμπόδιςθ του ανϊτερου αεραγωγοφ οδοφ 
και θ πρόοδοσ τθσ πνευμονικισ αςκζνειασ κα προκαλζςουν δυςκολία τθσ 
ςίτιςθσ. Ωςτόςο αςκενείσ με το ςφνδρομο  Hurler εμφανίηονται 
ϋϋκοντόχοντροι ϋϋ και ϋϋ φουςκωμζνοιϋϋ εξαιτίασ τθσ ενδοκυταρρικισ 
αποκικευςθσ των GAGs. Αυτοί γίνονται πολφ αδρανισ και ολοςχερϊσ 
κερμιδικοί. ΢τθν παιδικι θλικία ο ςυνδυαςμόσ τθσ ςίτιςθσ τθσ ςτοματικισ 
κοιλότθτασ και ο  αναπνευςτικισ ςυμβιβαςμόσ  κάνουν μια φυςιολογικι 
ςίτιςθ απίκανθ, και μια αλλαγι ςε πιο μαλακζσ τροφζσ γίνεται 
απαραίτθτθ. ΢ε μετζπειτα ςτάδια τθσ αςκζνειασ, θ εναλλακτικι 
διαδικαςία ςίτιςθσ ςυχνά γίνεται αναγκαία. 
 
Διαταραχζσ Ακοισ :Η αγϊγιμθ απϊλεια ακοισ εξαιτίασ τθσ χρόνιασ 
διάχυςθσ υγρό ςτο μζςο ουσ είναι πολφ ςυνθκιςμζνθ. 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ :Η αδφναμθ βραχνάδα και το χρόνιο φράξιμο είναι 
ςυνθκιςμζνα ξεκινϊντασ περίπου ςτουσ  3 – 6 μινεσ τθσ ηωισ και γίνονται 
προοδευτικά χειρότερα με τθν θλικία. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ :Τπορρινικότθτα λόγω τθσ χρόνιασ ρινικισ 
παρεμπόδιςθσ και του μεγάλοσ λεμφοειδισ ιςτόσ είναι πολφ ςυνθκιςμζνθ.  
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ :Η γλωςςικι ανάπτυξθ δεν παρουςιάηεται ςχεδόν 
κακόλου κατά τον 1ο ι 2ο χρόνο ηωισ. Σο γνωςτικό πρόβλθμα προκαλείται 
από τισ μεταβολικζσ διαταραχζσ που ςυνεχίηουν να προοδεφουν μζχρι τον 
πρόωρο κάνατο  τθν 1θ δεκαετίασ τθσ ηωισ. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο :Ανάπτυξθ, κεντρικό νευρικό 
ςφςτθμα, κρανιοπροςωπικό, οφκαλμικό, μυοςκελετικό, άκρα, 
καρδιοπνευμονικό, δερματικό, γαςτρεντερικό. 
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 Ανάπτυξθ : Κοντό ανάςτθμα μεταγεννθτικισ ζναρξθσ.   

 Κεντρικό Νευρικό ΢φςτθμα:   Προοδευτικι γνωςτικι εξαςκζνθςθ.   

 Κρανιοπροςωπικό : Σραχιά χαρακτθριςτικά προςϊπου, χοντρά χείλθ, 
αυξθμζνα οδοντοφατνιακά επάρματα, διευρυμζνθ υπερϊα, 
μακροκεφαλία, μεγάλθ γλϊςςα,  κοντι και ευρεία κατω γνάκο, 
παραμορφωμζνα-υποπλαςτικά-μικρά δόντια(Eleanor Mcgovern, Laura 
Owens, June Nunn, Andrew Bolas, Anne O’ Meara,  Padraig Fleming, 
2010). 

 Οφκαλμικό:   Θαμπόσ κερατοειδισ χιτϊνασ 

 Μυοςκελετικό:   Διευρυμζνεσ, άκαμπτεσ αρκρϊςεισ, κφφωςθ, κοντόσ 
λαιμόσ, κωρακοκιονοειδισ καμποφρα (thoracolumbar gibbus),  
ανωμαλίεσ εξάρκρωςθσ ιςχίου. 

 Άκρα :   Βραχυδάκτυλοσ. 

 Καρδιοπνευμονικό: ΢τεφανιαία αςκζνεια αρτθρίασ, βαλβιδικι 
ςτζνωςθ, δεξιόπλευρθ μεγάλθ καρδιά, αςκζνεια καρδιάσ λόγω 
υπερτροφίασ, παρεμποδιςτικι αςφυξία, πνευμονικό οίδθμα. 

 Δζρμα:   Σριχοφυΐα. 

 Γαςτροεντερικό/ κοιλιακό:  Δυςκοιλιότθτα, μεγάλο ιπαρ, μεγάλθ 
ςπλινα, ομφάλια κιλθ, βουβωκιλθ. 
 
 

Εξζλιξθ και πρόγνωςθ: Η ζναρξθ τθσ διαταραχισ γίνεται ςυνικωσ πριν 
τουσ 6 πρϊτουσ μινεσ ηωισ με προoδευτικι εκτράχυνςθ του προςϊπου, 
αργι κινθτικι ανάπτυξθ, δυςκολία άρκρωςθσ, ερεκιςτικότθτα, και χρόνια 
ςυμφόρθςθ. Μετά από 6 μινεσ αργισ δραματικισ ανάπτυξθσ, ςε 2 χρόνια 
γίνεται ςτάςιμθ. Αργότερα ςτθν παιδικι θλικία υπάρχει ςταδιακι απϊλεια 
των ικανοτιτων. Η πρόγνωςθ τθσ κεραπείασ είναι  ιδιαίτερα φτωχι. Η 
μεταμόςχευςθ αιμοποιθτικϊν βλαςτικϊν κυττάρων (SCT) είναι μια 
αποτελεςματικι ςτρατθγικι για τα παιδιά με μυκοπολυςακχαρίδωςθ 
τφπου I: MPS1H, οδθγϊντασ ςτθν βελτίωςθ τθσ  ψυχοκινθτικισ ανάπτυξθσ , 
μια ςχετικι μείωςθ τθσ περιμζτρου τθσ κεφαλισ, και παλινδρόμθςθ των 
ενδροκρανιακϊν βλαβϊν ακόμθ και ςε παιδιά που λαμβάνουν 
μεταμόςχευςθ μετά τθν θλικία των 2 ετϊν.( Thomas Lücke, Anibh M Das, 
Hans Hartmann, Karl-Walter Sykora, Frank Donnerstag, Gerhard Schmid-
Ott, Lorenz Grigull,2007). Συγκεκριμζνα, βλαςτικά κφτταρα του δότθ 
παρζχουν διαρκι επίπεδα τθσ α-L- iduronidase με αποτζλεςμα τθν επίλυςθ 
τθσ υπερβολικισ GAGs  ςτουσ ιςτοφσ του ςϊματοσ που με τθν ςειρά 
αντιςτρζφουν πολλά από τα χαρακτθριςτικά που ςχετίηονται με αυτι τθν 
κατάςταςθ. Τα βρζφθ που γεννιοφνται ςτισ πλθγείςεσ οικογζνειεσ 
ελζγχονται κατά τισ πρϊτεσ εβδομάδεσ τθσ ηωισ τουσ και ςυνικωσ 
μεταμοςχεφονται ςε νθπιακι θλικία, ςυχνά πριν αναπτφξουν τθν 
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φαινοτυπικι εμφάνιςθ. (Eleanor Mcgovern, Laura Owens, June Nunn, 
Andrew Bolas, Anne O’ Meara,  Padraig Fleming, 2010). Τζλοσ τα παιδιά με 
ςϋνδρομο Hurler  μπορεί να παρουςιαςτοφν με κάτω του μζςου όρου 
μεικτζσ κινθτικζσ ικανότεσ και εφροσ των περιοριςμϊν τθσ κίνθςθσ ωσ τουσ 
10 μινεσ τθσ ηωισ τουσ. Φυςικι κεραπεία μπορεί να βοθκιςει τα παιδιά 
αυτά να μεγιςτοποιιςουν τισ λειτουργικζσ ικανότθτεσ και να διατθριςουν 
τισ μεικτζσ κινθτικζσ ικανότθτεσ για μεγαλφτερο χρονικό διάςτθμα( Stacey 
C Dusing, Deborah Thorpe, Angela Rosenberg, Vicki Mercer, Maria L 
Escolar, 2006). 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ :Σο ςφνδρομο Hurler είναι 
διαφορετικό από τισ άλλεσ αςκζνειεσ λυςοςωμικισ αποκικευςθσ και οι 
μεταβολικζσ διαταραχζσ που βαςίηονται ςε εργαςτθριακά τεςτ που 
κακορίηουν το ζνηυμο που είναι ανϊμαλο. 
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ΟΝΟΜΑ: Hypochondroplasia 

