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Ε Μ Γ Ε
Ελληνική Μαιευτική και
Γυναικολογική Εταιρεία

ΕΡΩΤΗΣΕΙΣ ΠΟΥ ΑΠΑΝΤΩΝΤΑΙ
•	 Ποια είναι η καλύτερη μέθοδος ανίχνευσης για τις τρισωμίες 21, 18, 13;
•	 �Ποια είναι τα πλεονεκτήματα της συνδυασμένης εξέτασης αυχενικής διαφάνειας και βιο-

χημικών δεικτών;
•	 Ποια είναι η διαγνωστική μέθοδος για τις χρωμοσωματικές ανωμαλίες;
•	 Ποιες γυναίκες συστήνεται να κάνουν το υπερηχογράφημα 11-13 εβδομάδων;
•	 Ποιες είναι οι προϋποθέσεις για την ορθή διενέργεια της εξέτασης cfDNA;
•	 Είναι η εξέταση του cfDNA διαγνωστική;
•	 �Τι συστήνεται σε περίπτωση ανεύρεσης υπερηχογραφικών δεικτών χρωμοσωματικών 

ανωμαλιών στο 2ο τρίμηνο της κύησης;
•	 �Ποιες είναι οι σημερινές δυνατότητες του προγεννητικού ελέγχου με μοριακό καρυότυ-

πο και ποιος ο κίνδυνος αποβολής;
•	 Είναι αξιόπιστη η εξέταση cfDNA σε δίδυμες κυήσεις;
•	 Είναι αξιόπιστη η εξέταση cfDNA για τις υπομικροσκοπικές ανωμαλίες;
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Ε Μ Γ Ε
Ελληνική Μαιευτική και
Γυναικολογική Εταιρεία

Ι. Εισαγωγή

	Ποια είναι η καλύτερη μέθοδος ανίχνευσης για 
τις τρισωμίες 21, 18, 13;

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

	Ποια είναι η διαγνωστική μέθοδος για τις χρω-
μοσωματικές ανωμαλίες;

Η πιθανότητα χρωμοσωματικών ανωμαλιών στην 
κύηση είναι περίπου 1.5%. Από αυτές, το 0.5% πε-
ρίπου είναι αριθμητικές (π.χ. τρισωμίες 21, 18, 
13)   ή μικροσκοπικές δομικές, ενώ το υπόλοιπο 
περίπου 1% είναι υπομικροσκοπικές (μικροελλεί-
ψεις και μικροδιπλασιασμοί)1,2.

Η εξέταση του ελεύθερου DNA (cfDNA) απο-
τελεί σήμερα την περισσότερο αξιόπιστη μέθοδο 
εκτίμησης του κινδύνου (screening) για τις τρι-
σωμίες 21, 18 και 133. Η μέχρι σήμερα, περισσότε-
ρο διαδεδομένη μέθοδος για την εκτίμηση της πι-
θανότητας τρισωμιών είναι το υπερηχογράφημα 
της αυχενικής διαφάνειας στις 11–13 εβδομάδες 
κύησης σε συνδυασμό με τον έλεγχο βιοχημικών 
δεικτών (ελεύθερης β-hCG και ΡΑΡΡ-Α). Ο έλεγχος 
με αυχενική διαφάνεια και βιοχημικούς δείκτες 
πλεονεκτεί του cfDNA στο ότι παρέχει τη δυνα-
τότητα ελέγχου της εμβρυϊκής ανατομίας καθώς 
και της πιθανότητας άλλων συγγενών βλαβών, 
όπως οι συγγενείς καρδιοπάθειες, σκελετικές 
δυσπλασίες, υπολειπόμενη ανάπτυξη και άλλες. 
H διάγνωση των χρωμοσωματικών ανωμαλιών 
(αριθμητικών και υπομικροσκοπικών) μπορεί να 
επιτευχθεί μόνο με επεμβατικές μεθόδους (αμνιο-
παρακέντηση και βιοψία τροφοβλάστης). 

ΙΙ. Συστάσεις καλής κλινικής πρακτικής

	Ποιες γυναίκες συστήνεται να κάνουν το υπε-
ρηχογράφημα 11-13 εβδομάδων;

	Ποιες είναι οι προϋποθέσεις για την ορθή διε-
νέργεια της εξέτασης cfDNA;

	Είναι η εξέταση του cfDNA διαγνωστική;
	Τι γίνεται σε περίπτωση ανεύρεσης υπερηχο-

γραφικών δεικτών χρωμοσωματικών ανωμα-
λιών στο 2ο τρίμηνο της κύησης;

	Ποιες είναι οι σημερινές δυνατότητες του προ-
γεννητικού ελέγχου με μοριακό καρυότυπο και 
ποιος ο κίνδυνος αποβολής;

	Είναι αξιόπιστη η εξέταση cfDNA σε δίδυμες κυ-
ήσεις;

	Είναι αξιόπιστη η εξέταση cfDNA για τις υπομι-
κροσκοπικές 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 (βλ. 
Οδηγία ΕΜΓΕ Νο 70/2025. hsog.gr)

