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Η αυχενική διαφάνεια
και το ρινικό οστό στην
ανίχνευση του Σ. Down

κατά το υπερηχογράφη-
μα πρώτου τριμήνου

Περίληψη
Οι δυσμορφίες του προσώπου είναι ένα αναγνωρισμένο χαρα-
κτηριστικό γνώρισμα πολλών γενετικών συνδρόμων. Λόγω της
σύνθετης φύσης τους, οι τυποποιημένες μετρήσεις των περισ-
σότερων οστεωδών δομών του προσώπου είναι δύσκολο να πα-
ραχθούν και ένα μεγάλο μέρος της υπερηχογραφικής αξιολόγη-
σης του εμβρυϊκού προσώπου παραμένει υποκειμενικό. 
Ένα από τα λίγα χαρακτηριστικά  γνωρίσματα του προσώπου
που μπορεί να απεικονισθεί κατά την υπερηχογραφική εξέταση
και μπορεί να μας οδηγήσει σε μια πιο αντικειμενική εκτίμηση
είναι το  ρινικό οστό. 
Ο Langdon Down το 1886 περιέγραψε σαν κύρια χαρακτηριστι-
κά της τρισωμίας 21 την ελαττωμένη ελαστικότητα δέρματος το
οποίο μοιάζει "σαν να περισ¬σεύει πάνω στο σώμα" και το επί-
πεδο προφίλ με τη μικρή μύτη. Η πρώτη του παρατήρηση οδή-
γησε στην ανάπτυξη της μεθόδου της μέτρησης της αυχενικής
διαφάνειας η οποία αναδείχθηκε η πιο αποτελεσματική μέθο¬δο
screening για χρωματοσωμικές ανωμαλίες στο πρώτο τρίμηνο
της κύησης.
Το1994 ανακοινώθηκε η πρώτη μελέτη που αφορούσε την ακτι-
νολογική και ιστολογική εξέταση του ρινικού οστού σε έμβρυο.
Οι εντυπωσιακές ανωμα¬λίες στην υπερηχογραφική απεικόνιση
του ρινικού οστού όμως δεν είχαν  τη ίδια αναγνώριση μέχρι το
2001 οπότε  και άρχισε βασικά η χρήση της παρουσίας ή της
απουσίας του ρινικού οστού να έχει στατιστική σημασία στην
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πρόγνωση του συνδρόμου Down.
Όπως με την αυχενική διαφάνεια και άλλους
δείκτες χρωματοσωμικών ανωμαλιών κατά τον
υπερηχογραφικό έλεγχο, η εκτίμηση του ρινικού
οστού θα πρέπει να γίνεται μόνο όταν έχουν εξα-
σφαλισθεί τόσο ο απαιτού¬μενος τεχνικός εξο-
πλισμός, με τα κατάλληλα μηχανήματα και το
ειδικό λογισμικό πρόγραμμα, όσο και η κατάλλη-
λη εκπαίδευση των εξεταστών.    

Λέξεις - κλειδιά: Αυχενική διαφάνεια, ρινικό οστό, Υπερη-

χογράφημα πρώτου τριμήνου. 

Εισαγωγή
Η υπερηχογραφική εκτίμηση του ρινικού
οστού αναδεικνύεται τα τελευ¬ταία χρόνια
σαν ένας ισχυρός δείκτης στην προγεννητική
διάγνωση του συνδρόμου Down. 
Το γεγονός αυτό δεν είναι αξιοπερίεργο κα-
θώς ήδη από το 1866 με την πρώτη περιγραφή
του συνδρόμου από τον Langdon Down  ήταν
γνωστό ότι ο φαινότυπος του συνδρόμου
Down συνδέεται με ανωμαλίες της ράχης της
μύτης. Στην περιγραφή του  αυτή ο Down
αναφέρει ότι κύρια χαρακτηριστικά της τρι-
σωμίας 21 είναι η ελαττωμένη ελαστικότητα
δέρματος το οποίο μοιάζει "σαν να
περισ¬σεύει πάνω στο σώμα" και το επίπεδο
προφίλ με τη μικρή μύτη.
Η πρώτη του παρατήρηση οδήγησε στην ανά-
πτυξη της μεθόδου της μέτρησης της αυχενι-
κής διαφάνειας η οποία αναδείχθηκε η πιο
αποτελεσματική μέθο¬δο screening για χρω-
ματοσωμικές ανωμαλίες στο πρώτο τρίμηνο
της κύησης.
Το 2001 οι ερευνητές βιντεοσκόπησαν την
υπερηχογραφική εξέταση στο πρώτο τρίμηνο
και κατά τον έλεγχο της βιντεοσκόπησης με-
τά την εξέταση  διαπιστώθηκε ότι δεν ήταν
δυνατόν να αναγνωρισθεί  το ρινικό οστό σε
αυτήν την ηλικία της  κύησης. Η πρώτη ανα-
κοίνωση από τις μελέτες με υπερήχους από
τις έρευνες  αυτές που ξεκίνησαν το 2001 δη-
μοσιοποιήθηκε το 2004.
Το 2003 δημοσιεύθηκαν τα αποτελέσματα
πολυκεντρι¬κής μελέτης σε σύνολο 1089 κυή-