 
 Η Τποχονδροπλαςία (Hypochondroplasia) είναι ζνα ςφνδρομο του 
δυςανάλογου με κοντοφ αναςτιματοσ  που είναι αλλθλόμορφο (allelic) με 
τθν αχονδροπλαςία, αλλά με μια διαφορετικι μετάλλαξθ ςτο FGFR3 
γονίδιο. ΢τθ προθγοφμενθ απεικόνιςθ του ςυνδρόμου είναι πικανόν ότι 
πολλοί αςκενείσ με αυτι τθ διαταραχι ζχουν διαγνωςτεί ότι είχαν 
αχονδροπλαςία.  
 
Αιτιολογία: Αυτοςωμικι κυρίαρχθ κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο ζχει 
χαρτογραφθκεί ςτο 4p16.3 και απολακείται  FGFR3, ι υποδοχζασ 
ινοβλαςτικοφ αυξθτικοφ παράγοντα 3 (fibroblast growth factor receptor3).  
 
Διαταραχζσ Λόγου: Η παραγωγι του λόγου είναι καλι, αλλά θ 
κακυςτζρθςθ τθσ αρχι είναι περίπου 10 με 20 % ςτα άτομα με το 
ςφνδρομο που παρουςιάηουν  γνωςτικό ζλλειμμα. 
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ: Οι διαταραχζσ ςίτιςθσ δεν είναι ςυνθκιςμζνεσ ςτο 
ςφνδρομο αλλά πρϊιμθ ςίτιςθ μπορεί να είναι δφςκολθ ςε περιπτϊςεισ με 
νθπιακι υποτονία που θ διαδοχικότθτα ςυνεχίηει να αναπτφςςει γνωςτικά 
προβλιματα. 
 
Διαταραχζσ Ακοισ:Η ακοι είναι εντόσ των κανονικϊν ορίων. 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ: Η φϊνθςθ ζχει τυπικά υψθλό τόνο. 
  
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ: Η αντιχθςθ είναι γενικά κανονικι αν και ςε 
μερικζσ περιπτϊςεισ υπάρχει μια δευτερεφουςα υπερρινικότθτα λόγω τθσ 
λεπτισ περιοριςμζνθσ πρόςκιασ κρανιακισ βάςθσ και τθσ μικρότερθσ του 
φυςιολογικοφ ρινικισ κάψουλασ. Η ςτοματικι αντιχθςθ μπορεί επίςθσ να 
ζχει κάποια μείωςθ ιχου εξαιτίασ των ςπονδυλικϊν ανωμαλιϊν. 
  
Γλωςςικζσ διαταραχζσ: Η γλωςςικι ανάπτυξθ είναι κανονικι εκτόσ 
εκείνων των περιπτϊςεων που παρουςιάηουν γνωςτικά προβλιματα. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο: κρανιοπροςωπικό, 
ςκελετικό, ανάπτυξθ,  κεντρικό νευρικό ςφςτθμα. 
 

 Κρανιοπροςωπικό: Μετωπικι  προεξοχι, λεπτι κοντι πρόςκια 
κρανιακι βάςθ. 



~ 104 ~ 
 

 ΢κελετικό: Οςτεοχονδροδυςπλαςία, κοντά άκρα με βραχυδάχτυλα, 
οςφυϊκι λόρδωςθ, περιοριςμζνθ επζκταςθ αγκϊνα, περιοριςμζνθ 
γομφικι άρκρωςθ,  κφρτωςθ ποδιϊν. 

 Ανάπτυξθ: Δυςανάλογο κοντό ανάςτθμα.  

 Κεντρικό Νευρικό ΢φςτθμα: Περιςταςιακι ιπια νοθτικι κακυςτζρθςθ, 
περιςταςιακι παιδικι υποτονία. 

 
Εξζλιξθ και πρόγνωςθ: Σο βάροσ και το φψοσ τθσ γζννθςθσ μπορεί να 
είναι χαμθλό, αλλά ςε μερικζσ περιπτϊςεισ είναι κοντά ςτο φυςιολογικό. 
Η αναπτυξιακι ανεπάρκεια γίνεται φανερι ςτθν πρϊιμθ παιδικι θλικία. 
Σο ανάςτθμα των ενθλίκων είναι τυπικά ςτα 4 ½ πόδια. Κακϊσ το παιδί 
περπατάει πιο πολφ και πιο πολφ το βάροσ πζφτει ςτα πόδια, θ κφρτωςθ 
(bowing) γίνεται περιςςότερο φανερι. Η πρόγνωςθ τθσ κεραπείασ είναι  
εξαιρετικι. Σο χειρουργείο μπορεί να είναι αναγκαίο για τισ ςπονδυλικζσ 
ανωμαλίεσ, τθν επιμικυνςθ των άκρων, ιδιαιτζρωσ τα πόδια, είναι 
πικανόν να χρθςιμοποιοφνται τεχνικζσ απόςπαςθσ. 
  
