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Συγγενείς διαμαρτίες των άκρων: 
Ανασκοπική μελέτη της απεικόνισης

ΠΕΡΙΛΗΨΗ
Σκοπός της εργασίας αυτής είναι η ανασκόπηση 

των μηχανισμών που εμπλέκονται στην παθοφυσιο-
λογία των συγγενών διαμαρτιών των άκρων, του εύ-
ρους της κλινικής εικόνας που μπορούν να έχουν οι 
ασθενείς με συγγενείς διαμαρτίες των άκρων, γεγο-
νός που καθιστά απαραίτητη την κατανόηση της τα-
ξινόμησής τους, καθώς και η παρουσίαση των απει-
κονιστικών τους ευρημάτων. 

Λέξεις-κλειδιά: συγγενείς διαμαρτίες άκρων, μορφο-
γενετικές διαμαρτίες, αναπτυξιακές διαμαρτίες

1. ΕΜΒΡΥΟΛΟΓΙΚΗ ΑΝΑΠΤΥΞΗ ΤΩΝ ΑΝΩ 
ΚΑΙ ΚΑΤΩ ΑΚΡΩΝ

Η εμβρυογένεση των άνω και κάτω άκρων είναι μία 
δυναμική διαδικασία, αυστηρά ρυθμιζόμενη σε κάθε 
στάδιο1,2, που πραγματοποιείται σε 3 άξονες: Από το 
κέντρο προς την περιφέρεια (proximal tο distal), από 
μπροστά προς τα πίσω (anterior to posterior) και από 

τη ραχιαία προς την παλαμιαία/πελματιαία επιφάνεια 
(dorsal to ventral) (Σχήμα 1). 

Η ανάπτυξη των άκρων ξεκινάει την 24η-26η ημέ-
ρα της εμβρυϊκής ζωής (4η εβδομάδα) με την εμφά-
νιση των βλαστημάτων των άκρων1-3. Το κάθε ένα 
από τα βλαστήματα δημιουργείται σαν μία προσεκ-
βολή του σωματικού μεσοδέρματος και του μεσο-
δέρματος τoυ πλευρικού πετάλου προς το εξώδερμα 
(Σχήμα 2), διαδικασία που καταλήγει στον σχηματι-

1Ακτινολογικό Εργαστήριο Γ.Ν. Παπαγεωργίου, 
Θεσσαλονίκη
2Γ’ Ορθοπαιδική Κλινική Α.Π.Θ, Γ.Ν. 
Παπαγεωργίου, Θεσσαλονίκη

Σχήμα 1: Μορφογένεση των άκρων στους τρεις άξονες, Ι) από 
το κέντρο προς την περιφέρεια, ΙΙ) από εμπρός προς τα πίσω, 
και ΙΙΙ) από τη ραχιαία προς την παλαμιαία/πελματιαία επιφά-
νεια των άνω και κάτω άκρων αντίστοιχα.
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σμό ενός εξωδερματικού επάρματος που ονομάζεται 
κορυφαία εξωδερματική ακρολοφία ή AER (apical 
ectodermal ridge)3-8. Η κορυφαία εξωδερματική α-
κρολοφία είναι ένα από τα σηματοδοτικά κέντρα των 
βλαστημάτων των άκρων που ρυθμίζει την αύξηση 
και διαφοροποίηση του άκρου από το κέντρο προς 
την περιφέρεια7,8. Συνεπώς, για τον σχεδιασμό της 
ανάπτυξης του άκρου από το κέντρο προς την περι-
φέρεια είναι απαραίτητος πρώτα ο σχηματισμός των 
βλαστημάτων9. Στο οπίσθιο μεσέγχυμα του βλαστή-
ματος του κάθε άκρου υπάρχει μία οπίσθια μεσεγ-
χυματική ζώνη, η ζώνη πολωτικής δραστηριότητας 
ή ΖΡΑ (zone of polarizing activity) που ρυθμίζει την 
αύξηση και διαφοροποίηση των άκρων από την πρό-
σθια προς την οπίσθια επιφάνεια3,7-9. Τέλος, η αύξη-
ση και η διαφοροποίηση των άκρων από τη ραχιαία 
προς την παλαμιαία/πελματιαία επιφάνεια ρυθμίζε-
ται από το ραχιαίο εξώδερμα των βλαστημάτων των 
άκρων3,7-9 (Σχήμα 3). 

Σε μοριακό επίπεδο, η ανάπτυξη των άκρων ξεκι-
νάει μαζί με τον τοπογραφικό σχεδιασμό του σώμα-
τος στον κεφαλο-ουραίο άξονα που καθορίζεται από 
μεταγραφικούς παράγοντες (transcription factors) της 
οικογένειας homebox-HOX1-5,7. Έτσι, την τέταρτη ε-
βδομάδα της εμβρυϊκής ζωής, στα πλάγια του εμβρύ-
ου διαφοροποιούνται οι περιοχές όπου θα εμφανι-
στούν τα βλαστήματα των άκρων (pre-bud regions)1, 
γεγονός που ενεργοποιεί την έκφραση των πρωτεϊνών 
ΤΒΧ-5, WNT και FGF που με τη σειρά τους διεγεί-
ρουν τον σχηματισμό των βλαστημάτων9 (Σχήμα 4). 

Στο κορυφαίο ραχιαio-παλαμιαίο/πελματιαίο σύνο-
ρο του βλαστήματος του κάθε άκρου εκφράζονται αυ-
ξητικοί παράγοντες ινοβλαστών (mesodermal FGF-10, 
ectodermal radical fridge R-FNG)7,9 που διεγείρουν την 
πάχυνση του κορυφαίου εξωδέρματος με αποτέλεσμα 
τον σχηματισμό της κορυφαίας εξωδερματικής ακρο-
λοφίας, AER. Κύτταρα της AER εκφράζουν με τη σει-
ρά τους τις πρωτεΐνες WNT-3 και FGFs, οι οποίες εί-
ναι απαραίτητες για τη συνεχιζόμενη παραγωγή της 
FGF-109. Με τον τρόπο αυτό δημιουργείται ένα κανά-
λι αλληλεπίδρασης μεταξύ των σηματοδοτικών πρω-
τεϊνών του μεσοδέρματος και του κορυφαίου εξωδέρ-
ματος που καθιστά εφικτή την αύξηση του άκρου από 
το κέντρο προς την περιφέρεια7,9(Σχήμα 4). 

Για την αύξηση του άκρου από την πρόσθια (εκεί 
όπου θα αναπτυχθεί ο αντίχειρας και το μεγάλο δά-
κτυλο του ποδιού) προς την οπίσθια επιφάνεια (εκεί 
όπου θα αναπτυχθεί το μικρό δάκτυλο του χεριού και 
το μικρό δάκτυλο του ποδιού) δρουν 3 διαφορετικές 
μορφογενετικές πρωτεΐνες, συγκεκριμένα η Shh (sonic 

Σχήμα 2: Προέλευση των βλαστημάτων των άκρων από τις εμ-
βρυϊκές στοιβάδες

Σχήμα 3:  Τα 
τρία σηματοδο-
τικά κέντρα για 
την αύξηση και 
διαφοροποίηση 
του βλαστήματος 
του άκρου στους 
τρεις άξονες, Ι) 
το  ΑΕR είναι το 
πλέον περιφερι-
κό εξώδερμα του 
βλαστήματος και 
ρυθμίζει την αύ-
ξηση και διαφο-
ροποίηση από το 
κέντρο προς την 
περιφέρεια, ΙΙ) το κέντρο ZPA βρίσκεται στο μεσέγχυμα της οπί-
σθιας επιφάνειας του βλαστήματος και ρυθμίζει την αύξηση και 
διαφοροποίηση από την πρόσθια προς την οπίσθια επιφάνεια, 
και ΙΙΙ) το εξώδερμα της ραχιαίας επιφάνειας του βλαστήματος 
του άκρου αποτελεί το κέντρο ρύθμισης της αύξησης και δια-
φοροποίησης από τη ραχιαία προς την παλαμιαία και πελματι-
αία επιφάνεια των άνω και κάτω άκρων αντίστοιχα.