σεων που διενεργήθη¬κε στην Ιταλία και στην
Ολλανδία. Η εξέταση του ρινικού οστού ήταν
εφικτή στο 94% των περιπτώσεων στις 11-14
εβδομά¬δες της κύησης. Το 67% των εμβρύων
με σύνδρομο Down εμφάνιζαν απουσία ρινι-
κού οστού ενώ το αντί¬στοιχο ποσοστό στα
φυσιολογικά έμβρυα ήταν μόνο 1%.                  
Η  Cicero  και συν. την ίδια χρονολογική πε-
ρίοδο δημοσίευσαν τα αποτελέ¬σματα δικής
τους  έρευνας κατά τις υπερηχογραφικές με-
τρήσεις στις 11-14 εβδομάδες κύησης σε σύ-
νολο περισσοτέρων από 3.788 κυήσεων.
Η δυνατότητα εξέτασης του ρινι¬κού οστού
παρέμεινε ιδιαίτερα υψηλή (98.9%) ενώ η
συχνότητα απουσίας του ρινικού οστού στο
σύνδρομο Down δεν είχε σημαντική διαφορά
από την αρχική δημοσίευση το 2001 (67%
έναντι 73%). Αντίθετα η συχνότητα απουσίας
του ρινικού οστού σε ευπλοειδικά έμβρυα
ήταν υψηλότερη (2.8% έναντι 0.5%).

Ανατομία της μύτης

Η καταβολή της μύτης αρχίζει την 25η ημέρα
της κύησης  και κατά την 10η εβδομάδα που
αρχίζει η οστεοποίηση, είναι ήδη σχηματι-
σμένη. Αυτή η οστεοποίηση αρχίζει από ένα
μεσεγχυματικό κέντρο που καλύπτει την μεμ-
βράνη της ρινικής κάψας. 
Η μύτη διακρίνεται σ' ένα εξωτερικό τμήμα
(εξωτερική μύτη) και σ' ένα εσωτερικό τμήμα
(ρινικές κοιλότητες ή θαλάμες).
Η εξωτερική μύτη  είναι μια προ¬εξοχή του
προσώπου η υποδομή της οποίας απο¬τελεί-
ται προς τα πάνω από ένα οστέινο τμήμα
α¬κίνητο (ρινική πυραμίδα) και προς τα κάτω
από ένα κινητό χόνδρινο τμήμα. 
Η οστέινη ρινική πυραμίδα αποτελείται: στο
μέσο από το ρινικό οστούν, πλάγια από τη με-
τωπιαία απόφυση της άνω γνάθου και πάνω
από τη ρινική απόφυση του μετωπιαίου οστού.
Το χόνδρινο τμήμα αποτελεί¬ται: α) από τον
πλάγιο ρινικό χόνδρο ή τριγωνικό χόνδρο ο
οποίος συνδέεται προς τα πάνω με την οστέι-
νη ρινική πυραμίδα και στη μέση γραμμή με
το χόνδρινο τμήμα του ρινικού διαφράγμα-
τος. β) το μείζονα πτερυγιαίο χόνδρο ο οποί-
ος έχει δύο σκέλη το έξω που αποτελεί την
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υποδομή του πτερυγίου της μύτης και το έσω
που αποτελεί την υποδομή της στυλίδος. Τα
δυο σκέλη του πτερυγιαίου χόνδρου ως και το
πρόσθιο τμήμα του ρινικού διαφράγ¬ματος
διαμορφώνουν την κορυφή της μύτης και τους
ρώθωνες. γ) από τους ελάσσονες πτερυγιαί-
ους χόνδρους Το σημείο της συνένωσης του
χόνδρινου με το οστέινο τμήμα αποτελεί το
απιοειδές στόμιο.
Το χόνδρινο τμήμα της μύτης διατηρείται στη
θέση του στηριζόμενο από το ρινικό διά-
φραγμα. Η όλη εξωτερική μύτη καλύπτεται
από δέρμα.
Το ρινικό οστό είναι υμενογενές (οστεοποιεί-
ται δηλαδή απευθείας χωρίς να διέλθει από
το χονδρογενές στάδιο)  και σχηματίζεται από
τη συνένωση δύο μικρών επιμηκών οστών που
ενώ¬νονται στη μέση γραμμή του προσώπου
για να σχηματίσουν τη ράχη της μύτης.
Υπερηχογραφική εξέταση πρώτου τριμήνου.
Αυχενική διαφάνεια, ρινικό οστό.
Η εφαρμoγή της υπερηχoγραφίας στην Μαι-
ευτική ξεκίνησε στα τέλη της δεκαετίας του
1950 από τον πρωτoπόρo Ian Donald και τους
συνεργάτες του.1 Οι συνεχείς τελειoπoιήσεις
στην τεχνoλoγία των υπερήχων, η αύξηση του
ενδιαφέρoντoς των Μαιευτήρων για την με-
λέτη, αξιολόγηση και εφαρμογή των γνώσεων
άλλων ιατρικών ειδικοτήτων στην διάρκεια