•	 �Μετά από την εξέταση της αυχενικής διαφάνει-
ας πρέπει να ακολουθεί γραπτή συμβουλευτι-
κή ως προς τις προτεινόμενες ή μη εξετάσεις. 
Είναι ιδιαίτερα σημαντικό ο εξεταστής να είναι 
ειδικός Εμβρυομητρικής Ιατρικής ή ιατρός πι-
στοποιημένος στη συγκεκριμένη εξέταση. Το 
χρησιμοποιούμενο λογισμικό πρέπει να είναι 
επίσης πιστοποιημένο και ενημερωμένο (ενδει-
κτικά λογισμικά αναφέρονται στην οδηγία της 
ΕΜΓΕ Νο 70/2025). Δεν πρέπει να χρησιμοποι-
ούνται παλιά λογισμικά, μη αναβαθμισμένα σε 
τακτά χρονικά διαστήματα. Μετά από την εξέ-
ταση της αυχενικής διαφάνειας συζητούνται 
εξατομικευμένα οι ακόλουθες δυνατότητες:
o	Μη περαιτέρω ελέγχου
o	 �Μη επεμβατικού προγεννητικού ελέγχου 

στο αίμα της εγκύου με cfDNA
o	 �Επεμβατικού ελέγχου (βιοψία τροφοβλά-

στης ή αμνιοπαρακέντηση ) 

•	 �Συνιστάται η εξέταση του cfDNA να διενερ-
γείται μόνο μετά το υπερηχογράφημα 11–13 
εβδομάδων, και αφού έχει προηγηθεί συμβου-
λευτική ως προς τις δυνατότητες και τους πε-
ριορισμούς του προγεννητικού ελέγχου, προς 
αποφυγή ταλαιπωρίας και πιθανής οικονομι-
κής επιβάρυνσης της εγκύου.

•	 �Είναι σαφές ότι η εξέταση του cfDNA είναι ανιχνευ-
τική και όχι διαγνωστική δοκιμασία και επομένως 
σε περίπτωση αποτελέσματος υψηλού κινδύνου 
απαιτείται επιβεβαίωση με επεμβατική μέθοδο.

•	 �Στην περίπτωση ανεύρεσης δεικτών χρωμοσω-
ματικών ανωμαλιών στο 2ο τρίμηνο της κύησης, 
εφόσον δεν έχει προηγηθεί επεμβατικός έλεγχος 
ή εξέταση cfDNA, υπολογίζεται εκ νέου ο κίνδυ-
νος των συχνότερων χρωμοσωματικών ανωμα-
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λιών (τρισωμίες 21,18,13) και συζητούνται εξα-
τομικευμένα οι ακόλουθες δυνατότητες:
o	Επεμβατικού ελέγχου (αμνιοπαρακέντηση) 
o	 �Μη επεμβατικού προγεννητικού ελέγχου-

με cfDNA
o	Μη περαιτέρω ελέγχου

•	 �Σε περίπτωση που προϋπάρχει εξέταση cfD-
NA χαμηλού κινδύνου και εν συνεχεία ανευρί-
σκονται υπερηχογραφικοί δείκτες χρωμοσω-
ματικών ανωμαλιών, συνιστάται η διενέργεια 
επεμβατικού ελέγχου (λήψη τροφοβλάστης ή 
αμνιοπαρακέντηση) με μοριακό καρυότυπο 
μόνο στις παρακάτω περιπτώσεις:
o	 Αυξημένης αυχενικής διαφάνειας ή πτυχής
o	 Εμβρυικών ανωμαλιών
o	 Παρουσίας πολλαπλών δεικτών
o	 �Παρουσίας δεικτών που σχετίζονται με 

παθολογική κλινική οντότητα επιπλέον 
της τρισωμίας 21. 

•	 �Σε όλες τις κυήσεις συνιστάται να γίνεται πε-
ραιτέρω συμβουλευτική για τις σημερινές δυ-
νατότητες του προγεννητικού ελέγχου. Πιο 
συγκεκριμένα συνιστάται να ενημερώνονται 
οι γονείς για την επιπλέον δυνατότητα είτε μη 
επεμβατικού ελέγχου με cfDNA ως μεθόδου 
μη διαγνωστικής (sreening) είτε με διαγνω-
στικές επεμβατικές μεθόδους όπως η λήψη 
τροφοβλάστης ή η αμνιοπαρακέντηση. Στην 
περίπτωση δε των επεμβατικών μεθόδων 
θα πρέπει να ενημερώνονται για τον πολύ 
χαμηλό κίνδυνο αποβολής καθώς και για τις 
δυνατότητες των νέων μεθόδων πέραν του 
μοριακού καρυότυπου δηλαδή της εξέτασης 
με αλληλούχηση εξωνίων (WES) όταν αυτή 
ενδείκνυται (βλ. κατευθυντήρια οδηγία ΕΜΓΕ 
Νο 73). Η λήψη τροφοβλάστης και η αμνιοπα-
ρακέντηση δεν σχετίζονται με σημαντική αύ-
ξηση του κινδύνου αποβολής σε σχέση με τον 
βασικό κίνδυνο στις γυναίκες που υποβάλ-
λονται σε αυτές τις διαδικασίες. Σύμφωνα με 
τελευταία μετα-ανάλυση, όταν εξετάστηκαν 
μελέτες που περιλάμβαναν μόνο γυναίκες με 
παρόμοια προφίλ κινδύνου για χρωμοσωμικές 
ανωμαλίες στις ομάδες παρέμβασης και ελέγ-
χου, ο κίνδυνος που σχετίζεται με τη διαδικα-
σία της αμνιοπαρακέντησης ήταν 0,12% (95% 
CI, −0,05 έως 0,30%; I2 = 44,1%) και για την 
λήψη τροφοβλάστης ήταν −0,11% (95% CI, 
−0,29 έως 0,08%; I2 = 0%). Η συμβουλευτική 