Σχήμα 4: Σηματοδοτικά κέντρα και μόρια που συμμετέχουν 
στην εμβρυολογική ανάπτυξη των άκρων στο προβλαστημα-
τικό στάδιο (pre-bud stage, αριστερά) και μετά την εμφάνιση 
των βλαστημάτων των άκρων (δεξιά). AER: Κορυφαία εξωδερ-
μική ακρολοφία, ΖΡΑ: Μεσεγχυματική ζώνη πόλωσης, HOX: 
Homebox, RA: Retinoic Acid, SHH: Sonic hedgehog, FGF: 
Αυξητικός παράγοντας ινοβλαστών.
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hedgehog)3,7-9, το ρετινοϊκό οξύ (RA)9 και η μορφογενετι-
κή πρωτεΐνη-2 των οστών (ΒΜΡ-2, Bone Morphogenetic 
Protein-2)9. Από αυτές, η Shh και η BMP-2 αποτελούν 
«ενδογενή» τμήματα του ρυθμιστικού πυρήνα εμβρυ-
ογένεσης των άκρων (core-regulatory network), ενώ 
το RA αλληλεπιδρά με τον πυρήνα αυτό. Η Shh πα-
ράγεται και εκκρίνεται από τα μεσεγχυματικά κύττα-
ρα της ZPA, μεταναστεύει στην κορυφαία εξωδερμα-
τική ακρολοφία AER και διεγείρει την παραγωγή της 
FGF-4 με την οποία θα σχηματίσει το δεύτερο μονο-
πάτι αλληλεπίδρασης, απαραίτητο για τη διατήρηση 
της παραγωγής της Shh και την ανάπτυξη του άκρου 
στον προσθιο-οπίσθιο άξονα9. 

Αν και υπάρχει ακόμη εντατική έρευνα σχετικά με 
τον τρόπο δράσης του ρετινοϊκού οξέος, οι ερευνητές 
συμφωνούν ότι στο προ-βλαστηματικό στάδιο (pre-bud 
stage) το ρετινοϊκό οξύ δρα στο μεσέγχυμα των βλαστη-
μάτων των άκρων μέσω υποδοχέων των υπο-ομάδων 
των στεροειδών πυρηνικών υποδοχέων Retinoic Acid 
Receptors (RAR) και Retinoid X Receptors (RXR)1. Με 
τον τρόπο αυτό διεγείρεται ένα ενδοκυτταρικό μονο-
πάτι, το οποίο οδηγεί τελικά στην έκφραση του γονι-
δίου Hoxb8, στη διέγερση της Shh που είναι απαραί-
τητη για την ανάπτυξη των βλαστημάτων των άκρων, 
καθώς και στη διέγερση της FGF-41. Επιπλέον, υπάρ-
χουν θεωρίες που υποστηρίζουν τη δράση του ρετινο-
ϊκού οξέος σε γειτονικά κύτταρα1. 

Η ρύθμιση της ανάπτυξης των άκρων στον ραχιαι-
ο-παλαμιαίο/πελματιαίο άξονα γίνεται με την πρωτεΐ-
νη WΝΤ-7a (Wingless-Τype Mouse Mammary Tumor 
Virus integration site family member 7a) που παρά-
γεται στο ραχιαίο εξώδερμα των βλαστημάτων7-9 και 
διεγείρει την παραγωγή του μεταγραφικού παράγο-
ντα LMX1B (Lim homeobox transcription factor)7. H 
WNT-7a φαίνεται να χρειάζεται για τη συνεχιζόμενη 
παραγωγή της Shh, ενώ πιστεύεται ότι παίζει και ε-
πιπρόσθετο ρόλο στη διαφοροποίηση της κορυφαί-
ας εξωδερματικής ακρολοφίας και τη διαφοροποίη-
ση των άκρων σε άνω και κάτω άκρα7,9,10. 

Εκτός από τα πρώτα στάδια της μορφογένεσης των 
άκρων, τα 3 σηματοδοτικά κέντρα δρουν και σε με-
ταγενέστερα αναπτυξιακά στάδια κατά τον σχημα-
τισμό των διαφορετικών δομών των άκρων (οστά, 
μύες, αγγεία και νεύρα)7. Έτσι, οι προαναφερόμε-
νες πρωτεΐνες λειτουργούν μέσα από σύνθετα ση-
ματοδοτικά μονοπάτια, άλλα συνεργικά και άλλα α-
νταγωνιστικά, για την ολοκλήρωση της ανάπτυξης 
των άκρων. 

Μετά τον σχηματισμό των βλαστημάτων των άκρων, 
οι FGF και WNT αλληλεπιδρούν για τον σχηματι-
σμό κεντρικών και περιφερικών κυτταρικών συγκε-
ντρώσεων. Στο κέντρο του βλαστήματος του άκρου 
οι συγκεντρώσεις αυτές αποτελούνται από μεσεγ-
χυματικά πρόδρομα κύτταρα χόνδρου. Περιφερικά 
της κεντρικής κυτταρικής συγκέντρωσης, οι κυττα-
ρικές ομάδες αποτελούνται από πρόδρομα κύττα-
ρα συνδετικού ιστού3. Έτσι, σχηματίζεται ένας κε-
ντρικός χονδρογενετικός πυρήνας από όπου σχη-
ματίζονται οι οστικές δομές και μία περιφερική πε-
ριοχή όπου αναπτύσσονται οι μύες και οι τένοντες3. 
Τα κύτταρα του χονδρογενετικού πυρήνα διαφορο-
ποιούνται σε χονδροβλάστες ή οστεοβλάστες, από 

Πίνακας 1: Μοριακοί μορφογενετικοί μηχανισμοί 
της ανάπτυξης των άκρων

Άξονας ανάπτυξης Σηματοδοτικό 
κέντρο Σηματοδοτικά μόρια

Κέντρο προς περι-
φέρεια

AER
• FGFs

• WNT-3

Προσθιοπίσθιος ZPA

• Shh
• Ρετινοϊκό οξύ

• Μορφογενετική πρωτεΐνη
2 των οστών (ΒΜΡ-2)

Ραχιαιο-παλαμιαίος/
πελματιαίος

Ραχιαίο εξώδερμα 
του βλαστήματος 

του άκρου

• WNT7a
• FGF-10
• RFN4

Πίνακας 2: Ρυθμιστικοί παράγοντες 
της χονδρογενούς οστεοποίησης των άκρων

Μεταγραφικοί παράγοντες (transcription factors)

Μέλη της οικογένειας του μεταμορφωτικού αυξητικού παράγοντα-β 
(TGF-β) 

Μέλη της οικογένειας FGF 

Ρετινοειδή

Γονιδιακά προϊόντα της hedgehog

PTHrP (parathyroid hormone-related peptide)

Μόρια κυτταρικής προσκόλλησης (cell adhesion molecules) 

WNT (WNT-5a, WNT-7a)

Πίνακας 3: Εμβρυολογική ανάπτυξη των άκρων 
στους 3 άξονες

ΑΞΟΝΑΣ
ΕΝΑΡΞΗ 

ΠΡΙΝ ΤΗΝ 4η 
ΕΒΔΟΜΑΔΑ

ΕΝΑΡΞΗ ΜΕΤΑ ΤΗΝ 5η 
ΕΒΔΟΜΑΔΑ

Κέντρο 
προς περιφέρεια

Aύξηση 
στο οβελιαίο 

επίπεδο

Διαφοροποίηση των οστικών 
δομών του στυλοπόδιου 

και του ζευγοπόδιου.

Προσθιοπίσθια
Aύξηση

στο εγκάρσιο 
επίπεδο

Διαφοροποίηση των οστικών 
δομών του αυτοπόδιου 

(αριθμός, μέγεθος και μορφή 
δακτύλων).

