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'Ο ’Αριστοτέλης στο έργο του «Α ί 
■ σ ε ρ ί  τ ά ζ ώ α  ί σ τ ο ρ ί α ι »  
άναφέρεται στην δυνατότητα καθορισμού 
τού φύλου στο αγέννητο τταιδί, με κριτή
ρια τις κινήσεις τού έμβρύου ή ακόμα τήν 
γενική κατάστασι τής μητέρας. Τά τελευ
ταία χρόνια έχουν άναπτυχθή ακριβείς τε
χνικές γ ια  τήν μελέτη τού ανθρωπίνου έμ
βρύου μέσα στη μήτρα.

Στα μέσα τού 1950 ώρισμένα εργα
στήρια ανακοίνωσαν, σχεδόν ταυτόχρονα, 
δτι ό καθορισμός τού φύλου μπορεί να γ ί-  
νη εξετάζοντας τήν φυλετική χρωματίνη 
στα κύτταρα τού άμνιακού ΰγροΰ(1 ). Πε
ρίπου δέκα χρόνια μετά, ώρισμένες ομά
δες έρευνητών ανακοίνωσαν πώς όχι μόνον 
είναι δυνατός ό καθορισμός τού φύλου διά

[Σ Σ . Ή τόσο ενδιαφέρουσα αυτή ,μελέτη 
συνοδεύεται και τεκμηριώνεται όϋτό ·μιά 
πλούσια κΓ έκτεταμένη βιβλιογραφία πολυ
σέλιδη. Οι αριθμοί που παρεμβάλλονται σε 
παρενθέσεις εντός τού κειμένου παραπέμ
πουν άκριιβώς στή σχετική, βιβλιογραφία. 
Αόγφ άΡ“ ς τοΰ χώρου πού καλύπτει καί <μέ 
τή σύμφωνη γνώμη των συγγραφέων δεν 
καταχωρεΐται έδώ. "Αλλωστε ή μελέτη αυτή 
καί μέ πλήρη τήν βιβλιογραφία θά άκδοθη 
προσεχώς σέ ανάτυπα, γ ια  τούς είδικώ- 
τερα ενδιαφερομένους].

τοΰ τρόπου αυτού, άλλά πώς ακόμα είναι 
δυνατόν νά γίνη καί άνάπτυξις κυττάρων 
άμνιακού υγρού καί νά μελετηθούν τά χρω- 
ματοσώματά τους(2)(3). Μέ τον τρόπο 
αυτό εϊναι δυνατόν νά καθορισθή ή σύντα
ξις των χρωματοσωμάτων τού έμβρύου. 
’Αργότερα (1968) βρέθηκε πώς ή καλλι
έργεια των κυττάρων τοΰ άμνιακού υγρού 
μπορεί νά χρησιμοποιηθη γ ιά  τήν προγεν
νητική διάγνωσι ώρισμένων βιοχημικών 
διαταραχών (4).

Οΐ ανακοινώσεις αυτές άνοιξαν τον δρό
μο γ ιά  νέες έρευνες καί τά τελευταία χρό
νια έγιναν μεγάλαι πρόοδοι στον τομέα 
αυτό. Οΐ τεχνικές πού είναι αξιόλογες γ ιά  
τήν προγεννητική διάγνωσι γεννητικών 
νόσων μπορούν νά διαιρεθούν σ’ αυτές πού 
έξετάζουν τό έμβρυο άμεσα καί σ’ αυτές 
πού τό έξετάζουν έμμεσα άπό τό αίμα ή 
τά ούρα τής μητέρας (Πίναξ I) . ’Έτσι 
έχει βρεθή πώς ένας μικρός άριθμός λεμ
φοκυττάρων στή μητρική κυκλοφορία έχει 
φυλετική χρωματοσωμιακή σύνθεσι ΧΥ ό
ταν τό έμβρυον είναι άρρεν(5). Μέθοδοι 
αμέσου μελέτης τοΰ έμβρύου εΐναι ή άκτι- 
νογραφία (γ ιά  ανωμαλίες τοΰ σκελετού) 
(6), ή άμνιογραφία όπου σκιαγραφική 
ουσία ένίεται στήν άμνιακή κοιλότητα καί 
περιγράφει τον πλακούντα καί τούς μα
λακούς Ιστούς(7) τοΰ έμβρύου καί ή έμ-
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βρυογραφία κατά την οποία ή σκιερή ου
σ ία έχει την ιδιότητα νά προσκολλάται 
στο σμίγμα, διαγραφομένων έτσι των μα
λακών ιστών τού έμβρύου(8). Αύτές οί τε
χνικές μαζί με την ήχογραφία ποίι μπορεί 
νά άνακαλύψη ώρισμένες συγγενείς άνω- 
μαλίες(9) καθώς έπίσης καί ή εμβρυϊκή 
ηλεκτροκαρδιογραφία γ ιά  τήν διάγνωσι 
καρδιακού Block μέσα στή μήτρα(ΙΟ) εί
ναι αξιόλογοι μόνον προς τό τέλος τής 
κυήσεως. 'Η έμβρυοσκοπία(11)— μία νέα 
μέθοδος — είναι μέθοδος έν εξελίξει πού 
ίσως άποδειχθή ή πιο χρήσιμη γ ιά  τήν 
διάγνωσι συγγενών ανωμαλιών. Τέλος ή 
βιοψία τών μεμβρανών, τού πλακοΰντος 
καί τού έμβρύου, είναι ακόμη στο πειρα
ματικό στάδιο(12).