αυτή συνιστάται να καταγράφεται και στην 
γραπτή γνωμάτευση του υπερηχογραφήμα-
τος 11-13 εβδομάδων 4,5. 

•	 �Η εξέταση cfDNA έχει υψηλή διαγνωστική 
ακρίβεια στην ανίχνευση των τρισωμιών 21 
και 18 στις δίδυμες κυήσεις, ανεξάρτητα από 
τη χοριονικότητα. Για τον υπολογισμό της δι-
αγνωστικής ακρίβειας για την τρισωμία 13 και 
τις ανευπλοιδίες στα φυλετικά χρωμοσώματα 
υπάρχουν περιορισμένα στοιχεία. Τα υπάρ-
χοντα δεδομένα δεν υποστηρίζουν τη χρήση 
του cfDNA για τις υπομικροσκοπικές χρωμο-
σωματικές ανωμαλίες (μικροελλείψεις και μι-
κροδιπλασιασμούς).

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 υπερη-
χογραφήματος 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 συ-
νιστάται να γίνεται από ειδικούς στην Εμβρυ-
ομητρική Ιατρική ή πιστοποιημένους στη δι-
ενέργεια αυτής της εξέτασης. Επιπρόσθετα, ο 
υπολογισμός του τροποποιημένου κινδύνου 
τρισωμιών συνιστάται να γίνεται με χρήση πι-
στοποιημένου και ενημερωμένου ειδικού λογι-
σμικού.

•	 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 cfDNA, μοριακό καρυ-
ότυπο και WES και του πολύ χαμηλού κινδύνου 
αποβολής μετά από τις επεμβατικές μεθόδους.

•	 Η εξέταση cfDNA έχει υψηλή διαγνωστική ακρί-
βεια στην ανίχνευση των τρισωμιών 21 και 18 
και στις δίδυμες κυήσεις.
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IV. �Τι αλλάζει από την προηγούμενη 
κατευθυντήρια οδηγία της ΕΜΓΕ

•	 Σημειώνεται ότι ο υπολογισμός του τροποποι-
ημένου κινδύνου τρισωμιών συνιστάται να γί-
νεται με χρήση πιστοποιημένου και ενημερω-
μένου ειδικού λογισμικού.

•	 Συνιστάται να γίνεται περαιτέρω συμβουλευ-
τική για τις σημερινές δυνατότητες του προ-
γεννητικού ελέγχου.

•	 Προστίθεται η δυνατότητα εξέτασης cfDNA στις 
δίδυμες κυήσεις για τις τρισωμίες 21 και 18.

Ομάδα σύνταξης παρούσας οδηγίας

Παναγιώτης Μπεναρδής
Μαιευτήρας-Γυναικολόγος, Αθήνα 

Απόστολος Αθανασιάδης
Μαιευτήρας-Γυναικολόγος, Θεσσαλονίκη

Θεμιστοκλής Δαγκλής
Μαιευτήρας-Γυναικολόγος, Θεσσαλονίκη

Απόστολος Ζαβλανός
Μαιευτήρας-Γυναικολόγος, Θεσσαλονίκη

Αλέξανδρος Σωτηριάδης
Μαιευτήρας-Γυναικολόγος, Θεσσαλονίκη

Αθηνά Σούκα
Μαιευτήρας-Γυναικολόγος, Αθήνα

Γεώργιος Μακρυδήμας
Μαιευτήρας-Γυναικολόγος, Ιωάννινα

Χαρά Σκέντου
Μαιευτήρας-Γυναικολόγος, Λάρισα 

Ομάδα συντονισμού
Απόστολος Αθανασιάδης
Μαιευτήρας-Γυναικολόγος, Θεσσαλονίκη

Θεμιστοκλής Δαγκλής
Μαιευτήρας-Γυναικολόγος, Θεσσαλονίκη

Παναγιώτης Μπεναρδής
Μαιευτήρας-Γυναικολόγος, Αθήνα

Βασίλειος Περγιαλιώτης
Μαιευτήρας-Γυναικολόγος, Αθήνα
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