Ραχιαιο-
παλαμιαία/πελ-

ματιαία

Aύξηση 
στο στεφανιαίο 

επίπεδο

Διαφοροποίηση των αρθρώσεων 
για κάμψη και έκταση, 

των μυών, των τενόντων, 
διαφοροποίηση του δέρματος 
της ραχιαίας και παλαμιαίας/

πελματιαίας επιφάνειας.
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τους οποίους με χονδρογενή ή υμενώδη οστεοποί-
ηση αντίστοιχα, θα προκύψουν οι οστικές δομές. Τα 
οστά των άκρων στην πλειοψηφία τους δημιουργού-
νται με χονδρογενή οστεοποίηση, εκτός από το πε-
ριφερικό τμήμα των τελικών φαλάγγων που σχημα-
τίζεται με τη διαδικασία της υμενώδους οστεοποίη-
σης. Η χονδρογένεση πραγματοποιείται κάτω από 
τη δράση συγκεκριμένων μορίων (Πίνακας 2) κατά 
τον επιμήκη άξονα και από το κέντρο προς την πε-

ριφέρεια. Ξεκινάει με τα οστά του στυλοπόδιου, δη-
λαδή το βραχιόνιο οστό και 2-3 ημέρες αργότερα το 
μηριαίο οστό1-3, συνεχίζει με τα οστά του ζευγοπόδι-
ου, την κερκίδα και την ωλένη και 2-3 ημέρες αργό-
τερα την κνήμη και την περόνη1-3, και ολοκληρώνε-
ται με τα οστά του αυτοπόδιου, δηλαδή τα οστά του 
καρπού και του ταρσού, τα μετακάρπια, τα μετατάρ-
σια και τις φάλαγγες των δακτύλων. Η χονδρογένε-
ση των οστών των άκρων ολοκληρώνεται την 6η ε-

Πίνακας 4: Ταξινόμηση των συγγενών διαμαρτιών των άκρων κατά Swanson: 
Διαταραχές της διάπλασης των ιστών και διαφοροποίησης των δομών13-16.

Ι. ΔΙΑΤΑΡΑΧΗ ΤΗΣ ΔΙΑΠΛΑΣΗΣ ΤΟΥ ΙΣΤΟΥ (ΑΝΑΣΤΟΛΗ ΤΗΣ ΑΝΑΠΤΥΞΗΣ)

Α. Εγκάρσια
• Εγκάρσια αναστολή στον σχηματισμό του αμαλγάματος του άκρου.
• Συγγενείς ακρωτηριασμοί  

Αφαλαγγία, αδακτυλία: Έλλειψη των φαλάγγων, έλλειψη των δακτύλων
Ημιαμελία: Έλλειψη του χεριού ή/και αντιβραχίου
Αμελία: Έλλειψη του άκρου.

*Άνω άκρο: Συνήθως το κολόβωμα διαθέτει υπολειμματικά δάκτυλα ή πτυχώσεις.

Β. Ενδιάμεση
•  Αναστολή στον σχηματισμό των ενδιάμεσων δομών του άκρου μεταξύ του κορμού και του περιφερικού τμήματός του (χέρι ή πόδι): (Κλασική) φω-

κομελία
•  Αναστολή στον σχηματισμό άλλων ενδιάμεσων δομών του άκρου (του ώμου ή βραχίονα ή αντιβραχίου ή χεριού, του ισχίου ή μηρού ή της κνήμης 

και περόνης ή του ποδιού): Ατελής φωκομελία.

Γ. Επιμήκης
• Προαξονικές διαμαρτίες (κερκιδικές/κνημιαίες): 

 Άνω άκρο: Υποπλασία δομών της κερκιδικής  πλευράς  του άνω άκρου (αντίχειρας, δομές της κερκιδικής επιφάνειας του άνω άκρου) κατά τον 
επιμήκη άξονα
 Κάτω άκρο: Υποπλασία δομών της κνημιαίας  πλευράς του κάτω άκρου (μεγάλο δάκτυλο, δομές της κνημιαίας επιφάνειας του κάτω άκρου) κατά 
τον επιμήκη άξονα

• Κεντρικές διαμαρτίες: 
Άνω άκρο: Υποπλασία ή απλασία των κεντρικών ακτίνων του άκρου (ΙΙ, ΙΙΙ, IV μετακάρπια και δάκτυλα) 
Κάτω άκρο: Υποπλασία ή απλασία των κεντρικών ακτίνων του άκρου (ΙΙ, ΙΙΙ, IV μετατάρσια και δάκτυλα) 

• Μεταξονικές διαμαρτίες (ωλένιες/περονιαίες): 
 Άνω άκρο: Υποπλασία δομών της ωλένιας  πλευράς του άνω άκρου (μικρό δάκτυλο ή και IV δάκτυλο, δομές της ωλένιας επιφάνειας του άνω 
άκρου) με ή χωρίς διαμαρτία του καρπού
 Κάτω άκρο: Υποπλασία δομών της περονιαίας  πλευράς του κάτω άκρου (μικρό δάκτυλο ή και IV δάκτυλο, δομές της περονιαίας επιφάνειας του 
κάτω άκρου) με ή χωρίς δυσπλασία του ταρσού.

ΙΙ.  ΔΙΑΤΑΡΑΧΗ ΤΗΣ ΔΙΑΦΟΡΟΠΟΙΗΣΗΣ ΤΩΝ ΔΟΜΩΝ

Ωμική ζώνη: Διαταραχή στη διαφοροποίηση της ωμοπλάτης ή/και των 
μυών της ωμικής ζώνης.

Άρθρωση του ισχίου: Διαταραχή της διαφοροποίησης των δομών 
της άρθρωσης του ισχίου (π.χ. συγγενές εξάρθρημα).

Βραχίονας: Συνοστέωση του αγκώνα. Μηρός: Συμπεριλαμβάνει και την άρθρωση του γόνατος.

Αντιβράχιο: Συνοστέωση του κεντρικού τμήματος της 
κερκίδας και της ωλένης.

Κνήμη: Π.χ. Ψευδάρθρωση της κνήμης και της περόνης.

Χέρι: Συνδακτυλία - Συνολκή (συρρίκνωση) εξαιτίας μη διαφορο-
ποίησης μυών, συνδέσμων και αρθρικών θυλάκων.
Πλάγια παρέκκλιση ή μετατόπιση (κλινοδακτυλία).

Πόδι: Συγγενής ραιβοϊπποποδία (congenital clubfoot).

Σχήμα 5: Στροφή των άκρων προς αντίθετες κατευθύνσεις και 
σε διαφορετικό βαθμό: Τα άνω άκρα στρέφονται προς τα έξω, 
έτσι ώστε στην τελική τους θέση Ι) η εκτατική επιφάνεια είναι 
πλάγια και πίσω, ΙΙ) η ωλένη είναι πλάγια και έσω, και ΙΙΙ) ο α-
γκώνας είναι πίσω2. Τα κάτω άκρα στρέφονται προς τα έσω 
και έτσι Ι) η εκτατική επιφάνειά τους είναι εμπρός, ΙΙ) η περό-
νη βρίσκεται πλάγια και έξω, και ΙΙΙ) το γόνατο προσανατολίζε-
ται προς τα εμπρός2. 
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βδομάδα της εμβρυϊκής ζωής με το εγγύς τμήμα της 
κάθε περιφερικής (ονυχοφόρου) φάλαγγας, πρώτα 
στο άνω άκρο και 2-3 ημέρες αργότερα στο κάτω ά-
κρο (52η ημέρα μετά τη γονιμοποίηση)1-3. Αμέσως 
μετά την 7η εβδομάδα της εμβρυϊκής ζωής ξεκινάει 
η οστεοποίηση των μακρών οστών, με την εμφάνι-
ση των πρωτογενών πυρήνων οστέωσης στο κέντρο 
των χόνδρινων προπλασμάτων των οστών. Οι πυρή-
νες οστέωσης των οστών του καρπού εμφανίζονται 
μετά τη γέννηση2. 