Π I Ν Α Ξ 1

ΤΕΧΝΙΚΕΣ ΠΡΟΓΕΝΝΕΤΙΚΗΣ 
ΔΙΑΓΝΩΣΕΩΣ

( I )  ΑΜΕΣΟΣ ΜΕΑΕΤΗ ΤΟΥ ΕΜΒΡΥΟΥ

(Α) Ά μ ν ι ο κ έ ν τ η σ ι ς .  1. Ά -  
μνιακό υγρό. 2. Μή καλλιεργηθέντα κύτ
ταρα άμνιακού υγρού. 3. Καλλιεργηθέντα 
κύτταρα άμνιακού υγρού.

( Β ) ’Η χ ό γ ρ α μ μ α .
(Γ)  Ρ α δ ι ο γ ρ α φ ί α .  1. Σκε

λετού. 2. Μαλακών ιστών (άμνιογραφία, 
έμβρυογραφία).

(Δ) Έ μ β ρ υ ο σ κ ό π η σ ι ς  1, 
Έπισκόπησις εμβρύου. 2. Δέρμα καί α ί
μα έμβρύου.

(Ε) Β ι ο ψ ί α  1. Πλακοΰντος. 2. 
Υμένων. 3. Έμβρύου.

(Σ Τ ) Ή λ ε κ τ ρ ο κ α ρ δ ι ο γ ρ α -  
φ ί α.

( Ζ ) Ά ν ά λ υ σ ι ς  π λ α κ ο ύ ν 
τ ι α  κ ο ΰ α ί μ α τ ο ς .

( I I )  ΕΜΜΕΣΟΣ ΜΕΑΕΤΗ ΕΜΒΡΥΟΥ

1. Αΐμα μητρός (έμβρυϊκά λεμφοκύτ

ταρα). 2. Ούρα μητρός (έκκρισις οίστρι
όλης).

Α. Ά μ ν ι ο κ έ ν τ η σ ι ς

Σήμερα ή άμνιοκέντησις είναι ή πλέον 
συχνά χρησιμοποιουμένη μέθοδος γ ιά  τήν 
προγεννητική διάγνωσι άνωμαλιών τού 
έμβρύου. Ή άμνιοκέντησις γίνεται διά 
τών κοιλιακών τοιχωμάτων με συνθήκες 
αΰστηράς άσηψίας ώστε νά έλαττωθοΰν 
στο έλάχιστο οί πιθανότητες μολύνσεως 
μητέρας ή έμβρύου. Ή  χρήσις τής κολ
πικής οδού δέν συνιστάται λόγιρ τής με
γάλης συχνότητος άποτυχίας καί έπιπλο- 
κών(13). Οί έπιπλοκές τόσο γ ιά  τήν μη
τέρα δσο καί γ ιά  τό έμβρυο έχουν έλατ- 
τωθή κατόπιν τής έντοπίσεως τού πλα
κοΰντος διά τών υπερήχων(1 4).