της προγεννητικής περιόδου, ανέπτυξαν σε
μεγάλο βαθμό τις δυνατότητες προγεννητικής
διάγνωσης συγγενών ανωμαλιών ιδίως από
το πρώτο τρίμηνο της κύησης. Με την βοή-
θεια της τεχνoλoγίας των υπερήχων η μελέτη
τoυ εμβρύoυ άλλαξε τον τρόπο παρακoλoύ-
θησης της κυήσεως, έδωσε την δυνατότητα
εφαρμoγής όλων των γνώσεων της Ιατρικής
στην διάρκεια της πρoγεννητικής περιόδου,
μετέτρεψε την   εμπειρική μαιευτική γνώση,
σε συστηματική παρακoλoύθηση του εμβρύου
στην διάρκεια των σαράντα εβδομάδων της
ενδoμήτριας ζωής.                                                 
O σκοπός τoυ υπερηχoγραφήματoς πρώτου
τριμήνου ήταν αρχικά o πρoσδιoρισμός της
ηλικίας κύησης. Τα τελευταία 20 χρόνια η αλ-
ματώδης τεχνoλoγική ανάπτυξη των μηχανη-
μάτων των υπερήχων και η εισαγωγή στην
κλινική πράξη τoυ διακoλπικoύ υπερηχoγρα-
φήματoς έκανε δυνατή την απεικόνιση της
εμβρυϊκής ανατoμίας στο πρώτo τρίμηνo και
τη διάγνωση πολλών συγγενών ανωμαλιών
στο τρίμηνο αυτό. Είναι πλέoν γενικά απoδε-
κτό ότι o πρoγεννητικός έλεγχoς πρώτoυ τρι-
μήνoυ μπoρεί να θεωρηθεί αξιόπιστη
μέθoδoς ανίχνευσης και διάγνωσης μειζόνων
ανατoμικών και χρωμoσωμιακών ανωμαλιών.
Έτσι μετατoπίζεται η δυνατότητα διάγνωσης
από το δεύτερo στο πρώτο τρίμηνο της κύη-
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Ανατομία της μύτης.       

Η βάση του ρινικού οστού σχηματισμένη από τα
δυο επιμήκη οστά που  ενώνονται στην μέση.  
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σης σε σημαντικό πoσoστό ανωμαλιών με δυ-
νατότητα λήψης αποφάσεων. Την τελευταία
πενταετία, μια σειρά από μελέτες έδειξαν ότι
η αυχενική είναι ένα μέγεθος που μπορεί να
μετρηθεί υπερηχογραφικά στις 11-14 εβδο-
μάδες και η μέτρηση αυτή είναι μια αποτελε-
σματική δοκιμασία διαλογής πληθυσμού για
ανίχνευση χρωμοσωμικών ανωμαλιών.
Η μέτρηση της αυχενικής διαφάνειας μπορεί
να γίνει στην πλειοψηφία των περιπτώσεων
(95%) με διακοιλιακό υπερηχογράφημα, ενώ

στο υπόλοιπο 5% είναι απαραίτητο το δια-
κολπικό υπερηχογράφημα.2

H αυχενική διαφάνεια αποτελεί την υπερη-
χογραφική εικόνα της συλλογής υγρού που
φυσιολογικά εντοπίζεται πίσω από το ανώτε-
ρο τμήμα της σπονδυλικής στήλης του εμβρύ-
ου, μεταξύ της περιτονίας, που καλύπτει την
οπίσθια επιφάνεια της σπονδυλικής στήλης
και του δέρματος. Η αυχενική διαφάνεια με-
τράται μεταξύ 11+0 και 13+6 εβδομάδων
κύησης, διότι αυτή η χρονική περίοδος συν-
δυάζει τη δυνατότητα εξέτασης των περισσό-
τερων σημαντικών ανατομικών στοιχείων του
εμβρύου, με τη δυνατότητα επεμβατικής προ-
γεννητικής διάγνωσης σε ύποπτες περιπτώ-
σεις.3

Το πάχος της αυχενικής διαφάνειας αυξάνε-
ται φυσιολογικά καθώς προχωρά η ηλικία
κύησης, και συνήθως η 95η εκατοστιαία θέση
αντιστοιχεί στα 2.1mm για έμβρυο μήκους
45mm, αλλά προσεγγίζει τα 2.7 mm για μή-
κος εμβρύου 84mm. Αντίθετα, η 95η εκατο-
στιαία θέση βρίσκεται συνήθως στα 3.5mm.4

Σήμερα γνωρίζουμε ότι αυξημένη αυχενική
διαφάνεια σχετίζεται με αύξηση του κινδύ-
νου για χρωμοσωμικές ανωμαλίες και κυρίως
για το σύνδρομο Down, συγγενείς καρδιοπά-
θειες και γενετικά σύνδρομα. Γνωρίζουμε
επίσης ότι η αυχενική διαφάνεια μπορεί να
εμφανίζεται αυξημένη σε ένα μεγάλο αριθμό
διαφορετικών παθολογικών καταστάσεων.
Για το λόγο αυτό είναι πιθανό ότι οι υπεύθυ-
νοι μηχανισμοί της δημιουργίας της να  είναι
περισσότεροι του ενός. Ανάμεσα στους μηχα-
νισμούς που έχουν προταθεί ότι μπορούν να
έχουν σχέση με την αύξηση της αυχενικής
διαφάνειας περιλαμβάνονται  η ανάπτυξη εν-
δομήτριας καρδιακής ανεπάρκειας, η πρό-
κληση φλεβικής συμφόρησης στην περιοχή
του αυχένα, οι ανωμαλίες στη σύσταση της
εξωκυττάριας ουσίας, οι διαταραχές της διά-
πλασης του λεμφικού συστήματος, η λεμφική
συμφόρηση σε περιπτώσεις συνδρόμων με
ενδομήτρια απουσία κινήσεων, η συγγενής
λοίμωξη και τέλος, η εμβρυική αναιμία και η
υποπρωτεϊναιμία του εμβρύου.3

Η μέτρηση της αυχενικής διαφάνειας αποτε-
λεί μέθοδο screening, δηλαδή εντόπισης των
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Τοποθέτηση της κεφαλής των υπερήχων κάθετα
στο πρόσωπο του εμβρύου κατά την απεικόνιση
του ρινικού οστού. (Fetal Medicine Foundation)

Τα τρία χαρακτηριστικά γνωρίσματα 
(Fetal Medicine Foundation)
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ατόμων που βρίσκονται σε αυξημένο κίνδυνο
για χρωμοσωμικές ανωμαλίες και όχι μέθοδο
διάγνωσης χρωμοσωμικών ανωμαλιών.
Η διάγνωση χρωμοσωμικών ανωμαλιών είναι
σήμερα δυνατή μόνο με επεμβατικές μεθό-
δους (CVS, αμνιοπαρακέντηση), οι οποίες
όμως έχουν  κίνδυνο απώλειας της κύησης
περίπου 1%. Κάθε τιμή αυχενικής διαφάνει-
ας, σε συνδυασμό με την ηλικία της εγκύου
και το μήκος του εμβρύου και με επεξεργα-
σία στο κατάλληλο λογισμικό, δίνει έναν κίν-
δυνο για χρωμοσωμική ανωμαλία με τη μορ-
φή ενός ποσοστού (1 στα Χ). Οι πρώτες ανα-
φορές για τη συσχέτιση της αυξημένης αυχε-
νικής διαφάνειας με τις χρωμοσωμικές ανω-
μαλίες εμφανίστηκαν κατά το πρώτο μισό της
δεκαετίας του 1990. 
Στα τέλη αυτής της δεκαετίας,ανακοινώθηκε
μια πολυκεντρική μελέτη από το  Ηνωμένο
Βασίλειο η οποία  έδειξε ότι αυχενική διαφά-
νεια πάνω από την 95η εκατοστιαία θέση έχει
72% ευαισθησία για το σύνδρομο Down, 75%
ευαισθησία για την τρισωμία 18, 72% για την
τρισωμία 13, 87% για το σύνδρομο Turner
και 59% ευαισθησία για τον τριπλοειδισμό,
με ποσοστό ψευδώς θετικών αποτελεσμάτων
4.4%.4 Έκτοτε, παρόμοιες μελέτες έχουν γί-
νει σε πολλά κράτη. Η ολλανδική μελέτη με
όριο το 1:300, έδωσε 100% ευαισθησία για το
Down, με 19% ποσοστό ψευδώς θετικών,5 η
μελέτη του Prefumo στο νοσοκομείο St.
George's έδωσε με όριο το 1:300 ευαισθησία
76% και ποσοστό ψευδώς θετικών 5% για το

σύνδρομο Down,6 η γερμανική μελέτη του
von Kaisenberg έδωσε ευαισθησία 74% και
ποσοστό ψευδώς θετικών 5%,7 η αμερικανική
μελέτη των Wapner και συν. έδωσε με όριο το
1:270 ευαισθησία 80% και ποσοστό ψευδώς
θετικών 12%,8 ενώ στην ελληνική πολυκεντρι-
κή μελέτη, αυχενική διαφάνεια μεγαλύτερη
από την 95η εκατοστιαία θέση είχε ευαισθη-
σία 91% και ποσοστό ψευδώς θετικών 2%
για τo σύνδρομο Down και 95% με 2% για τις
υπόλοιπες χρωμοσωμικές ανωμαλίες.9

Σε παθολογοανατομικές μελέτες της καρδιάς
και των μεγάλων αγγείων, μετά από διακοπή
της εγκυμοσύνης σε έμβρυα με αυξημένη αυ-
χενική διαφάνεια και χρωμοσωμικές ανωμα-
λίες, βρέθηκαν ανατομικές ανωμαλίες της
καρδιάς και των μεγάλων αγγείων στην πλει-
οψηφία των περιπτώσεων.10

Πολλές από τις μελέτες δίνουν στην αυχενική
διαφάνεια υψηλή ευαισθησία και ειδικότητα,
καθιστώντας την αποτελεσματικό εργαλείο
στο μαζικό έλεγχο για χρωμοσωμικές ανωμα-
λίες, παράλληλα σε κάποιες άλλες, η διαγνω-
στική της αξία παρουσιάζεται χαμηλή. Τα αί-
τια για την ετερογένεια των αποτελεσμάτων
από διάφορες έρευνες μελετήθηκαν από τις
ομάδες των  Wald11 και Nicolaides.3 Και οι
δύο κατέληξαν ότι η διαγνωστική επίδοση της
αυχενικής διαφάνειας εξαρτάται σημαντικά
από το ποιος, πως, πότε και με ποιο σκοπό
κάνει τη μέτρηση. 
Σήμερα η διασφάλιση της ποιότητας των με-
τρήσεων γίνεται με βάση τις αρχές του Fetal
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Medicine Foundation, οι οποίες αφορούν
στην εκπαίδευση, την πιστοποίηση και το συ-
νεχή έλεγχο των αποτελεσμάτων και τη σύ-
γκρισή τους με επιλεγμένα κριτήρια (audit)
τις οποίες ακολουθεί και  η δική μας κλινι-
κή.12

Η υπερηχογραφική εκτίμηση του ρινικού
οστού αναδεικνύεται τα τελευ¬ταία χρόνια
σαν ένας ισχυρός υπερηχογραφικός δείκτης
στην προγεννητική διάγνωση του συνδρόμου
Down. Το γεγονός αυτό δεν είναι αξιοπε-
ρίεργο καθώς ήδη από το 1866 με την πρώτη
περιγραφή του συνδρόμου από τον Langdon
Down, όπως ήδη αναφέραμε, ήταν  γνωστό
ότι ο φαινότυπος του συνδρόμου Down συν-
δέεται με ανωμαλίες της ράχης της μύτης. Η
πρώτη μελέτη που αφορούσε την ακτινολογι-
κή και ιστολογική εξέταση του ρινικού οστού
στα έμβρυα δημοσιεύθηκε το 1994 και αφο-
ρούσε 62 έμβρυα χωρίς ανωμαλίες. Οι ερευ-
νητές περιγράφουν το ρινικό οστό να πρωτο-
εμφανίζεται σε έμβρυα με κεφαλοουραίο μή-
κος 42 mm αρχικά σαν ένα λεπτό οστέινο πε-
ρίγραμμα σε επιμήκη τομή για να μεταβληθεί
σταδιακά σε οστό σφηνοειδούς σχήματος.13

Το 1999 ανακοινώνονται τα συμπεράσματα
ακτινολογικών μελετών σε 60 έμβρυα με σύν-
δρομο Down ηλικίας κύησης 15-40 εβδομά-
δων σε σύγκριση με 82 φυσιολογικά έμβρυα
παρόμοιας ηλι¬κίας Τα χαρακτηριστικά ση-
μεία στα έμβρυα με σύνδρομο Down ήταν 1)
βραχυκεφαλία, 2) απουσία οστεοποίησης ρι-
νικού οστού στο 25% των περιπτώσεων ανε-
ξάρτητα από την ηλικία κύησης και 3) υπο-
πλασία της μέσης φάλαγγας του 5ου δακτύ-
λου του χεριού. Οι ερευνητές κατέληγαν στο
συμπέρασμα ότι τα σημεία αυτά προσφέρο-
νται για προγεννητικό υπερηχογραφικό έλεγ-
χο και ότι η παρουσία τους αποτελεί ένδειξη
για έλεγχο του εμβρυϊ¬κού καρυότυπου με
αμνιοπαρακέντηση.18

Οι εντυπωσιακές ανωμαλίες στην υπερηχο-
γραφική απεικόνιση του ρινικού οστού  μόλις
το 2001 άρχισαν να αναγνωρίζονται  διεθνώς.
Το 2001 οι ερευνητές βιντεοσκόπησαν την
υπερηχογραφική εξέταση στο πρώτο τρίμηνο
και κατά τον έλεγχο της βιντεοσκόπησης με-
τά την εξέταση  διαπιστώθηκε ότι δεν ήταν

δυνατόν να αναγνωρισθεί  το ρινικό οστό σε
αυτήν την ηλικία της  κύησης. Η πρώτη ανα-
κοίνωση από τις μελέτες με υπερήχους από
τις έρευνες που ξεκίνησαν το 2001 δημοσιο-
ποιήθηκε το 2004.14 Τρία έμβρυα με σύνδρο-
μο Down εξετάσθηκαν στο δεύτερο τρίμηνο.
Δύο από αυτά δεν είχαν ανιχνεύσιμο ρινικό
οστό ενώ το τρίτο εμφάνιζε υποπλαστικό ρι-
νικό οστούν. 
Το 2001 η Cicero  και συν  ανακοίνωσαν τα
αποτελέσματα τους  από τη μελέτη παρου-
σίας ρινικού οστού, όπου βρέθηκε σημαντική
διαφο¬ρά στη συχνότητα απουσίας ρινικού
οστού στα έμβρυα με σύνδρομο Down σε σύ-
γκριση με τα ευπλοειδικά έμβρυα στις 11-14
εβδομάδες της κύησης. Στο 73% των εμβρύων
με σύνδρομο Down δεν απεικονιζόταν το ρι-
νικό οστό ενώ το ποσοστό μη ανίχνευσης του
ρινικού οστού στα φυσιολογικά έμβρυα ήταν
μόνο 0.5%. Η παρουσία ή απουσία του ρινι-
κού οστού αποδείχθηκε ανεξάρτητη από άλ-
λες εμβρυϊκές και μητρικές παραμέτρους. Τα
συμπεράσματα ήταν ότι: 1) η απουσία του ρι-
νικού οστού αυξάνει τον κίνδυνο χρωματο-
σωμικής ανωμαλίας κατά 140 φορές ενώ η
παρουσία του τον ελαττώνει κατά 3 φορές
και 2) ο συνδυασμός της εκτί¬μησης του ρινι-
κού οστού με την αυχενική διαφάνεια στο
πρώτο τρίμηνο μπορεί να αυξήσει την ευαι-
σθησία του screening σε 93% διατηρώντας
ένα 5% ψευδώς θετικό ποσοστό.19

Το 2003 δημοσιεύθηκαν τα αποτελέσματα
πολυκεντρι¬κής μελέτης σε σύνολο 1089 κυή-
σεων που διενεργήθη¬κε σε τρία διαφορετικά
κέντρα, δύο στην Ιταλία και ένα στην Ολλαν-
δία. