
ΜΗ ΕΠΕΜΒΑΤΙΚΌΣ ΠΡΟΓΕΝΝΗΤΙΚΌΣ ΈΛΕΓΧΟΣ 
ΜΕ ΕΛΕΎΘΕΡΟ DNA (cfDNA)  

ΠΕΡΙΕΧΌΜΕΝΑ 

I. Εισαγωγή.................................................................................................................................. 2

IΙ. Συστάσεις καλής κλινικής πρακτικής................................................................................ 2

ΙΙΙ. Σύνοψη................................................................................................................................... 3

IV. Τι αλλάζει από την προηγούμενη κατευθυντήρια οδηγία της ΕΜΓΕ.......................... 3

V. Βιβλιογραφία.......................................................................................................................... 3

1

ΕΡΩΤΗΣΕΙΣ ΠΟΥ ΑΠΑΝΤΩΝΤΑΙ
•	 Ποιά είναι η καλύτερη μέθοδος screening για τις τρισωμίες 21, 18, 13;
•	 Ποιά είναι τα πλεονεκτήματα της συνδυασμένης εξέτασης αυχενικής διαφάνειας και 

βιοχημικών δεικτών;
•	 Ποιά είναι η μόνη διαγνωστική μέθοδος για τις χρωμοσωματικές ανωμαλίες;
•	 Ποιές γυναίκες πρέπει να κάνουν το υπερηχογράφημα 11-13 εβδομάδων;
•	 Ποιές είναι οι προυποθέσεις για τη ορθή διενέργεια της εξέτασης cfDNA;
•	 Είναι η εξέταση του cfDNA διαγνωστική;
•	 Τί γίνεται σε περίπτωση ανεύρεσης υπερηχογραφικών δεικτών χρωμοσωματικών 

ανωμαλιών στο 2ο τρίμηνο της κύησης;
•	 Ποιές είναι οι σημερινές δυνατότητες του προγεννητικού ελέγχου με μοριακό καρυότυπο 

και ποιός ο κίνδυνος αποβολής;
•	 Είναι αξιόπιστη η εξέταση cfDNA σε δίδυμες κυήσεις;
•	 Είναι αξιόπιστη η εξέταση cfDNA για τις υπομικροσκοπικές ανωμαλίες;
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Ι. Εισαγωγή

	�Ποιά είναι η καλύτερη μέθοδος screening για 
τις τρισωμίες 21, 18, 13;

	�Ποιά είναι τα πλεονεκτήματα της συνδυασμέ-
νης εξέτασης αυχενικής διαφάνειας και βιοχη-
μικών δεικτών;

	�Ποιά είναι η μόνη διαγνωστική μέθοδος για τις 
χρωμοσωματικές ανωμαλίες;

Η πιθανότητα χρωμοσωματικών ανωμαλιών 
στην κύηση είναι περίπου 1.5%. Από αυτές, το 
0.5% περίπου είναι αριθμητικές (π.χ. τρισωμίες 
21, 18, 13)  ή μικροσκοπικές δομικές, ενώ το υπό-
λοιπο περίπου 1% είναι υπομικροσκοπικές (μι-
κροελλείψεις και διπλασιασμοί)1,2.

Η εξέταση του ελεύθερου DNA (cfDNA) αποτε-
λεί σήμερα την καλύτερη μέθοδο εκτίμησης του 
κινδύνου (screening) για τις τρισωμίες 21, 18 
και 133. Η μέχρι σήμερα, περισσότερο διαδεδο-
μένη μέθοδος για την εκτίμηση της πιθανότητας 
τρισωμιών είναι το υπερηχογράφημα της αυχε-
νικής διαφάνειας στις 11–13 εβδομάδες κύησης 
σε συνδυασμό με τον έλεγχο βιοχημικών δεικτών 
(ελεύθερης β-hCG και ΡΑΡΡ-Α). Ο έλεγχος με αυ-
χενική διαφάνεια και βιοχημικούς δείκτες πλεο-
νεκτεί του cfDNA στο ότι παρέχει τη δυνατότητα 
ελέγχου της εμβρυϊκής ανατομίας καθώς και της 
πιθανότητας άλλων συγγενών βλαβών. H διά-
γνωση των χρωμοσωματικών ανωμαλιών (αριθ-
μητικών και υπομικροσκοπικών) γίνεται μόνο με 
επεμβατικές μεθόδους (αμνιοπαρακέντηση και 
βιοψία τροφοβλάστης). 