Σε αυτή τη φάση (7η-8η εβδομάδα)3, η ανάπτυξη κα-
τά τον προσθιο-οπίσθιο άξονα χαρακτηρίζεται από τη 
διαφοροποίηση των οστών του χεριού και του ποδιού 
(αριθμός, μορφολογία και μέγεθος των οστικών δο-
μών των δακτύλων)1,2. Ο διαχωρισμός των δακτύλων 
επιτυγχάνεται με τον προγραμματισμένο κυτταρικό θά-
νατο μεσεγχυματικών κυττάρων των μεσοδακτύλιων δι-
αστημάτων1-3 και προχωράει από την περιφέρεια προς 
το κέντρο1. Στον τρίτο άξονα, από τη ραχιαία προς την 
παλαμιαία/πελματιαία επιφάνεια, η ανάπτυξη των δο-
μών του άκρου περιλαμβάνει τις αρθρώσεις, τους μύ-
ες, τους τένοντες και τη διαφοροποίηση του δέρματος 
της ραχιαίας και της παλαμιαίας/πελματιαίας επιφάνει-
ας1. Στον πίνακα 3 φαίνονται τα στάδια ανάπτυξης των 
άκρων στους τρεις άξονες, ξεκινώντας πριν την 4η ε-
βδομάδα και φτάνοντας στην ολοκλήρωση της εμβρυ-
ολογικής ανάπτυξης των άκρων την 5-6η εβδομάδα. 

Ταυτόχρονα με τη χονδρογένεση και την αρχή της 
οστεοποίησης πραγματοποιείται και η μετανάστευση 
πρόδρομων κυττάρων των μυοβλαστών από τα δερ-

μομυοτόμια στα βλαστήματα των άκρων2. Τα κύττα-
ρα αυτά, με τη μορφή πλέον των μυοβλαστών οργα-

Πίνακας 5: Ταξινόμηση των συγγενών διαμαρτιών 
των άκρων κατά Swanson: Διπλασιασμοί, υπέρμετρη 

αύξηση, υστέρηση ανάπτυξης, σύνδρομο αμνιακής ταινίας, 
γενικευμένες σκελετικές διαμαρτίες13-17.

ΙΙΙ. ΔΙΠΛΑΣΙΑΣΜΟΙ

•  Εξαιτίας εμβρυολογικής βλάβης νωρίς κατά τη μορφογένεση του ά-
κρου με διαχωρισμό (splitting) των εμβρυονικών δομών 

•  Μπορεί να αφορά οποιοδήποτε τμήμα του άκρου (π.χ. πολυδακτυ-
λία, mirror hands).

ΙV. ΥΠΕΡΜΕΤΡΗ  ΑΥΞΗΣΗ (ΑΥΞΗΣΗ ΤΗΣ ΑΝΑΠΤΥΞΗΣ)

•  Μπορεί να αφορά τμήμα ή το σύνολο του άκρου, με συνοδά φυσι-
ολογικά ή υπετροφικά μαλακά μόρια.

V. ΥΣΤΕΡΗΣΗ ΤΗΣ ΑΝΑΠΤΥΞΗΣ

•  Μπορεί να αφορά τμήμα ή το σύνολο του άκρου, με συνοδά φυσι-
ολογικά ή υποπλαστικά μαλακά μόρια.

VΙ.  ΣΥΝΔΡΟΜΟ ΑΜΝΙΑΚΗΣ ΤΑΙΝΙΑΣ

•  Εστιακή διαμαρτία στο άκρο με δημιουργία ουλής κεντρικά της 
βλάβης.

VΙΙ.  ΓΕΝΙΚΕΥΜΕΝΕΣ ΣΚΕΛΕΤΙΚΕΣ ΔΙΑΜΑΡΤΙΕΣ

Γενικευμένες διαμαρτίες που συχνά εμφανίζονται ως σύνδρομα με τυ-
πικά δυσπλαστικά χαρακτηριστικά. 

Πίνακας 6: Απεικονιστική ευαισθησία 
των ακολουθιών μαγνητικού συντονισμού 

ΑΚΟΛΟΥΘΙΑ MRI ΙΣΤΟΣ ΠΑΘΟΛΟΓΙΑ

PD Μαλακά μόρια 

PD + fat suppression Μυελός των οστών

Τ1 Μυελός των οστών
Μετατραυματικές 

οστικές αλλοιώσεις

Τ2 + fat suppression
T2

Υδαρή στοιχεία
Λίπος

GRE Χόνδρος Μεθαιμοσφαιρίνη

Σχήμα 6: Διαταραχή της διάπλασης  των άκρων (άνω 
ή/και κάτω): (α) Στο εγκάρσιο επίπεδο και από το κέ-
ντρο προς την περιφέρεια, με αποτέλεσμα την απώλεια 
όλων των δομών που βρίσκονται στο ίδιο εγκάρσιο επί-
πεδο καθώς και όλων των δομών περιφερικά της διατα-
ραχής. Πχ. στο επίπεδο του ώμου με απώλεια όλων των 
μερών του άκρου (αμελία) ή σε ένα από τα παρακάτω επί-
πεδα: Ι) αγκώνα/γόνατος, ΙΙ) καρπού/ταρσού, ΙΙΙ) μετακαρ-
πίων/μεταταρσίων ή ΙV) φαλάγγων, με απώλεια όλων των 
περιφερικών δομών (μερομελία, όπως η αφαλαγγία). (β) 
Στο εγκάρσιο ή επιμήκες επίπεδο και σε δομές ενδιάμεσες, 
που βρίσκονται δηλαδή μεταξύ του κορμού και του περιφε-
ρικού τμήματος του άκρου, πχ. ατελής φωκομελία με απώ-
λεια τμήματος μόνο του άκρου μεταξύ του κορμού και του 
πλέον περιφερικού του τμήματος ή φωκομελία με απώλεια  
όλων των δομών του άκρου μεταξύ του κορμού και του πε-
ριφερικότερου τμήματός του. (γ) Στον επιμήκη άξονα, που 
μπορεί να είναι Ι) είτε προαξονικές (κερκιδικές/κνημιαίες) 
με υποπλασία των δομών της κερκιδικής/κνημιαίας πλευράς 
του άκρου, ΙΙ) είτε κεντρικές, με υποπλασία των δομών των 
κεντρικών ακτίνων του άκρου (μετακάρπια/μετατάρσια, δά-
κτυλα), ή ΙΙΙ) μεταξονικές (ωλένιες/περονιαίες), με υποπλα-
σία των δομών της ωλένιας/περονιαίας πλευράς του άκρου.
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νώνονται σε ραχιαίες και παλαμιαίες/πελματιαίες συ-
γκεντρώσεις2. Η διαφοροποίηση προχωράει από τις 
επιπολείς προς τις εν τω βάθει ομάδες και μέχρι την 
7η εβδομάδα έχουν εμφανιστεί όλοι οι μύες των ά-
κρων1,2. Αξίζει να επισημανθεί ότι κατά την εμβρυϊκή 
ανάπτυξη των άκρων, η εκτατική (ραχιαία) επιφάνεια 
βρίσκεται προς τα πίσω και η καμπτική (παλαμιαία/
πελματιαία) επιφάνεια τους προσανατολίζεται προς τα 
εμπρός2. Η τελική θέση της ραχιαίας και παλαμιαίας/
πελματιαίας επιφάνειας των άκρων προκύπτει με τη 
στροφή τους κατά τη μορφογένεση τους, η οποία ό-
μως δεν είναι ομότιμη και γίνεται προς αντίθετες κα-
τευθύνσεις (Σχήμα 5). Το αποτέλεσμα της έξω στρο-
φής των άνω άκρων είναι η τελική θέση I) της εκτατι-
κής επιφάνειας πλάγια και πίσω, II) της ωλένης πλά-
για και προς τα έσω, και III) του αγκώνα προς τα πί-
σω2. Από την άλλη, η έσω στροφή των κάτω άκρων 
οδηγεί I) την εκτατική επιφάνειά του προς τα εμπρός, 
II) την περόνη πλάγια και έξω, και III) το γόνατο προς 
τα εμπρός2. Έτσι εξηγείται ο φαινομενικά αντίθετος 
προσανατολισμός που έχουν τα ομόλογα δάκτυλα, ο 
αντίχειρας και το μεγάλο δάκτυλο του ποδιού, και τα 
oμόλογα οστά της ωλένης και της περόνης στην α-
νατομική θέση. 