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ: Η αχονδροπλαςία 
(achondroplasia) ζχει όμοια ευριματα αλλά οι κρανιοπροςωπικζσ 
ανωμαλίεσ είναι αξιοςθμείωτεσ ςτθν αχονδροπλαςία, αν και θ εμφάνιςθ 
του προςϊπου είναι ςχετικά κανονικι ςτθν υποχονδροπλαςία. Η 
ςπονδυλικζσ ανωμαλίεσ είναι όμοιεσ με εκείνεσ   που εμφανίηονται ςτθν 
spondyloepiphyseal dysplasia congenita. 
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ΟΝΟΜΑ: Hypohidrotic (Anhidrotic)  Ectodermal 

Dysplasia 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : Εξωδερμικι δυςπλαςία 1, αφιδρωτικι (Ectodermal 
dysplasia 1, anhidrotic), ςφνδρομο Christ – Siemens – Touraine. 
 
Αυτι θ μορφι εξωδερμικισ δυςπλαςίασ ζγινε γνωςτι ςτο τζλοσ του 19ου 
αιϊνα από τον Charles Darwin που περιζγραψε  «το φαφοφτθ άνδρα από 
το Sind» (ϋϋ the toothless men of Sindϋϋ). Ο Darwin περιζγραψε τουσ άντρεσ  
4 οικογενειϊν κοντά ςτο Hyderabad που δεν ίδρωναν, είχαν μόνο μερικά 
δόντια  και ιταν φαλακροί. Η περιγραφι είναι καταφανϊσ υποϊδρωτικι 
εξωδερμικι δυςπλαςία (Hypohidrotic (Anhidrotic) Ectodermal Dysplasia) 
γιατί μόνο οι άντρεσ ςτθν οικογζνεια ιταν προςβεβλθμζνοι.( είναι 
φυλοςφνδετθ υπολειπόμενθ διαταραχι), δεν ίδρωναν και εμφάνιηαν 
ςφμφυτθ απϊλεια ςυγκεκριμζνων δοντιϊν που είναι γνωςτό πωσ 
απουςιάηοντα ς’αυτό το ςφνδρομο. Οι γενετικζσ διαταραχζσ 
προςδιορίηονται από ζλλειψθ ι δυςγενεςία τουλάχιςτον δφο εξωδερμικϊν 
δομϊν, όπωσ τα μαλλιά, τα νφχια, τα δόντια ι οι ιδρωτοποιείσ αδζνεσ. 
(Marja L. Mikkola,2009).  
 
Αιτιολογία: Φυλοςφνδετθ υπολειπόμενθ κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο ζχει 
χαρτογραφθκεί ςτο Xq 12 – q13.1  και αποκαλείται EDA. Ρροκαλείται από 
μεταλλάξεισ ςε οποιοδιποτε από τα παρακάτω γονίδια: ectodysplasin 
(Eda), Edar και Edaradd. Σε ςπάνιεσ περιπτϊςεισ, το HED  ςυνδζεται με 
ανεπάρκεια του ανοςοποιθτικοφ ςυςτιματοσ, που προκαλείται από 
μεταλλάξεισ ςτα περαιτζρω ςτοιχεία του γονιδίου Eda, που είναι 
απαραίτθτα για τθν ενεργοποίθςθ του παράγοντα μεταγραφισ NF-KB. 
(Marja L. Mikkola,2009). 
 
Διαταραχζσ Λόγου: ΢ε περιπτϊςεισ με γνωςτικό πρόβλθμα, ο λόγοσ είναι 
κακυςτερθμζνοσ. ΢ε άλλεσ περιπτϊςεισ, θ ζλλειψθ δοντιϊν προκαλεί 
υποχρεωτικζσ αρκρωτικζσ διαταραχζσ και αντικαταςτάςεισ. ΢ε μερικζσ 
περιπτϊςεισ υπάρχει ολοκλθρωτικι απϊλεια των πρϊιμων και 
δευτερευόντων δοντιϊν (ανοδοντία) . Πιο ςυχνά, υπάρχει ζνασ αρικμόσ 
δφςμορφων δοντιϊν, ςυμπεριλαμβανομζνων των κοπτιρων(incisors) ι 
των κυνοδόντων(canines) και αρκετϊν φρονιμίτων (molars). Τπάρχει 
επίςθσ μείωςθ του φψουσ του οδοντοφατνιακοφ (alveolar)  κόκαλου 
εξαιτίασ του περιοριςμοφ και των άνω και των κάτω πάνω οδοντικϊν 
καμάρων με επακόλουκα αρκρωτικά προβλιματα. 
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Διαταραχζσ ςίτιςθσ: Τπάρχει ςτοματικι ελάττωςθ του ςιζλου ζτςι που το 
ςτόμα ςτεγνϊνει. Αυτό μπορεί να προκαλεί δυςκολία ςτθν μάςθςθ 
κάποιων τροφϊν. Επομζνωσ ςυνίςταται θ αυξθμζνθ κατανάλωςθ υγρϊν 
κατά τθν διάρκεια του φαγθτοφ. Η απϊλεια των δοντιϊν μπορεί επίςθσ να 
απαιτιςει μια πιο μαλακι τροφι. 
 
Διαταραχζσ Ακοισ: Η ακοι είναι φυςιολογικι. Σε οριςμζνεσ περιπτϊςεισ 
αςκενϊν ζχει παρατθρθκεί αγϊγιμθ απϊλεια ακοισ. (Roop Singh, Rajesh 
Kumar Rohilla, Ramchander Siwach, Rajeev Sen , Kiranpreet Kaur DA, DNB, 
2011). 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ: Η φωνι είναι βραχνι και ςχετίηεται με τισ ςτεγνζσ 
φωνθτικζσ πτυχζσ και τον εξακολουκθτικό ερεκιςμό εξαιτίασ τθσ ζλλειψθσ 
λίπανςθσ (lubrication). ΢ε μερικζσ περιπτϊςεισ θ φωνι μπορεί να είναι 
κορυβϊδθσ. Μετά από μεγάλθ περίοδο φωνθτικισ, θ δυςφωνία είναι 
κοινι. 
   
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ: Η ζλλειψθ παραγωγισ βλζννασ από τουσ αδζνεσ 
προκαλεί ξερι κροφςτα(dry crusting) ςτθ μφτθ και ενίοτε ρινικό εμπόδιο 
που προκαλεί υπορρινικότθτα.  
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ: Η γλϊςςα χειροτερεφει ςε περιπτϊςεισ με 
γνωςτικά προβλιματα. 
 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο: Δζρμα, οδοντικό, 
κρανιοπροςωπικό, οφκαλμικό, ανάπτυξθ, κεντρικό νευρικό ςφςτθμα, 
μυοςκελετικό,  γεννθτικό – ουροποιθτικό,  καρδιοπνευμονικό. 
 