'Η άμνιοκέντησις γίνεται μεταξύ 14ης 
καί 1 6ης έβδομάδος δταν ό ολικός όγκος 
τού άμνιακού υγρού έπιτρέπει άναρρόφη- 
σι ποσότητος 10— 20 ML. Έ πΐ άποτυ
χίας λήψεως άμνιακού υγρού ή ικανού ά- 
ριθμοΰ κυττάρων γ ιά  καλλιέργεια έπιβάλ- 
λεται έπανάληψις. Ό  Nadler, έπί 507 δι
αγνωστικών άμνιοκεντήσεων πού έγιναν 
σε διάφορα κέντρα, άναφέρει ποσοστόν ά
ποτυχίας 11%. Περίπου στά 2)5 τών πε
ριπτώσεων αυτών δέν έγένετο λήψις άμνι- 
ακοΰ υγρού, ένώ στά υπόλοιπα 3)5 ό ά- 
ριθμός τών κυττάρων γ ιά  άνάλυσι δέν ή
ταν άρκετός(13). 'Η άνάμιξις τού άμνια- 
κοϋ υγρού με αίμα καθυστερεί τήν άνά- 
πτυξι τών κυττάρων στήν καλλιέργεια καί 
έάν τό αΐμα είναι μητρικής προελεύσεως 
οδηγεί σέ λανθασμένη διάγνωσι ώς προς 
τό φύλλο τού έμβρύου (16).

Οί ένδείξεις τής άμνιοκεντήσεως είναι 
πολλές (Πίναξ 2).

Π I Ν Α Ξ 2

ΕΝΔΕΙΞΕΙΣ ΑΜΝΙΟΚΕΝΤΗΣΕΩΣ

I. Ανωμαλίες χρωματοσωμάτων 
Α. Φορείς μεταθέσεως 
Β. Προηγούμενο τέκνο μέ σύνδρομο 

Down (μογγολοειδής ίδιωτία)
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Γ. Μεγάλη ηλικία μητέρας.
Δ. Γονείς με μωσαϊκό χρωματοσωμά

των.
II .  ’Ανωμαλίες X —  χρωματοσώματος.

Φύλον έμβρύου.

I I I .  ’Ανωμαλίες μεταβολισμού.

V I. ’Ανωμαλίες νωτιαίου μυελού.

01 πιο συνήθεις ένδείξεις είναι ή πιθα- 
νότης άνευρέσεως χρωματοσωμιακών πα
ρεκκλίσεων στο έμβρυο.

'Ο Littlefield έπί 1563 διαγνωστικών 
άμνιοκεντήσεων αναφέρει δτι 81% έγιναν 
γ ια  τυχούσα χρωματοσωματική ανωμαλία, 
11,5% γ ια  την άνακάλυψι μεταβολικών α
νωμαλιών καί 7,3% γ ια  την διάγνωσι τού 
φύλου επί υποψίας νόσων πού φιλούν τό 
χρωμόσωμα X (17).

"Ολοι οί έρευνητές συμφωνούν γ ια  την 
αξία  τής χρωματοσωμιακής άναλύσεως ό
ταν ένας έκ τών γονέων είναι φορεύς με- 
τοίθέσεως ή μωσαϊκού. 'Η μεγάλη ηλικία 
τής μητέρας είναι μία άλλη ένδειξις άμνι- 
οκεντήσεως. 'Η έμφάνισις τού συνδρόμου 
Down αυξάνει με την μεγάλη ηλικία (Π ί- 
ναξ 3). ’Επίσης στις μεγάλες ηλικίες 
αυξάνει ή τρισωμία 21, τό σύνδρομον 
Turner (45Χ), τό σύνδρομον Klinefel
ter (47ΧΧΥ), ή τρισωμία 18, ή τρισωμία 
13. (18) (19) (20).