Συγχρόνως με την ανάπτυξη των οστικών και των 

μυϊκών δομών των άκρων σχηματίζονται και οι αρ-
θρώσεις2 με μία σειρά από σηματοδοτικά μονοπά-
τια που εξελίσσονται στις ενδιάμεσες μεσεγχυμα-
τικές αρθρικές ζώνες11. Η κάθε αρθρική ενδιάμε-
ση ζώνη αποτελείται από τρεις περιοχές: Ι) Μία κε-
ντρική μη-χονδρογενή περιοχή, η οποία εξελίσσε-
ται στην κεντρική στιβάδα συνδετικού ιστού από ό-
που θα σχηματιστούν ενδαρθρικές δομές (πχ. σύνδε-
σμοι, μηνίσκοι) και η αρθρική κοιλότητα, και ΙΙ) δύο 
περιφερικές χονδρογενείς περιοχές που εξελίσσο-
νται στις περιφερικές χόνδρινες στιβάδες11. Παρόλο 
που προς το παρόν δεν είναι γνωστές οι λεπτομέ-
ρειες για τα σηματοδοτικά μόρια και τις αλληλουχί-
ες που συμμετέχουν στη δημιουργία των αρθρώσε-
ων των άκρων, γνωρίζουμε ότι η διαδικασία περι-
λαμβάνει αναστολή της χονδρογένεσης στις αρθρι-
κές ζώνες1, απόπτωση αδιαφοροποίητων μεσεγχυ-
ματικών κυττάρων12 και αλληλεπίδραση των κυττά-
ρων με το εξωκυττάριο στρώμα11. 

Η ανάπτυξη των αγγείων και των νεύρων ξεκινά-
ει ταυτόχρονα με τις υπόλοιπες δομές των άκρων, 
την 4η και την 5η εβδομάδα αντίστοιχα1. Η αγγείω-
ση των άκρων ξεκινάει από κλάδους των μεσοτμη-
ματικών αρτηριών και την πρωτογενή εγκάρσια αρ-
τηρία που χύνεται στην περιφερική μεθοριακή φλέ-

Σχήμα 7: Διαταραχές της διάπλασης των άκρων που 
προκύπτουν από την εγκάρσια αναστολή του σχημα-
τισμού τους. Στο σχήμα φαίνονται παραδείγματα του 
άνω άκρου, αντίστοιχες διαμαρτίες εμφανίζονται και 
στα κάτω άκρα. Οι μερομελίες μπορούν να πλήττουν 
τις δομές με μη συμμετρικό τρόπο (πχ. απώλεια δια-
φορετικού ποσοστού της κερκίδας σε σχέση με της ω-
λένης ή απώλεια διαφορετικού αριθμού φαλάγγων στα 
διαφορετικά δάκτυλα). 

Σχήμα 8: Η κλασική και ατελής φωκομελία ανήκουν 
στις διαταραχές σχηματισμού δομών του άκρου που 
βρίσκονται μεταξύ του κορμού και του περιφερικότε-
ρου μέρους του. Οι μεταξονικές (ωλένιες για το άνω ά-
κρο και περονιαίες για το κάτω άκρο), οι προαξονικές 
(κερκιδικές για το άνω άκρο και κνημιαίες για το κάτω 
άκρο) και οι κεντρικές διαταραχές (ΙΙ, ΙΙΙ, ΙV δακτυλικές 
ακτίνες) σχηματίζονται όταν διατάρασσεται ο σχηματι-
σμός του άκρου κατά τον επιμήκη άξονα. 
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βα1,2, ενώ ο συντονισμός της ανάπτυξης των νεύρων 
με τους μύες και τους τένοντες αποτελεί ακόμα αντι-
κείμενο εντατικής μελέτης προκειμένου να κατανο-
ηθούν οι λεπτομέρειες των εμπλεκόμενων σηματο-
δοτικών μηχανισμών. 

Η γνώση της μοριακής και μορφολογικής ανάπτυ-
ξης των άκρων είναι απαραίτητη για την κατανόηση 
της αιτιολογίας των συγγενών διαμαρτιών και των δι-
αφορετικών συνδρόμων που προκύπτουν, αλλά και 
για την καλύτερη αντίληψη και γνώση των απεικονι-
στικών τους χαρακτηριστικών.

2. ΤΑΞΙΝΟΜΗΣΗ ΤΩΝ ΣΥΓΓΕΝΩΝ 
ΔΙΑΜΑΡΤΙΩΝ ΤΩΝ ΑΚΡΩΝ 

Η ομαδοποίηση και κατηγοριοποίηση των συγγε-
νών διαμαρτιών των άκρων χρησιμεύει τόσο στην α-
ποτελεσματική επικοινωνία μεταξύ των επιστημόνων 
όσο και στην έγκυρη διάγνωση και εύστοχη αντιμε-
τώπισή τους7. Παρόλο που έχουν προταθεί διαφορε-
τικά συστήματα ταξινόμησης ανάλογα με την εμβρυ-
ολογική βλάβη, τον φαινότυπο ή την ανατομία13, έχει 
επικρατήσει η ταξινόμηση των Franz και O’Rahilly14,15 

που σχεδιάστηκε για τις συγγενείς διαμαρτίες των άνω 
άκρων, αλλά βρήκε εφαρμογή και σε αυτές των κά-
τω άκρων14. 

Η ταξινόμηση των Franz και O’Rahilly παρουσιάστη-
κε συστηματικά από τον Swanson (Πίνακες 4, 5)7,13-17 
του οποίου και διατήρησε το όνομα. Σύμφωνα με αυ-
τήν την ταξινόμηση οι δυσπλασίες των άκρων ομαδο-
ποιούνται σε 6 βασικές κατηγορίες ανάλογα με τις ο-
μοιότητές τους14, και στη συνέχεια οι διαμαρτίες της 
ίδιας ομάδας κατατάσσονται σε υποκατηγορίες σύμ-
φωνα με τις διαφορές τους7,13-17. Οι 6 βασικές κατη-
γορίες είναι οι:

1) Διαταραχές της δημιουργίας - διάπλασης των ι-
στών (Εικόνες 1, 2, 4-11) που οφείλονται σε διακο-
πή της ανάπτυξης και ταξινομούνται ανάλογα με το αν 
είναι I) στον εγκάρσιο άξονα από το κέντρο προς την 
περιφέρεια (Σχήματα 6α, 7), πχ. αφαλαγγία, αμελία, 
II) κατά τον οπισθοπρόσθιο άξονα με διαταραχή της α-
νάπτυξης των δομών μεταξύ του κορμού και του περι-
φερικότερου τμήματος του άκρου (Σχήματα 6β, 8), πχ. 
φωκομελία, ή III) επιμήκεις και στον κερκιδο-ωλένιο ή 
κνημο-περονιαίο άξονα (Σχήματα 6γ, 8), πχ. υποπλα-
σία των ΙΙ, ΙΙΙ, και IV μετακάρπιων οστών και δακτύλων. 

2) Διαταραχές της διαφοροποίησης των δομών των 
άκρων, πχ. συνοστέωση του αγκώνα, συγγενής ραι-
βοϊπποποδία (Σχήμα 9, Εικόνες 2 και 11).

3) Διπλασιασμοί, οι οποίοι οφείλονται σε διαταρα-
χές που συμβαίνουν νωρίς κατά την εμβρυϊκή ζωή 

Σχήμα 10: Ι) Διπλασιασμοί, πχ. διπλασιασμός αντίχειρα, δι-
πλασιασμός μικρού δακτύλου (α), ΙΙ) υπέρμετρη αύξηση, πχ. 
γιγαντισμός τέταρτου δακτύλου (β), ΙΙΙ) υστέρηση ανάπτυξης, 
πχ. υποπλασία αντίχειρα, ΙV) σύνδρομο αμνιακής ταινίας, πχ. 
στο επίπεδο των φαλάγγων των ΙΙ, ΙΙΙ, ΙV δακτύλων. Στο σχή-
μα φαίνονται παραδείγματα του άνω άκρου, αντίστοιχες βλά-
βες εμφανίζονται και στα κάτω άκρα.