 Δζρμα: Απϊλεια μαλλιϊν , εάν εμφανιςτοφν μαλλιά είναι ςποραδικά, 
λεπτά και απαλά, απουςία ιδρωτοποιοφ αδζνα, υποχρωματιςμόσ γφρω 
από τουσ οφκαλμοφσ, ατροφία βλεννϊδουσ μεμβράνθσ, απουςία 
ςιελογόνου και βλεννογόνου αδζνα. Λιγοςτά φρφδια και βλεφαρίδεσ. 
(Marja L. Mikkola,2009) Ξθρό δζρμα. (Nosheen Bibi, Saeed Ahmad, 
Wasim Ahmad, Muhammad Naeem, 2011) Υποπλαςία ι απουςία 
μαςτικϊν αδζνων. (Roop Singh, Rajesh Kumar Rohilla, Ramchander 
Siwach, Rajeev Sen , Kiranpreet Kaur DA, DNB, 2011) Υπερπλαςία 
ςμθγματογόνων αδζνων, ςε διάφορουσ βακμοφσ, ςτα μάγουλα, ςτθ 
μφτθ, ςτο πθγοφνι, κ.α (Julie V.Schaffer,2008) Ρρόςκετα χαρακτθριςτικά 
του δζρματοσ HED περιλαμβάνουν, απολζπιςθ του δζρματοσ κατά τθ 
νεογνικι περίοδο, περικογχικό υπερχρωματιςμό και ρυτίδεσ. (Julie 
V.Schaffer,2008). 
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 Οδοντικό: Τποδοντία ι ανωμαλία, εάν τα δόντια εμφανίηονται είναι 
δφςμορφα ςυνικωσ κωνικά ςε ςχιμα. 

 Κρανιοπροςωπικό:  Μετωπικι εξάρκρωςθ bossing, κοντι πρόςκια 
κρανιακι βάςθ με δυςμορφία μφτθσ. Ρροεξζχουςα-μεγάλα χείλθ. 
(Nosheen Bibi, Saeed Ahmad, Wasim Ahmad , Muhammad Naeem, 
2011) Υποπλαςία άνω γνάκου, χαμθλά τοποκετθμζνα αυτιά. (Roop 
Singh, Rajesh Kumar Rohilla, Ramchander Siwach, Rajeev Sen, 
Kiranpreet Kaur DA, DNB, 2011). 

 Οφκαλμικό: Ανφπαρκτοσ δακρυϊκόσ αδζνασ, δυςτροφία κερατοειδοφσ 
χιτϊνα. Εμφάνιςθ καταρράκτθ. (Roop Singh, Rajesh Kumar Rohilla, 
Ramchander Siwach, Rajeev Sen , Kiranpreet Kaur DA, DNB, 2011). 

 Ανάπτυξθ:  Κοντό ανάςτθμα. Τποπλαςία ι απουςία μαςτικϊν αδζνων. 

 Μυοςκελετικό: Σκολίωςθ, απλαςία του οςτοφ τθσ κνιμθσ, 
βραχυδακτυλία, κλινοδακτυλία. (Roop Singh, Rajesh Kumar Rohilla, 
Ramchander Siwach, Rajeev Sen , Kiranpreet Kaur DA, DNB, 2011). 

 Γεννθτικό – ουροποιθτικό: Συγγενισ νεφρικι αγενεςία. (Roop Singh, 
Rajesh Kumar Rohilla, Ramchander Siwach, Rajeev Sen , Kiranpreet Kaur 
DA, DNB, 2011). 

 Καρδιοπνευμονικό: Λοιμϊξεισ αναπνευςτικοφ ςυςτιματοσ. (Julie 
V.Schaffer,2008). 

 Άλλα: Υψθλθ κερμοκραςία ςϊματοσ. Λόγω τθσ ςοβαρά μειωμζνθσ 
ικανότθτασ εφφδρωςθσ, οι αςκενείσ με HED ζχουν τθν τάςθ να 
αναπτφςςουν υπερκερμία με τθ ςωματικι άςκθςθ ι τθν ζκκεςθ ςε 
ηεςτό περιβάλλον. Τα βρζφθ επθρεάηονται ςυχνά παρουςιάηοντασ 
επαναλαμβανόμενουσ υψθλοφσ πυρετοφσ. (Julie V.Schaffer,2008). 

 
Εξζλιξθ και πρόγνωςθ: Η εξωδερμικι δυςπλαςία είναι ςυχνά δφςκολο να 
διακρικεί ςε νεογνά και τα βρζφθ, εξαιτίασ   τθσ φυςιολογικισ απουςίασ 
των δοντιϊν και μαλλιϊν ςε πολλά μωρά. Σα νφχια των δαχτφλων των 
χεριϊν και των ποδιϊν ςτθν αφιδρωτικι (hypohidrotic) εξωδερμικι 
δυςπλαςία είναι φυςιολογικά, με αποτζλεςμα να μθν ςυμβάλλουν ςτθ 
διάγνωςθ.  Επιπρόςκετα το δζρμα των μωρϊν και των νεογνϊν είναι 
ςυχνά ευαίςκθτο και ςε εξωτερικά ερεκίςματα. Η πρόγνωςθ είναι καλι 
εκτόσ αν υπάρχει ςθμαντικό γνωςτικό πρόβλθμα.  Οι οδοντικζσ διαταραχζσ 
που προκαλοφν προβλιματα λόγου μπορεί να μθν ζχουν ικανοποιθτικι 
λφςθ επειδι το οδοντοφατνιακό (alveolar) κόκαλο είναι υποανάπτυκτο και 
θ αντικατάςταςθ των δοντιϊν από μαςζλεσ ι εμφυτεφματα μπορεί να 
είναι εξαιρετικά δφςκολθ. Εάν μερικά δόντια παρουςιαςτοφν και 
διατθρθκοφν, θ προςκετικι αντικατάςταςθ είναι πικανι. 
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Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ: Πολλζσ εξωδερμικζσ 
δυςπλαςίεσ ζχουν ζλλειψθ ι απουςία μαλλιϊν και δοντιϊν αλλά ο βακμόσ 
τθσ εφίδρωςθσ ι τθσ αφίδρωςθ διαχωρίηει αυτό το ςφνδρομο από τα 
άλλα. Σα ςφνδρομα  όπωσ το Rapp- Hodgkin εξωδερμικι δυςπλαςία και 
τθν EEC ζχουν ανωμαλίεσ νυχιϊν, και επιπρόςκετα χειλεοςχιςτία και/ ι 
υπερωιοςχιςτία. 
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ΟΝΟΜΑ: Jackson – Weiss Syndrome 

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : ---- 
 

Σο ςφνδρομο  Jackson – Weiss είναι ζνα ςφνδρομο τθσ κρανιοςυνόςτωςθσ 
(craniosynostosis) που ςκιαγραφικθκε πιο πρόςφατα από το ςφνδρομο 
Crouzon, με το οποίο και μοιάηει. Σο ςφνδρομο είναι πικανϊσ ςυχνά κακϊσ 
διαγνωςμζνο ωσ ςφνδρομο Crouzon ι ςφνδρομο Pfeiffer. Η αλθκινι 
πλθκυςμιακι επικράτθςθ του δεν είναι γνωςτι, αλλά εμφανίηεται 
πικανϊσ με χαμθλότερθ ςυχνότθτα απ’ ότι το  ςφνδρομο Crouzon. Σο 
ςφνδρομο Jackson – Weiss προκαλείται από μια διαφορετικι μετάλλαξθ 
ςτο ίδιο γονίδιο με αυτό που είναι αρμόδιο για το ςφνδρομο Crouzon. 
 
Αιτιολογία : Αυτοςωμικι επικρατικι κλθρονομικότθτα. Σο ςφνδρομο 
προκαλείται από μια μετάλλαξθ ςτο γονίδιο FGFR2 (υποδοχζασ 
ινοβλαςτικοφ αυξθτικοφ παράγοντα 2 – fibroblast growth factor receptor 
2) που βρίςκεται ςτο χρωμόςωμα 10q26.  
 
Διαταραχζσ Λόγου : Η άρκρωςθ χαρακτθρίηεται από τισ υποχρεωτικζσ 
πρόςκιεσ διαςτρεβλϊςεισ που ςχετίηονται με τθ κακι ςφγκλθςθ των 
δοντιϊν τφπου ΙΙΙ και τθ άνω γνακιαία υποπλαςία. Η γλϊςςα αναγκάηεται 
ςυχνά να αρκρϊςει ςτθν κάτω γνακιαία καμάρα λόγω τθσ ςτζνωςθσ και 
τθσ υποπλαςίασ τθσ άνω γνάκου.   
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ : Σθν πρϊιμθ ςίτιςθ μπορεί να εξαςκενίςει από τθ 
ρινικι ζμφραξθ και από τθν παρεμπόδιςθ του αεραγωγοφ οδοφ.  
 
 Διαταραχζσ Ακοισ : Η αγϊγιμθ απϊλεια ακοισ είναι ζνα περιςταςιακό 
εφρθμα. 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ : Η φϊνθςθ είναι φυςιολογικι.  
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ  :Η υπορινικότθτα είναι κοινι και προκαλείται από 
τθν ρινικι ζμφραξθ και από τθν μικρι ρινοφαρυγγικι(nasopharyngeal) 
κοιλότθτα. 
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ : Η γλωςςικι ανάπτυξθ είναι φυςιολογικι.   
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο : Κρανιοπροςωπικό, άκρα 
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 Κρανιοπροςωπικό : Κρανιοςυνόςτοςθ (Craniosynostosis) πολλαπλϊν 
ςυρραφϊν,άνω γνακιαία υποπλαςία,ιπια εξωφκαλμία(exophthalmos). 
Μεςοπροςωπικι  υποπλαςία, επίπεδθ ρινικι γζφυρα, ςχιςτία 
ςτόματοσ.( L.C. Ad&, J.C. Mulley, I.P. Senga, L.L. Morris, D.J. David, E.A. 
Haan, 1994). 

 Άκρα  : Πλατιά μεγάλα δάκτυλα ςτο άκρο του ποδιοφ, μαλακόσ ιςτόσ 
ςυνδακτυλίασ των δεφτερων και τρίτων δακτφλων του ποδιοφ, καρπικι 
ι φαλαγγικι ζνωςθ των χεριϊν, δερματικι ςυνδακτυλία, ζνωςθ 
κυβοειδοφσ οςτοφ και πτζρνασ, ςφντομο , ευρφ πρϊτο μετατάρςιο και 
αςυνικιςτο ςχιμα των οςτϊν του ταρςοφ. (L.C. Ad&, J.C. Mulley, I.P. 
Senga, L.L. Morris, D.J. David, E.A. Haan, 1994). 

 
 

Εξζλιξθ και πρόγνωςθ: ΢τθ γζννθςθ, μερικά μωρά με το ςφνδρομο  
Jackson – Weiss εμφανίηονται φυςιολογικά. Με τθν θλικία, θ άνω γνακιαία 
υποπλαςία γίνεται εμφανισ και περιςςότερο ζντονθ όςο θ κάτω γνάκοσ 
αυξάνεται κανονικά. Σο πρόςκιο fonatanel μπορεί αρχικά να είναι ανοικτό 
ςτθ γζννθςθ ακόμα κι αν θ κρανιοςυνόςτοςθ(craniosynostosis) είναι ιδθ 
παροφςα ςε άλλεσ ςυρραφζσ. Η ςυνόςτωςθ δεν είναι ςτατικι, αλλά αργά 
προοδευτικι. Επομζνωσ, θ παρουςία του πρόςκιου fontanel ςτθ γζννθςθ 
δεν πρζπει να ερμθνευκεί πωσ ςθμαίνει ότι το κρανίο είναι φυςιολογικό. 
Η πρόγνωςθ είναι άριςτθ. Η γνωςτικι εξαςκζνιςθ δεν είναι ζνα κλινικό 
χαρακτθριςτικό γνϊριςμα του ςυνδρόμου  Jackson – Weiss. Οι 
κρανιοπροςωπικζσ ανωμαλίεσ μποροφν να ρυκμιςτοφν χειρουργικά. 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ: Η κρανιοςυνόςτωςθ 
(Craniosynostosis) και θ άνω γνακιαία υποπλαςία είναι τα βαςικά 
ευριματα ςτο ςφνδρομο Crouzon, αλλά είναι πιο βαριάσ μορφισ και το 
εξωτροχιαςμόσ (exorbitism) είναι κοινό ςτο Crouzon ενϊ υπάρχει μόνο 
ιπιο πριξιμο των ματιϊν ςτο ςφνδρομο Jackson – Weiss. Ο μαλακόσ ιςτόσ 
ςυνδακτυλίασ είναι κοινόσ ςτο ςφνδρομο Saethre – Chotzen , αλλά θ 
κρανιοςυνόςτωςθ(craniosynostosis) και οι ανωμαλίεσ του προςϊπου είναι 
διαφορετικζσ από αυτζσ που εμφανίηονται ςτο Jackson – Weiss. Σα πλατιά 
μαγάλα δάκτυλα ςτο άκρο του ποδιοφ είναι κοινά ςτο ςφνδρομο Pfeiffer, 
αλλά οι πλατιοί αντίχειρεσ δεν βρίςκονται ςτο Jackson – Weiss, όπωσ 
εμφανίηονται ςτο ςφνδρομο Pfeiffer. 
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ΟΝΟΜΑ: Johanson – Blizzard Syndrome  

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : Ρινικι πτερυγοειωδισ υποπλαςία (Nasal alar hypoplasia), 
υποκυρορειδιςμόσ (hypothyroidism), παγκρεατικι(pancreatic) achylia, και 
ςφμφυτθ κϊφωςθ (congenital deafness). 
 