ΙΙ. Συστάσεις καλής κλινικής πρακτικής

	�Ποιές γυναίκες πρέπει να κάνουν το υπερηχο-
γράφημα 11-13 εβδομάδων;

	�Ποιές είναι οι προυποθέσεις για τη ορθή διε-
νέργεια της εξέτασης cfDNA;

	Είναι η εξέταση του cfDNA διαγνωστική;

	�Τί γίνεται σε περίπτωση ανεύρεσης υπερηχο-
γραφικών δεικτών χρωμοσωματικών ανωμα-
λιών στο 2ο τρίμηνο της κύησης;

	�Ποιές είναι οι σημερινές δυνατότητες του 
προγεννητικού ελέγχου με μοριακό καρυότυ-
πο και ποιός ο κίνδυνος αποβολής;

	�Είναι αξιόπιστη η εξέταση cfDNA σε δίδυμες 
κυήσεις;

	�Είναι αξιόπιστη η εξέταση cfDNA για τις υπο-
μικροσκοπικές ανωμαλίες;

•	 �Συνιστάται η πραγματοποίηση του υπερηχο-
γραφήματος 11–13 εβδομάδων σε όλες τις 
εγκύους, ανεξάρτητα από την πρόθεσή τους να 
υποβληθούν ή όχι σε έλεγχο με cfDNA.

•	 �Το υπερηχογράφημα 11–13 εβδομάδων πραγ-
ματοποιείται με βάση τις ισχύουσες κατευθυ-
ντήριες οδηγίες και τεχνικές προδιαγραφές. 
Υπολογίζεται ο κίνδυνος για τρισωμίες 21, 18, 
13 και συζητούνται εξατομικευμένα οι ακόλου-
θες δυνατότητες:
o	Μη περαιτέρω ελέγχου
o	 �Μη επεμβατικού προγεννητικού ελέγχου με 

cfDNA
o	 �Επεμβατικού ελέγχου (αμνιοπαρακέντηση 

ή βιοψία τροφοβλάστης) 

•	 �Συνιστάται η εξέταση του cfDNA να διενεργεί-
ται μετά από το υπερηχογράφημα 11–13 εβδο-
μάδων, και αφού έχει προηγηθεί συμβουλευτι-
κή ως προς τις δυνατότητες και τους περιορι-
σμούς του προγεννητικού ελέγχου.

•	 �Είναι σαφές ότι η εξέταση του cfDNA είναι ανι-
χνευτική και όχι διαγνωστική δοκιμασία και 
επομένως σε περίπτωση αποτελέσματος υψη-
λού κινδύνου απαιτείται επιβεβαίωση με επεμ-
βατική μέθοδο.

•	 �Στην περίπτωση ανεύρεσης δεικτών χρωμοσω-
ματικών ανωμαλιών στο 2ο τρίμηνο της κύησης, 
εφόσον δεν έχει προηγηθεί επεμβατικός έλεγ-
χος ή εξέταση cfDNA, υπολογίζεται εκ νέου ο κίν-
δυνος των συχνότερων χρωμοσωματικών ανω-
μαλιών (τρισωμίες 21, 18, 13) και συζητούνται 
εξατομικευμένα οι ακόλουθες δυνατότητες:
o	 Επεμβατικού ελέγχου (αμνιοπαρακέντηση) 
o	 �Μη επεμβατικού προγεννητικού ελέγχουμε 

cfDNA
o	 Μη περαιτέρω ελέγχου

•	 �Σε περίπτωση που προϋπάρχει εξέταση cfDNA 
χαμηλού κινδύνου και εν συνεχεία ανευρίσκο-
νται υπερηχογραφικοί δείκτες χρωμοσωμα-
τικών ανωμαλιών, συνιστάται η διενέργεια 
επεμβατικού ελέγχου (λήψη τροφοβλάστης 
ή αμνιοπαρακέντηση) με μοριακό καρυότυπο 
στις παρακάτω περιπτώσεις:
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o	Αυξημένης αυχενικής διαφάνειας ή πτυχής
o	Εμβρυικών ανωμαλιών
o	Παρουσίας πολλαπλών δεικτών
o	 �Παρουσίας δεικτών που σχετίζονται με πα-

θολογική κλινική οντότητα επιπλέον της 
τρισωμίας 21. 