Σχήμα 9: Διαταραχή της διαφοροποίησης, Ι) των δομών του 
βραχίονα ή του μηρού, πχ. συνοστέωση (α), ΙΙ) των δομών του 
αντιβραχίου ή της κνήμης, πχ. συνοστέωση, ψευδάρθρωση (β), 
ΙΙΙ) των δομών του χεριού ή του ποδιού πχ. συνδακτυλία (γ, δ), 
κλινοδακτυλία (ε), ραιβοϊπποποδία (στ) κτλ.
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(Σχήμα 10α, Εικόνα 3), πχ. πολυδακτυλία.
4) Διαμαρτίες υπέρμετρης αύξησης, που μπορεί να 

αφορούν είτε τμήμα, είτε το σύνολο του άκρου (Σχήμα 
10β), πχ. μακροδακτυλία.

5) Διαμαρτίες υστέρησης ανάπτυξης (Σχήμα 10γ), 
πχ. υποπλασία του αντίχειρα.

6) Σύνδρομο αμνιακής ταινίας (Σχήμα 10δ), που πι-
στεύεται ότι οφείλεται στην περιέλιξη του ομφάλιου λώ-
ρου και τη δημιουργία συσφιγκτικού δακτυλίου (ταινία) 

γύρω από το άκρο. Η παρουσία του συσφιγκτικού δα-
κτυλίου οδηγεί σε περιορισμό της αιμάτωσης και της 
λεμφικής κυκλοφορίας του άκρου, συνοδό αναστολή 
της ανάπτυξης του άκρου περιφερικά του δακτυλίου, 
με ταυτόχρονη φυσιολογική ανάπτυξη και διαμόρφω-
ση των δομών κεντρικά του δακτυλίου. Το σύνδρομο 
αμνιακής ταινίας υποκατηγοριοποιείται σε Ι) απλή α-
μνιακή ταινία, ΙΙ) αμνιακή ταινία με περιφερική δια-
μαρτία (λεμφοίδημα), ΙΙΙ) αμνιακή ταινία με συνένωση 
των μαλακών μορίων, και IV) συγγενή ακρωτηριασμό. 

7) Γενικευμένες σκελετικές βλάβες, που κατά κα-
νόνα εμφανίζονται ως σύνδρομα, όπως:
Ι) Αχονδροπλασία: Είναι η συχνότερη μορφή να-

νισμού με βραχέα άκρα (έναντι των μορφών με 
βραχύ κορμό) και οφείλεται σε αυτοσωμικό επι-
κρατές γονίδιο, που στην ομοζυγωτική του μορ-
φή είναι ασύμβατο με τη ζωή18,19. Τα παιδιά με α-
χονδροπλασία έχουν χαρακτηριστικό προσωπείο 
με μετωπιαίο ύβο, μεγαλοκεφαλία, μεσοπροσω-
πική υποπλασία και προγναθισμό. Το σύνδρομο 
επηρεάζει τα μακρά οστά τα οποία είναι βραχύτε-
ρα από τα φυσιολογικά και χαρακτηρίζονται από 
τριγωνικές αποφύσεις (σχήμα ανεστραμμένου 
V)18,19. Χαρακτηριστικά, τα εγγύς τμήματα των ά-
κρων (βραχιόνια και μηριαία οστά) είναι αναλο-
γικά βραχύτερα από τα περιφερικά μακρά οστά 
των άκρων (κερκίδα και ωλένη, κνήμη και περό-
νη), ενώ επιπλέον οι βραχείς φάλαγγες οδηγούν 
σε χαρακτηριστική τριαινοειδή όψη των χεριών. 
Επιπλέον, η κνήμη είναι βραχύτερη από την πε-
ρόνη, γεγονός που έχει σαν αποτέλεσμα την τοξο-
ειδή παραμόρφωσή της περόνης με το κοίλο μέ-
ρος της προς τα έσω18,19. Τα λαγόνια οστά είναι 
τετράγωνα σε σχήμα, ενώ η οροφή της κοτύλης 
είναι οριζόντια18,19. Οι ασθενείς με αχονδροπλα-
σία έχουν αυξημένη λόρδωση της οσφυϊκής μοί-
ρας της σπονδυλικής στήλης, οριζόντιο κόκκυγα 
και προοδευτική στένωση του σπονδυλικού σω-
λήνα στην οσφυϊκή μοίρα18,19.

II) Δυστροφική δυσπλασία: Είναι σπάνια μορφή να-
νισμού με βραχέα άκρα που οφείλεται σε αυτοσω-
μικό υπολειπόμενο γονίδιο και περιλαμβάνει δυ-
σπλασία χόνδρινων και οστέινων δομών18. Η δυ-
στροφική δυσπλασία μπορεί να εκδηλωθεί με δι-
αφορετικούς φαινότυπους που εξαρτώνται από τον 
αριθμό των δομών και τον βαθμό στον οποίο προ-
σβάλλονται18. Η χαρακτηριστική εικόνα των ασθε-
νών με δυστροφική δυσπλασία είναι αυτή με οιδη-
ματώδη πτερύγιο ώτων, βραχύ ωοειδή αντίχειρα σε 
απαγωγή (hitchhiker thumb), ραιβοϊπποποδία και 

Εικόνα 1: Δυσμορφίες των οστών του καρπού και του χεριού: 
Συνοστέωση του κεφαλωτού με το έλασσον πολύγωνο οστό, 
συνδακτυλία του δείκτη (ΙΙ) και μέσου (ΙΙΙ) δακτύλου, απλασία 
του μικρού  (V) δακτύλου.
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υπεξαρθρήματα ή εξαρθρήματα στις μεγάλες αρ-
θρώσεις, συνηθέστερα στα γόνατα18. 

III) Σύνδρομο VACTERL, με ή χωρίς υδροκέφα-
λο: Πρόκειται για ένα σύνδρομο που χαρακτηρί-
ζεται από:  i) δυσπλασίες της σπονδυλικής στήλης 
(Vertebral anomalies), οι οποίες συνήθως περιλαμ-
βάνουν υποπλαστικούς σπονδύλους ή ημισπον-
δύλους, ii) ατρησία του πρωκτού (Anal atresia), 
iii) καρδιαγγειακές δυσπλασίες (Cardiovascular 
anomalies) με πιο συχνές την τετραλογία του Fallot 
και το έλλειμμα μεσοκολπικού ή/και μεσοκοιλια-
κού διαφράγματος, iv) τραχεο- οισοφαγικά συρίγ-
για (Tracheoesophageal fistula), v) νεφρικές δυ-
σπλασίες (Renal anomalies) που ποικίλλουν από 
απλασία του ενός ή και των δύο νεφρών ή και λι-
γότερο σοβαρές βλάβες, όπως π.χ. ουρητηρική πα-
λινδρόμηση, και vi) δυσπλασίες των άκρων (Limb 
defects), οι οποίες είναι συχνότερα κερκιδικές και 
περιλαμβάνουν τον υποπλαστικό αντίχειρα, την πο-
λυδακτυλία, τη συνδακτυλία και διαμαρτίες του πή-
χη, (συνηθέστερα κερκιδική απλασία)20. 