Σο ςφνδρομο  Johanson – Blizzard είναι ςπάνιο αλλά εφκολα αναγνωριςμζνο 
ςφνδρομο λόγω των ευδιάκριτων εκδθλϊςεων του προςϊπου και τθσ 
ενδοκρινισ (endocrine) αςκζνειασ. Οι κθλυκζσ περιπτϊςεισ ζχουν 
υπεριςχφςει, αλλά θ αυτοςωμικι υπολειπόμενθ κλθρονομικότθτα ιταν 
επικυρωμζνθ από διάφορα γενεαλογικά δζντρα με τουσ απρόςβλθτουσ 
γονείσ  και τα επθρεαςκζντα και αρςενικά και κυλικά. (Johanson and Blizzard, 
1971, και Park et al.,1972). To 1971 o  Johanson  και ο Blizzard  ιταν οι πρϊτοι 
που περιγράψανε τα χαρακτθριςτικά γνωρίςματα του ςυνδρόμου. 
(Christopher R. Fichter  , Garry A. Johnson, Stephen R. Braddock , Joseph D. 
Tobias, 2003). Το ςφνρομο JBS ζχει μια εκτιμϊμενθ επικράτθςθ 1: 250.000 
γεννιςεισ. ( Mariet Elting, Ariana Kariminejad, Marie-Louise de Sonnaville, 
Jaap Ottenkamp, Susanne Bauhuber,Bita Bozorgmehr, Martin Zenker,  Jan M. 
Cobben, 2008). 
 
Αιτιολογία : Αυτοςωμικι υπολειπόμενθ κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο δεν 
ζχει χαρτογραφθκεί ι προςδιοριςτεί. Εν καιρϊ, το γονίδιο UBR1 
ταυτοποιικθκε ςτο χρωμόςωμα 15q14-21. Ομόηυγεσ ι ετερόηυγεσ  ςφνκετεσ 
μεταλλάξεισ ςε αυτό το γονίδιο , ωσ επί το πλείςτον οδθγοφν ςε μια πλιρθ 
απϊλεια τθσ λειτουργίασ αυτοφ του γονιδίου που βρζκθκε να προκαλεί το 
JBS. ( Mariet Elting, Ariana Kariminejad, Marie-Louise de Sonnaville, Jaap 
Ottenkamp, Susanne Bauhuber,Bita Bozorgmehr, Martin Zenker,  Jan M. 
Cobben, 2008). Μοριακζσ μελζτεσ αποκάλυψαν μια νζα ομόηυγθ μετάλλαξθ 
ςτο εξϊνιο 38 του γονιδίου UBR1, θ οποία επιβεβαιϊνει τθν διάγνωςθ του 
Johanson-Blizzard ςυνδρόμου. (Gholam Hossein Fallahi , Mozhgan Sabbaghian 

, Manijeh Khalili , Nima Parvaneh , Martin Zenker, Nima Rezaei, 2011). 
 
Διαταραχζσ Λόγου :Η λεκτικι παραγωγι είναι ςοβαρά περιοριςμζνθ ςε 
πολλζσ, αν όχι ςτισ περιςςότερεσ, περιπτϊςεισ λόγω του ςυνδυαςμοφ των 
αποτελεςμάτων τθσ ςοβαρισ ι τθσ πλιρθσ νευροαιςκθτιριασ (sensorineural) 
απϊλειασ ακοισ και τθσ γνωςτικισ εξαςκζνιςθσ. ΢ε μερικζσ περιπτϊςεισ, 
υπάρχει πολφ περιοριςμζνθ λεκτικι παραγωγι, ειδικά ςτο μικρό ποςοςτό 
των περιπτϊςεων με τθν φυςιολογικι διάνοια. Εντοφτοισ, ςε αυτζσ τισ 
περιπτϊςεισ, ο "κουφόσ  λόγοσ" (“deaf speech”) είναι ο κανόνασ.   
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Διαταραχζσ ςίτιςθσ :Αν και θ ςίτιςθ δεν είναι εξαςκενιςμζνθ αυτι κακ' 
εαυτι, θ αφξθςθ βάρουσ είναι αργι λόγω τθσ δυαςαπορρόφθςθσ 
(malabsorption – λάκοσ αναρρόφθςθ τροφισ) και ςθμειϊνεται ςυχνά ωσ 
"αποτυχία του να αναπτυχκεί". Η ςοβαρι γνωςτικι εξαςκζνιςθ μπορεί 
επίςθσ να οδθγιςει ςτθν υποτονία ςτθν παιδικι θλικία. Μετά από τθν θλικία 
τθσ οδοντικισ ζκρθξθσ, τα δόντια είναι ανϊμαλα ι απόντα και το μάςθμα 
οριςμζνων τροφϊν μπορεί να είναι πολφ δφςκολο.    
 
Διαταραχζσ Ακοισ :Η αυςτθρι ι πλιρθσ νευροαιςκθτιρια(sensorineural) 
απϊλεια ακοισ είναι ο κανόνασ με τθν ανωμαλία τφπου  Mondini του κοχλία. 
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ :Οι διαταραχζσ φϊνθςθσ δεν ζχουν παρατθρθκεί ι 
αναφερκεί. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ : Η αντιχθςθ είναι διαταραγμζνθ λόγω τθσ "κωφοφ  
λόγου" ςε αυτοφσ που ζχουν κάποια ομιλία, αλλά γενικά, μπορεί να υπάρξει 
μια ποιότθτα  cul – de – sac ςτθν ομιλία λόγω μιασ απόφραξθσ τθσ πρόςκιασ 
ρινικισ κοιλότθτασ από τθν πτερυγοειδι (alar) υποπλαςία. 
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ : Η γλϊςςα είναι ςυχνά ςοβαρά εξαςκενιςμζνθ λόγω 
τθσ γνωςτικισ ανεπάρκειασ. Πολλοί αςκενείσ ζχουν IQ – δείκτθ νοθμοςφνθσ 
κάτω από 50. 
 
΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο : Κρανιοπροςωπικό, ανάπτυξθ, 
γεννθτικό- ουροποιθτικό, κεντρικό νευρικό ςφςτθμα,δερματικό,οδοντικό,  
ενδοκρινισ αδζνασ, γαςτροεντερικόσ, καρδιακό 
 

 Κρανιοπροςωπικό :Η υποπλαςία των ρινικϊν πτερυγίων, μφτθ ςαν 
ράμφοσ (beaklike), κακυςτερθμζνθ περάτωςθ του πρόςκιου fontanel, 
κοντι πρόςκια κρανιακι βάςθ, άνω γνακιαία υποπλαςία., ςυρίγγιο 
δακρυϊκοφ πόρου (Mohammed S. Al-Dosari, Saleh Al-Muhsen,Ayman Al-
Jazaeri, Julia Mayerle,Martin Zenker, Fowzan S. Alkuraya, 2008), 
μικροκεφαλία (Mariet Elting, Ariana Kariminejad, Marie-Louise de 
Sonnaville, Jaap Ottenkamp, Susanne Bauhuber,Bita Bozorgmehr, Martin 
Zenker,  Jan M. Cobben, 2008), κοντά αυτιά, μικρογνακία, λεπτά χείλθ 
(Christopher R. Fichter  , Garry A. Johnson, Stephen R. Braddock , Joseph D. 
Tobias, 2003). 