•	 �Σε όλες τις κυήσεις συνιστάται να γίνεται συμ-
βουλευτική για τις σημερινές δυνατότητες του 
προγεννητικού ελέγχου με μοριακό καρυότυ-
πο και του πολύ χαμηλού κινδύνου αποβολής 
μετά από τις επεμβατικές μεθόδους3,4,5. 

•	 �Υπάρχουν περιορισμένα στοιχεία σχετικά με 
την ακρίβεια του cfDNA στις δίδυμες κυήσεις. 
Επομένως, η χρήση του cfDNA σε δίδυμες κυ-
ήσεις συνιστάται να γίνεται με επιφύλαξη, και 
μετά από ενημέρωση.

•	 �Τα υπάρχοντα δεδομένα δεν υποστηρίζουν τη 
χρήση του cfDNA για τις υπομικροσκοπικές 
χρωμοσωματικές ανωμαλίες (μικροελλείψεις 
και διπλασιασμούς).

ΙΙΙ. Σύνοψη

•	 �Η εξέταση του ελεύθερου DNA (cfDNA) απο-
τελεί σήμερα την καλύτερη μέθοδο εκτίμησης 
του κινδύνου (screening) για τις τρισωμίες 21, 
18 και 13. Τα υπάρχοντα δεδομένα δεν υπο-
στηρίζουν τη χρήση του cfDNA για τις υπομι-
κροσκοπικές χρωμοσωματικές ανωμαλίες (μι-
κροελλείψεις και διπλασιασμούς).

•	 �Συνιστάται η πραγματοποίηση του υπερηχο-
γραφήματος 11–13 εβδομάδων σε όλες τις 
εγκύους, ανεξάρτητα από την πρόθεσή τους να 
υποβληθούν ή όχι σε έλεγχο με cfDNA.

•	 �H διάγνωση των χρωμοσωματικών ανωμα-
λιών (αριθμητικών και υπομικροσκοπικών) 
γίνεται μόνο με επεμβατικές μεθόδους (αμνιο-
παρακέντηση και βιοψία τροφοβλάστης).

•	 �Σε όλες τις κυήσεις συνιστάται να γίνεται συμ-
βουλευτική για τις σημερινές δυνατότητες του 
προγεννητικού ελέγχου με μοριακό καρυότυ-
πο και του πολύ χαμηλού κινδύνου αποβολής 
μετά από τις επεμβατικές μεθόδους.

•	 �Υπάρχουν περιορισμένα στοιχεία σχετικά με 
την ακρίβεια του cfDNA στις δίδυμες κυήσεις.

IV. �Τι αλλάζει από την προηγούμενη 
κατευθυντήρια οδηγία της ΕΜΓΕ

�
•	 �Δεν υπάρχει προηγούμενη κατευθυντήρια οδη-

γία της ΕΜΓΕ.
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Οι κατευθυντήριες οδηγίες εγκρίθηκαν από μεικτή ομάδα εξειδικευμένων ιατρών στον 
προγεννητικό έλεγχο και κλινικών γενετιστών, οι οποίοι συμμετείχαν στο 3ο Forum προγεν-
νητικού ελέγχου, που διοργανώθηκε από την Ελληνική εταιρεία υπερήχων στην Μαιευτική 
και Γυναικολογία.  

Οι κατευθυντήριες οδηγίες συντάσσονται με βάση τη διεθνή βιβλιογραφία και δεν απηχούν 
απαραίτητα τις προσωπικές απόψεις των συντακτών τους. Οι κατευθυντήριες οδηγίες δεν 
μπορούν να εφαρμοστούν σε όλες ανεξαιρέτως τις περιπτώσεις και δεν έχουν σκοπό να 
υποκαταστήσουν την κλινική κρίση του θεράποντος γιατρού. Η περίπτωση κάθε ασθενούς 
είναι ξεχωριστή και ο γιατρός οφείλει να προσαρμόσει την επιστημονική γνώση στις ιδιαι-
τερότητες του συγκεκριμένου περιστατικού.
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