IV) Σύνδρομο Larsen (Εικόνες 11, 12): Αμφοτερόπλευρα 
συγγενή εξαρθρήματα των μεγάλων αρθρώσεων που 

συνδυάζονται με δυσπλασία της σπονδυλικής στή-
λης και μεσοπροσωπική υποπλασία18,19. Συνοδά ευ-
ρήματα του συνδρόμου είναι τα υποπλαστικά με-
τακάρπια, η κερκιδοωλενική συνοστέωση, οι πλα-
τείς ή δισχιδείς αντίχειρες και οι διμερείς πτέρνες, 
η πολυδακτυλία ή και η συνδακτυλία19, κ.α
Ένα άλλο σύστημα ταξινόμησης των συγγενών 

διαμαρτιών των άκρων είναι αυτό των Μanske και 
Oberg, το οποίο παρακάμπτει την περιγραφική τα-
ξινόμηση7 του Swanson. Οι Manske και Oberg ο-
μαδοποίησαν τις συγγενείς διαμαρτίες των άκρων 
λαμβάνοντας υπόψη τους αιτιολογικούς παράγοντες 
που προκαλούν τις δυσπλασίες, συσχετίζοντας έτσι 
πιο άμεσα τις διάφορες κατηγορίες δυσπλασιών με 
την κλινική πρακτική συγκριτικά με την καθιερω-
μένη ταξινόμηση του Swanson. Η ταξινόμηση των 
Manske και Oberg κατηγοριοποιεί τις συγγενείς δι-
αμαρτίες των άκρων σε δυσμορφίες, παραμορφώ-
σεις και δυσπλασίες7,21.

Α) Δυσμορφίες (malformations): Πρόκειται για πρω-
τοπαθείς διαμαρτίες της ανάπτυξης των άκρων. Oι δυ-
σμορφίες κατατάσσονται ανάλογα με τον άξονα εμβρυο-
λογικής ανάπτυξης των άκρων που διαταράσσεται7,21 σε:

Εικόνα 2: Αμφοτερόπλευρη απλασία της ωλένης, υποπλασία 
της κερκίδας και ωλένια απόκλιση της πηχεοκαρπικής άθρωσης.

Εικόνα 3: Διπλασιασμός του αντίχειρα με υποπλασία του υπε-
ράριθμου δακτύλου.

Εικόνα 4: 
Ασύμμετρη αμ-
φοτερόπλευρη 
υποπλασία του 

μηριαίου οστού 
με συνοδό ανι-

σοσκελία.

Εικόνα 5: 
Υποπλασία του 
ιερού οστού 
και απλασία των 
δομών του 
αριστερού κάτω 
άκρου.
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(1) Αστοχία σχηματισμού/διαφοροποίησης του άξονα 
ολόκληρου του άκρου, η οποία αφορά την ανάπτυ-
ξη I) από το κέντρο προς την περιφέρεια, πχ. βρα-
χυμελία, συμβραχυδακτυλία, II) από εμπρός προς τα 
πίσω (κερκιδο-ωλένιος/ κνημο-περονιαίος άξονας), 
πχ. βραχιονοκερκιδική συνοστέωση, ωλένια διμελία, 
ή III) από την οπίσθια επιφάνεια προς την παλαμι-
αία ή πελματιαία επιφάνεια, πχ. ονυχοεπιγονατιδι-
κό σύνδρομο (σύνδρομο HOOD), μία αυτοσωμική 
επικρατής νόσος που συνδυάζει δυσπλαστικούς ό-
νυχες, υποπλασία ή απλασία των επιγονατίδων, αρ-
θροδυσπλασία των αγκώνων και λαγόνια κέρατα.

(2) Αστοχία σχηματισμού/διαφοροποίησης του άξονα 
του άκρου που μπορεί να είναι i) αστοχία ανάπτυ-
ξης από εμπρός προς τα πίσω (κερκιδο-ωλένιος ή 
κνημο-περονιαίος άξονας), πχ. ωλένια πολυδακτυ-
λία, τριφαλαγγία αντίχειρα, ή ii) αστοχία ανάπτυξης 
από την οπίσθια προς την παλαμιαία/πελματιαία ε-
πιφάνεια, πχ. υποπλαστικός όνυχας.

(3) Αστοχία σχηματισμού/διαφοροποίησης του χεριού 
(handplate) ή ποδιού (footplate) - απροσδιόριστου 
άξονα, που μπορεί i) να περιλαμβάνει τα μαλακά 
μόρια, πχ. συνδακτυλία, ii) να περιλαμβάνει τις ο-
στικές δομές, πχ. κλινοδακτυλία, ή iii) να είναι σύν-
θετη, πχ. συνποδακτυλία (συνδακτυλία και πολυ-

δακτυλία), χέρι Apert (δυσπλασίες του χεριού στο 
σύνδρομο Apert, όπως αμφοτερόπλευρη σύνθετη 
συνδακτυλία του δείκτη, μέσου και παράμεσου, α-
πλή συνδακτυλία του παράμεσου και μικρού δα-
κτύλου, και συμβραχυφαλαγγία).
Β) Παραμορφώσεις (deformations), όπως χαρα-

κτηρίζονται οι δευτεροπαθείς μεταβολές στη μορφο-
λογία μιας δομής που έχει ήδη αναπτυχθεί. Οι παρα-
μορφώσεις υποκατηγοριοποιούνται σε αυτές που εί-
ναι μεμονωμένες και σε αυτές που εμφανίζονται σαν 
μέρος ενός συνδρόμου, όπως το σύνδρομο της αμνι-
οτικής ταινίας. Η αρθρογρύπωση επίσης κατατάσσε-
ται στις παραμορφώσεις και μπορεί να αφορά μία ή 
περισσότερες αρθρώσεις7,18, ενώ το αντανακλαστικό 
του δακτύλου συμπεριλαμβάνεται στις παραμορφώ-
σεις επειδή συνήθως δεν είναι συγγενές και συνεπώς 
πρόκειται για διαταραχή της μορφολογίας ενός αρχι-
κά φυσιολογικού άκρου7. Γ) Δυσπλασίες (dysplasias), 
οι οποίες είναι οι γενικευμένες αναπτυξιακές βλάβες 
και κατηγοριούνται ανάλογα i) με το αν σχετίζονται 
με κυτταρική ατυπία7, οπότε η δυσπλασία χαρακτηρί-
ζεται σαν υπερτροφία, πχ. μακροδακτυλία, υπερτρο-
φία άκρου, συνδυασμός των προηγούμενων) ή ii) με 
το αν σχετίζονται με όγκους, πχ. μακροδακτυλία με 
παρουσία όγκου21. 

Εικόνα 6: 
Υποπλαστικό 

μηριαίο οστό, το 
οποίο βρίσκεται 
σε απαγωγή και 

έσω στροφή.

Εικόνα 7: Αμφοτερόπλευρη συγγενής απλασία της επιγονα-
τίδας, ακτινογραφίες σε προσθιοπίσθια και πλάγια προβολή.

Εικόνα 8: Συγγενής απλασία της επιγονατίδας, εξέταση του ί-
διου ασθενή με μαγνητική τομογραφία.

Εικόνα 9: Παραμόρφωση 
Madelung: Υστέρηση της 
ανάπτυξης του ωλένιου 
και παλαμιαίου τμήματος 
της περιφερικής επίφυσης 
της κερκίδας με 
φυσιολογική ανάπτυξη 
της ωλένης και συνεπα-
κόλουθη ωλένια τοξοειδή 
παραμόρφωση της 
κερκίδας.  
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Σύμφωνα με την ταξινόμηση των Manske και Oberg, 
οι διαμαρτίες των κατηγοριών 1 (διαταραχή της διά-
πλασης), 2 (διαταραχή της διαφοροποίησης), 3 (δι-
πλασιασμοί) και 5 (υστέρηση της ανάπτυξης) κατά 
Swanson ανήκουν στην πλειοψηφία τους στην ο-
μάδα των δυσμορφιών, η οποία συμπεριλαμβάνει 
ταυτόχρονα τις διαταραχές της διάπλασης και της 
διαφοροποίησης, αλλά τις διακρίνει ανάλογα με το 
αν προσβάλλουν το άκρο στο σύνολό του ή μεμο-
νωμένα το περιφερικότερό του τμήμα (handplate, 
footplate). Οι διαμαρτίες της κατηγορίας 4 κατά 
Swanson (υπέρμετρη αύξηση) κατατάσσονται κα-
τά κανόνα στις δυσπλασίες των Manske και Oberg. 
Τέλος, το σύνδρομο της αμνιακής ταινίας (κατηγο-
ρία 6 κατά Swanson) ανήκει στις παραμορφώσεις. 
Οι παραπάνω αντιστοιχίες παρατίθενται στην προ-
σπάθεια απλούστευσης της σχέσης των δύο συστη-
μάτων ταξινόμησης προκειμένου αυτή να γίνει ευ-
κολότερα κατανοητή. Έτσι, μπορούν να χρησιμο-
ποιηθούν μόνο συμβουλευτικά και όχι σαν μία ο-
λοκληρωμένη λίστα των αντιστοιχίσεων. 

Για τις οστικές διαμαρτίες ο Rubin19 πρότεινε ένα ε-
πιπλέον σύστημα ταξινόμησης βασισμένο στην ανα-
τομική τους κατανομή. Αυτό κατατάσσει τις οστικές 
διαμαρτίες σε I) διαμαρτίες της επίφυσης (αρθρικός 
χόνδρος, πυρήνας οστέωσης), II) διαμαρτίες του συ-
ζευκτικού χόνδρου (του πολλαπλασιαζόμενου ή του 
υπερτροφικού χόνδρου), III) διαμαρτίες της μετάφυ-
σης (πρωτογενές και δευτερογενές σπογγώδες οστό), 
και IV) διαμαρτίες της διάφυσης (περιόστεο, ενδό-
στεο)22,23. Σε κάθε μία από τις παραπάνω κατηγορί-
ες, οι διαμαρτίες υπο-ομαδοποιούνται σε υποπλασί-
ες ή υπερπλασίες. 

Τα διαφορετικά συστήματα ταξινόμησης των συγ-
γενών διαμαρτιών των άκρων προσφέρουν διαφο-
ρετικά πλεονεκτήματα και, δεδομένων των περιορι-

σμών τους, μπορεί να προκαλούν διαφωνίες ως προς 
τη χρηστικότητά τους. Παρ’ όλα αυτά, όπως συμβαί-
νει με κάθε σύστημα ταξινόμησης, αυτό που εξυπη-
ρετούν είναι η παροχή των απαραίτητων πληροφο-
ριών στους θεράποντες ιατρούς με σκοπό την απο-
τελεσματική αντιμετώπιση των ασθενών. Κατά συνέ-
πεια, το σύστημα ταξινόμησης που επιλέγεται από κά-
θε εξειδικευμένο ακτινοδιαγνωστικό κέντρο χρειάζε-
ται να είναι σε συμφωνία με αυτό που χρησιμοποιούν 
οι χειρουργοί παιδο-ορθοπεδικοί. 

3. Ο ΡΟΛΟΣ ΤΗΣ ΑΠΕΙΚΟΝΙΣΗΣ ΤΟΥ 
ΜΑΓΝΗΤΙΚΟΥ ΣΥΝΤΟΝΙΣΜΟΥ ΣΤΗ 
ΔΙΑΓΝΩΣΗ ΤΩΝ ΣΥΓΓΕΝΩΝ ΔΙΑΜΑΡΤΙΩΝ 
ΤΩΝ ΑΚΡΩΝ

Οι συγγενείς διαμαρτίες των άκρων τις περισσό-
τερες φορές ανιχνεύονται με τον υπερηχοτομογρα-
φικό έλεγχο κατά τη διάρκεια της κύησης24. Μετά τη 
γέννηση, ο κύριος τρόπος εξέτασης αυτών των παι-
διών είναι με την απλή ακτινογραφία24 και με την υ-
περηχοτομογραφία. Παρ’ όλα αυτά, εξαιτίας της υ-
ψηλής διακριτικής ικανότητας και της μη χρήσης ιο-
ντίζουσας ακτινοβολίας, η μαγνητική τομογραφία εί-
ναι ιδιαίτερα χρήσιμη στη διερεύνηση των συγγενών 
διαμαρτιών στην εμβρυϊκή ζωή και κυρίως στην παι-
δική ηλικία. Το πλεονέκτημα της υψηλής ευκρίνει-
ας που προσφέρει η μαγνητική τομογραφία επιλύει 
το πρόβλημα που ο O’Rahilly είχε επισημάνει σχε-
τικά με την αδυναμία άλλων μεθόδων να αποτυπώ-
σουν με λεπτομέρεια τις συνοδές διαταραχές των μυ-
ών, τενόντων, νεύρων και αγγείων που μπορεί να συ-
νυπάρχουν στις συγγενείς διαμαρτίες των άκρων13. 
Δεδομένης της σύγχρονης θεραπευτικής προσέγγι-
σης που σκοπεύει στη μεγιστοποίηση της λειτουργι-
κής ικανότητας των παιδιών με συγγενείς διαμαρτίες 
των άκρων15, οι λεπτομέρειες που λαμβάνονται με τη 

Εικόνα 10: 
Παραμόρφωση Madelung: 

Μαγνητική τομογραφία 
του ίδιου ασθενή.

Εικόνα 11: Απλασία του ΙV και V δακτύλου, συνοστέωση του ε-
λάσσονος πολύγωνου, του κεφαλωτού και του αγκιστρωτού οστού.
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μαγνητική τομογραφία είναι απαραίτητες για την α-
κριβή διάγνωση και την επιλογή της κατάλληλης πα-
ρέμβασης όπου χρειάζεται15. Επιπλέον, η μαγνητική 
τομογραφία είναι απαραίτητη για την παρακολούθη-
ση της αναπτυξιακής εξέλιξης των παιδιών που αντι-
μετωπίζονται χειρουργικά24. 

Από τις ακολουθίες του μαγνητικού συντονισμού, 
η Proton Density (PD) αποτελεί την απλούστερη και 
πλέον ενδεδειγμένη για την εξέταση του μυοσκελε-
τικού συστήματος15,25 επειδή δίνει τη δυνατότητα α-
πεικόνισης λεπτομερειών των δομών, ενώ στις PD 
ακολουθίες με καταστολή του λίπους απεικονίζεται 
με λεπτομέρεια και ο μυελός των οστών26. Η ακο-

λουθία Turbo Spin Echo (TSE) προσφέρει επιπλέον 
το πλεονέκτημα της συντομίας του χρόνου που εί-
ναι ιδιαίτερα βοηθητική στην εξέταση των παιδιών21. 
Στον πίνακα 6 φαίνονται οι διαφορετικές ακολου-
θίες σε σχέση με τις δομές για την εξέταση των ο-
ποίων ενδείκνυνται. 

Η διερεύνηση των δυσπλασιών των άκρων με τη 
μαγνητική τομογραφία πρέπει να περιλαμβάνει κα-
ταρχήν την αξιολόγηση των οστικών δομών, της μορ-
φολογίας τους (σχήμα και μέγεθος), του αριθμού και 
της δομής των επιμέρους τμημάτων τους (επίφυση, συ-
ζευκτικός χόνδρος, μετάφυση, διάφυση)15. Επιπλέον, 
εξετάζεται η μορφολογία και τοπογραφική των μυ-
ών, των τενόντων, των αγγείων και των νεύρων15,24-26. 

Με τον συνδυασμό των αποτελεσμάτων από τις α-
πλές ακτινογραφίες και τη μαγνητική τομογραφία 
γίνονται διαθέσιμες λεπτομέρειες που συμβάλλουν 
στη συσχέτιση της κλινικής εικόνας με την υποκείμε-
νη παθολογία και βοηθούν στον ακριβή σχεδιασμό 
της χειρουργικής αντιμετώπισης και αποκατάστασης 
του ασθενούς. Επιπλέον, παρέχονται οι κατάλληλες 
πληροφορίες που βοηθούν τη θεραπευτική ομάδα να 
καθοδηγήσει την οικογένεια σχετικά με την εξέλιξη 
της ανάπτυξης του παιδιού και να τη στηρίξει στη δι-
αχείριση των δυσκολιών που θα προκύπτουν στη δι-
άρκεια της ζωής του.
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