 Ανάπτυξθ  :Μεταγεννθτικι ανεπάρκεια ανάπτυξθσ. 

 Γεννθτικό – ουροποιθτικό  :Διπλι μιτρα, δίκερθ μιτρα, διευρυμζνθ 
κλειτορίδα, μικρόπεοσ, κρυψορχιδία, ορκοκολπικό ςυρίγγιο(ζλκοσ). 

 Κεντρικό νευρικό ςφςτθμα :Γνωςτικι ανεπάρκεια, ςυχνά ςοβαρι, 
ανϊμαλο ζλικα(gyri) ςτον εγκεφαλικό φλοιό, νευρωνικι αποδιοργάνωςθ. 
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 Δερματικό :Ατζλειεσ κρανίου, υποπλαςτικζσ  κθλζσ, χονδροειδισ και 
αραιά μαλλιά κεφαλιοφ , απουςία βλεφαρίδων/ φρυδιϊν(Christopher R. 
Fichter  , Garry A. Johnson, Stephen R. Braddock , Joseph D. Tobias, 2003). 

 Οδοντικό :Αποφςα ι ανϊμαλθ δευτερογενισ οδοντοςτοιχία, ανϊμαλο 
αρχικι  οδοντοςτοιχία, ολιγοδοντία των μόνιμων δοντιϊν(Mohammed S. 
Al-Dosari, Saleh Al-Muhsen,Ayman Al-Jazaeri, Julia Mayerle,Martin Zenker, 
Fowzan S. Alkuraya, 2008), υποπλαςία τθσ αδαμαντίνθσ (Christopher R. 
Fichter  , Garry A. Johnson, Stephen R. Braddock , Joseph D. Tobias, 2003). 

 Ενδοκρινισ αδζνασ :Τποκυροειδιςμόσ , παγκρεατικόσ μετατοπιςμζνοσ με 
δυςαπορρόφθςθ (λάκοσ αναρρόφθςθ τροφισ – malabsorption). 

 Γαςτροεντερικό:Αδιάτριτοσ ι πρόςκια μετατοπιςμζνοσ πρωκτόσ. 

 Καρδιακό: μυοκαρδιοπάκεια εχει αναφερκεί ςε δυο εκκζςεισ 
περιπτϊςεων(Mariet Elting, Ariana Kariminejad, Marie-Louise de 
Sonnaville, Jaap Ottenkamp, Susanne Bauhuber,Bita Bozorgmehr, Martin 
Zenker,  Jan M. Cobben, 2008). 
 

Εξζλιξθ και πρόγνωςθ: Η πρόωρθ αποτυχία να αναπτυχκεί είναι ουςιαςτικά 
ςτακερι λόγω τθσ δυςαπορρόφθςθσ (λάκοσ αναρρόφθςθσ τροφισ). Με το 
ηευγάρωμα τθ βαριάσ μορφισ γνωςτικισ εξαςκζνιςθσ και τθσ υποτονίασ, 
πολλά νιπια δεν επιηοφν, και αυτζσ οι επιρροζσ εμφανίηονται ςτο τζλοσ τθσ 
παιδικισ θλικίασ. Οι παγκρεατικζσ και ενδοκρινείσ διαταραχζσ είναι 
προοδευτικζσ και γίνονται επίμονα ιατρικά προβλιματα. ΢ε πολλζσ 
περιπτϊςεισ, θ πρόγνωςθ είναι εξαιρετικά ανεπαρκισ, ειδικά για εκείνουσ 
όπου παρουςιάηουν ςοβαρι γνωςτικι εξαςκζνιςθ. Ακόμθ και ςε περιπτϊςεισ 
με τθ φυςιολογικι  διανοθτικι ικανότθτα, οι ενδοκρινείσ διαταραχζσ μπορεί 
να εξαςκενίςουν ςθμαντικά τθν ποιότθτα και τθ ποςότθτα ηωισ τουσ. Η 
θχοκαρδιογραφία κα πρζπει να είναι μζροσ του πρωτοκόλλου  εξετάςεων των 
αςκενϊν με JBS, γιατί αν και μπορεί να είναι φυςιολογικι ςε ζνα παιδί με JBS 
κα πρζπει να παραμζνουν ςε εγριγορςθ για ανάπτυξθ μυοκαρδιοπάκειασ. 
(Mariet Elting, Ariana Kariminejad, Marie-Louise de Sonnaville, Jaap 
Ottenkamp, Susanne Bauhuber,Bita Bozorgmehr, Martin Zenker,  Jan M. 
Cobben, 2008). Χειρουργικι επζμβαςθ μπορεί να είναι απαραίτθτθ για τθν 
διόρκωςθ των ουρογεννθτικϊν ανωμαλιϊν, των ςυγγενϊν καρδιακϊν 
ελαττωμάτων ι των φαινοτυπικϊν ανωμαλιϊν. Πμωσ, θ υποπλαςία τθσ άνω 
γνάκου και θ μικρογανκία μπορεί να οδθγιςει ςε αναπνευςτικι ανεπάρκεια 
που ςχετίηεται με απόφραξθ των άνω αεραγωγϊν. Λόγω τθσ κακισ 
απορρόφθςθσ λίπουσ , μπορεί να  υπάρχει μια ανεπάρκεια βιταμινϊν όπωσ θ 
βιταμίνθ Κ , θ οποία μπορεί να επθρεάςει τθν λειτουργία τθσ πιξθσ. Τζλοσ , ο 
υποκυρεοειδιςμόσ μπορεί να ζχει ςθμαντικζσ επιπτϊςεισ, όπωσ 
περιεγχειρθτικι κακυςτερθμζνθ γαςτρικι κζνωςθ, μεταβολζσ ςτον 
μεταβολιςμό των φαρμάκων, ελαττωματικι ρφκμιςθ τθσ κερμοκραςίασ και 
δυνατότθτεσ για μετεγχειρθτικι αναπνευςτικι ανεπάρκεια.( Christopher R. 
Fichter  , Garry A. Johnson, Stephen R. Braddock , Joseph D. Tobias, 2003). 
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Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Η δυςαπορρόφθςθσ (λάκοσ 
αναρρόφθςθσ τροφισ) είναι ζνα χαρακτθριςτικό γνϊριςμα διάφορων 
ςυνδρόμων, ςυμπεριλαμβανομζνου του ςυνδρόμου Schwachman, αλλά 
κανζνα δεν ζχει τθ διακριτικι εμφάνιςθ του προςϊπου με το ςφνδρομο 
Johanson – Blizzard. Η υποπλαςία των ρινικϊν πτερυγίων βρίςκεται ςτο 
τριχορινοφαλαγγικό (trichorhinophalangeal) ςφνδρομο και το 
oculodentoosseous ςφνδρομο, αλλά αυτζσ οι διαταραχζσ δεν ζχουν τισ ίδιεσ 
ενδοκρινείσ διαταραχζσ. 
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ΟΝΟΜΑ: Johnson – McMillin Syndrome  

 
Επίςθσ γνωςτό ωσ : ΢φνδρομο Johnson νευροεξωδερμικοφ (Johnson 
neuroectodermal syndrome), ςφνδρομο αλωπεκίασ – ανοςμίασ – κϊφωςθσ 
– υπογοναδιςμοφ(alopecia  – anosmia – deafness – hypogonadism 
syndrome). 
 