Π I Ν Α Ξ 3

Η Λ ΙΚ ΙΑ  ΜΗΤΡΟΣ ΚΑΙ ΣΥΝΔΡΟΜΟΝ 
DOWN

Η λ ικ ία  Συχνότης συνδρόμου Down 
μητρός (έπί 100 γεννηθέντων ζώντων) 
(ετη)

20 0.4
20— 24 0.6
25— 29 0.8
30— 34 1.0
35— 39 3.0
40— 44 10.0
45 καί άνω 20.0

Ή βιοχημική άνάλυσις τού άμνιακού 
υγρού γ ια  την διάγνωσι τών γεννητικών 
νόσων τού έμβρύου έχει πολλά πλεονεκτή
ματα έν σχέσει με μεθόδους οί όποιες α
παιτούν την καλλιέργεια τών κυττάρων 
τού άμνιακού υγρού. ’Απαιτούνται μικρό
τερες ποσότητες άμνιακού υγρού, δέν θέ
λουν τ ις  δύσκολες τεχνικές τής καλλιέρ
γειας τών κυττάρων καί τα άποτελέσμα- 
τα εΐναι συντομώτερα.

Δυνατόν νά άπαιτηθοΰν 6— 8 έβδομά- 
δες μέχρις δτου υπάρξουν αρκετά κύττα
ρα στά όποια βασιζόμενος ό βιοχημικός 
θά θέση διάγνωσι (21). ’Ενώ όλοι οί έ
ρευνητές συμφωνούν ότι περί τό τέλος 
τής κυήσεως τό άμνιακό υγρό προέρχεται 
κυρίως άπό τά ουρά τού έμβρύου, γ ιά  
την παραγωγή του κατά τ ις  πρώτες ε
βδομάδες τής κυήσεως, πού μάς ένδιαφέ- 
ρει γ ιά  προγεννητική διάγνωσι, υπάρχουν 
διχογνωμίες (22) (23) κατά τις όποιες 
τό άμνιακό υγρό εΐναι μητρικής καί έμ- 
βρυϊκής προελεύσεως (24) (25). Θά ή
ταν άσφαλώς καλύτερο νά έθετε κανείς 
διάγνωσι τών έμβρυοπαθειών άπό τήν βι
οχημική άνάλυσι τού άμνιακού υγρού άντί 
τής καλλιέργειας τών κυττάρων αυτού. 
Τούτο δέν είναι δυνατόν διότι τό άμνιακό 
υγρό στήν αρχή τής κυήσεως δέν εΐναι 
άντικατοπτρισμός τού έμβρύου άλλά ώρι- 
σμένα στοιχεία εΐναι σαφώς μητρικής προ
ελεύσεως (π.χ. έπί φαινυλκετονουρίας).

'Ο πίναξ 4 άναφέρει τά νοσήματα τού 
έμβρύου πού οφείλονται σέ διαταραχές 
τού μεταβολισμού (26).

Π Ι Ν Α Ξ  4

Μ ε τ α β ο λ ι σ μ ό ς  γ λ υ κ ο λ ι -  
π ι δ ί ω ν 

Νόσος τού Fabry

Ν ό σ ο ς  τ ο ύ  G a u c h e r  
GM1 γαγγλιοσίδοσις, τύπου 1 
GM2 γαγγλιοσίδοσις, τύπου 2 
Νόσος τού Krabbe 
Μεταχρωματική λευκοδυστροπία
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Νόσος τών Niemann —  Pice 
Νόσος του Sandhoff 
Νόσος τών Tay — Sachs

Μ ε τ α β ο λ ι σ μ ό ς  β λ ε ν ν ο π ο -  
Χ υ σ α χ α ρ ι τ ώ ν  

Σύνδρομο Hunter 
Σύνδρομο Hurler 
Σύνδρομο Sanfilippo A

Μ ε τ α β ο λ ι σ μ ό ς  Ά μ ι ν ο ξ έ ω ν  
Όξυουρία άργινικοηλεκτρικοΰ άλατος 

(Argininosuccinic)
Κυστίνοσις
Νόσος Maple Syrup Urine 
Όξυναιμία μεθυλμαλονική

Μ ε τ α β ο λ ι σ μ ό ς  υ δ α τ α ν 
θ ρ ά κ ω ν  

Γ αλακτοναιμία 
Νόσος τού Pompe

ΔΙΑΦΟΡΑ
Σύνδρομο Lesch —  Nyhan 
’Έλλειψις φωσφατάσης Lysosomal Acid 
Σοβαρός συνδυασμός άνοσοβιολογικής 

έλαττώσεως.
'Η άνεύρεσις α- φετοπρωτεΐνης στο ά- 

μνιακό ύγρό σε υψηλά ποσά είναι ένδειξις 
ανεγκέφαλου η δισχυδοΰς ράχεως, παθή
σεων συχνών στη λευκή φυλή καί δή σε 
συχνότητα 2)1000 στις ΗΠΑ και 8-10) 
1000 στήν Ιρλανδία. 'Η άμνιοκέντησις 
γ ιά  τήν α - φετοπρωτεΐνη θά πρέπει νά 
γίνεται μεταξύ 14ης και 16ης έβδομάδος 
δταν φυσιολογικά ή τιμή της πέφτει στο 
άμνιακό ύγρό(27). Ή αϋξησίς της έπί 
ανεγκέφαλου ή δισχυδοΰς ράχεως ίσως νά 
οφείλεται στήν ελεύθερα έξοδο τού έγκε- 
ψαλονωτιαίου ύγροΰ(28). Συχνά δμως εύ- 
ρίσκεται ηυξημένη και έπί ατρησίας οισο
φάγου (29), χρονιάς εμβρυϊκής δυσφορίας 
(30), ενδομήτριου θανάτου (31) (32), α ι
μολυτικής νόσου(33), συνδρόμου Turner 
(34) (35), υδροκεφάλου(36) ή σέ πρόσ- 
μιξι τού άμνιακοΰ υγροΰ μέ αίμα έμ- 
βρύου(37).

Γ ιά τις επιπλοκές τής άμνιοκεντήσεως 
θά πρέπει νά πή κανείς πώς τόσο ή μη

τρική δσο καί ή εμβρυϊκή θνησιμότης καί 
νόσησις υπολογίζεται μικροτέρα άπό 1% 
(38). Βέβαια τά περισσότερα στοιχεία α
φορούν επιπλοκές άμνιοκεντήσεων πού έ
γιναν τό τρίτο τρίμηνο τής κυήσεως. Ό  
Scrimgeour άναφερόιμενος σέ 529 άμνιοκεν 
τήσεις πού έγιναν προ τής 20ής έβδομά
δος ούδένα θάνατο μητρός ή εμβρύου πα- 
ρετήρησε(39). "Αλλες μέθοδοι —  πέραν 
τής άμνιοκεντήσεως —  γ ιά  τήν διάγνωσι 
τών παθήσεων τού έμβρύου προγεννητικώς 
έφαρμόζονται κατά τό τέλος τής κυήσεως 
ή είναι ακόμα στο πειραματικό στάδιο.

ΗΧΟΓΡΑΜΜΑ
Ήχόγραμμα Α καί Β έχρησιμοποιήθη 

γ ιά  τήν προγεννητική διάγνωσι ώρισμέ- 
νων ανωμαλιών όπως ανεγκεφαλίας, μη- 
νιγγομυελοκήλης, υδροκεφάλου καί μικρο- 
κεφάλου(48). Προτέρημα τής μεθόδου εί
ναι ότι δέν έπιπλέκεται μέ τον άμνιακό 
χώρο καί εΐναι γρήγορη. 'Οπωσδήποτε ό
μως τό κόστος του μηχανήματος καί ή με
γάλη τεχνολογική πεΐρα που άπαιτεΐται 
γ ιά  τήν ερμηνεία τών ήχογραφημάτων έ
χει περιορίσει τήν χρήσι του σήμερα. Μία 
σπουδαία έφαρμογή τοΰ ήχογράμματος 
είναι ό καθορισμός τής Θέσεως τοΰ πλα- 
κοΰντος ώς καί τών διδύμων προ τής ε
φαρμογής τής άμνιοκεντήσεως(41 ).

ΡΑΔΙΟΓΡΑΦΊΑ
’Απαγορεύεται ή χρήσις της τό Ιο τρ ί

μηνο αλλά μέ τήν χρήσι (ορισμένης τεχνι
κής ό σκελετός τοΰ έμβρύου δύναται νά 
άποτυπωθή σέ φιλμ προ τής 12ης έβδο
μάδος τής κυήσεως (42). 'Οπωσδήποτε 
όμως καθαρή διαφοροποίησις τών άποτι- 
τανωθέντων μελών δύναται νά φανή άπό 
τήν 20ήν εβδομάδα.

Συγγενείς άνωμαλίες τοΰ έμβρύου δύ- 
νανται εΰκρινώς νά διαγνωσθοΰν κατά τό 
3ο τρίμηνο. 'Η άπεικόνισις τής κερκίδος 
σέ έμβρυο 16 έβδομάδων άποκλείει τό 
σύνδρομο θρσμβοκυττοπενίας καί κερκιδι- 
κής απλασίας(43). Ή είσοδος ύδατοδια- 
λυτής σκιερής ουσίας έντός τής άμνιακής
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κοιλότητος (άμνιογραφία) διότι καλή ά- 
πεικόνισι τοΰ πλακοΰντος, τής εξωτερικής 
έπιφανείας τοΰ εμβρύου καί έπί κατα- 
πώσεως τοΰ γαστρεντερικοΰ του σωλή- 
νος (44), ένώ τό ελαιώδες διάλυμα τής 
σκιερής ουσίας κατακρατούμενο ύπό τοΰ 
σμίγματος (έμβρυογραφία) δείχνει τό 
περίγραμμα τοΰ έμβρύου(45). Τόσο ή ά
μνιογραφία δσο καί ή έμβρυογραφία, μό
νες ή έν συνδυασμώ, χρησιμοποιούνται 
κατά τό 3ο τρίμηνο γ ια  την διάγνωσι πα
θήσεων τοΰ νωτιαίου σωλήνος.

ΕΜΒΡΥΟΣΚΟΠ ΙΑ
'Η μέσω συστήματος φακών άμεσος έ- 

πισκάπησις τοΰ εμβρύου έντός τής μήτρας 
εύρίσκεται σε πειραματικόν στάδιο. Μέ
χρι σήμερα έγιναν πειράματα έπί έπι- 
κειμένης θεραπευτικής έκτρώσεως (46). 
Σκοπός τής μεθόδου είναι να ίδή κανείς 
τις  εξωτερικές άνωμαλίες τοΰ εμβρύου σε 
συνδυασμό με λήψι αίματος άπό τό έμ
βρυο ή ακόμα καί βιοψία αύτοΰ γ ια  με
λέτη διαφόρων παθήσεων καί γ ια  την προ
γεννητική διάγνωσι διαφόρων αΐμοσφαιρι- 
νοπαθειών(47) (48).

ΜΕΛΕΤΗ ΠΑΡΑΓΟΝΤΩΝ 
ΤΗΣ ΜΗΤΡΟΣ

Εμβρυϊκά λεμφοκύτταρα κυκλοφοροΰν-

τα στο αΐμα τής μητέρας μπορούν στήν 
περίπτωσι άρρένων έμβρύων νά φανερώ
σουν τό φύλο τοΰ εμβρύου καί νά μελετη- 
θή ό τύπος τών χρωματοσωμάτων (49). 
Τά αποτελέσματα δεν είναι βέβαια αλά
θητα καί τούτο διότι πολύ λ ίγα  εμβρυϊ
κά λεμφοκύτταρα (0,1 —  0,5%) κυκλο
φορούν στο μητρικό αΐμα καί ακόμη ε
πειδή τά εμβρυϊκά λεμφοκύτταρα παραμέ
νουν στήν μητρική κυκλοφορία έπί έτη ή 
μέθοδος είναι άχρηστη γ ιά  γυναίκες πού 
στο παρελθόν γεννήσανε άρρενα τέκνα.

Επίσης εύρέθη σχέσις μεταξύ χαμηλής 
περιεκτικότητος hpl (ανθρωπίνου πλα- 
κουντιακοΰ γαλακτογόνου) στον όρο τής 
μητέρας καί συγγενών ανωμαλιών τοΰ έμ- 
βρύου(50).

Τέλος, μεταβολίτες στά ουρά τής μη
τέρας χρησιμοποιήθηκαν γ ιά  τήν προγεν
νητική διάγνωσι έπινεφριδιακών (Adreno
genital) συνδρόμου καί μεθυλμαλονικής 
όξυναιμίας(51).

’Εσχάτως διεπιστώθη οτι είναι δυνατόν 
νά γίνη προγεννητική διάγνωσις τής Με
σογειακής αναιμίας Couley διά χημικών 
αναλύσεων πλακουντιακοΰ αίματος, λη- 
φθέντος διά παρακεντίσεως.

Τοΰτο έχει ιδιαιτέραν σημασίαν διά 
τήν χώρα μας όπου απαντάται συχνά ή 
νόσος.
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