Σο ςφνδρομο Johnson – McMillin είναι μια ςπάνια ανωμαλία πολλαπλι 
διαταραχι που ζχει μεγάλθ φαινοτυπικι επικάλυψθ με άλλα πιο κοινά 
ςφνδρομα. Είναι επομζνωσ δυνατόν αυτι θ διαταραχι διαγνωςκεί ςυχνά 
ωσ ζνα άλλο ςφνδρομο. (Johnson et al., 1983) 
 
Αιτιολογία : Αυτοςωμικι επικρεατικι κλθρονομικότθτα. Σο γονίδιο δεν 
ζχει χαρτογραφθκεί ι προςδιοριςτεί.   
 
Διαταραχζσ Λόγου : Σθ λεκτικι ζναρξθ κακυςτερεί ςτισ περιπτϊςεισ που 
παρουςιάηεται γνωςτικι εξαςκζνιςθ. Η ιπια μικραγνακία  μπορεί 
περιςταςιακά να ςυμβάλει ςτθν κακι άρκρωςθ. Η υπερωιοςχιςτία μπορεί 
να οδθγιςει τθν αντιςτακμιςτικι άρκρωςθ λόγω τθσ υπερωιοφαρυγγικισ  
(velopharyngeal) ανεπάρκειασ .    
 
Διαταραχζσ ςίτιςθσ :Η πρϊιμθ ςίτιςθ μπορεί να περιπλεχτεί από τθν 
υπερωιοςχιςτία και τθν ιπια υποτονία ςε μερικζσ περιπτϊςεισ. Από τθ 
άλλθ πλευρά, θ ςίτιςθ είναι φυςιολογικι.   
 
Διαταραχζσ Ακοισ :Η αγϊγιμθ απϊλεια ακοισ που προκαλείται από τθ 
δυςμορφία του εξωτερικοφ (αυτιοφ) και του μζςου ουσ (μικροωτία) είναι 
κοινι.  
 
Διαταραχζσ φώνθςθσ : Η φωνι μπορεί να είναι βραχνι λόγω τθσ 
μειωμζνθσ εφίδρωςθσ. 
 
Διαταραχζσ Αντιχθςθσ : Η αντιχθςθ μπορεί να είναι υπερρινικι λόγω τθσ 
υπερωιοςχιςτίασ και τθσ υπερωιοφαρυγγικισ ανεπάρκειασ. 
 
Γλωςςικζσ διαταραχζσ : Η γνωςτικι εξαςκζνιςθ είναι ζνα περιςταςιακό 
εφρθμα που ςυμβάλλει ςε μια ανάλογθ κακυςτζρθςθ και μια διαταραχι 
τθσ γλϊςςασ. Η ςφμφυτθ αγϊγιμθ απϊλεια ακοισ που προκαλείται από 
τισ ανωμαλίεσ του μζςω ουσ μπορεί επίςθσ να ςυμβάλει ςτθν διαταραχι 
τθσ γλϊςςασ . 
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΢υςτιματα που επθρεάηονται περιςςότερο : Κρανιοπροςωπικό, 
ανάπτυξθ, κεντρικό νευρικό ςφςτθμα, καρδιακι, γεννθτικόσ,δερματικό 
 

 Κρανιοπροςωπικό :Τπερωιοςχιςτία, αςυμμετρία του προςϊπου, 
μικρογνακία, πάρεςθ των νεφρων του προςϊπου.   

 Ανάπτυξθ  :Ήπιο κοντό ανάςτθμα. 

 Κεντρικό νευρικό ςφςτθμα :Ανοςμία, ιπια γνωςτικι εξαςκζνιςθ. 

 Καρδιακό :Καρδιακζσ ανωμαλίεσ. 

 Γεννθτικό :Τπογοναδιςμόσ(Hypogonadism) λόγω τθσ βλεννογόνου 
ανεπάρκειασ. 

 Δερματικό :Μειωμζνθ εφίδρωςθ, αλωπεκία, καφζ κθλίδεσ ςτον κορμό. 
 
Εξζλιξθ και πρόγνωςθ: Οι ανωμαλίεσ ςτο ςφνδρομο είναι ςτατικζσ και 
παροφςεσ κατά τθν  γζννθςθ. Η  ανεπάρκεια ανάπτυξθσ εμφανίηεται λόγω 
τθσ βαςικισ αρμονικισ ανεπάρκειασ.  Η πρόγνωςθ είναι καλι ζωσ άριςτθ. 
Οι αςκενείσ μποροφν να κεραπευκοφν ςυμπτωματικά για όλεσ τισ 
διαταραχζσ που εκφράηονται ςτο ςφνδρομο με καλζσ εκβάςεισ, 
ςυμπεριλαμβανομζνθσ τθσ ορμονικισ ανεπάρκειασ.  
 
 
Διαφορικι διάγνωςθ ι διαφοροδιάγνωςθ : Οι ανωμαλίεσ του εξωτερικοφ 
(αυτιοφ) και του μζςο ουσ ςε ςυνδυαςμό με τα μθ ςυμμετρικά προςωπεία 
και τθν πάρεςθ του προςωπικοφ νεφρου βρίςκονται ςτθ οφκαλμο – ωτιαιο 
– ςπονδυλικι δυςπλαςία (oculo – aurioculo – vertebral dysplasia – OAV), 
όπωσ και θ υπερωιοςχιςτία. Εντοφτοισ, οι δερματικζσ και γεννθτικζσ 
ανωμαλίεσ δεν είναι ζνα χαρακτθριςτικό γνϊριςμα του OAV.  Η αλωπεκία 
και θ μειωμζνθ εφίδρωςθ ςε ςυνδυαςμό με τθν υπερωιοςχιςτία είναι 
κοινά ςτο ςφνδρομο AEC και το ςφνδρομο Rapp – Hodgkin, αλλά καμία 
από αυτζσ τισ διαταραχζσ δεν ςυνδζάηει τθν ανοςμία ι τθν ανεπάρκεια 
ανάπτυξθσ με το υπογοναδιςμό. 
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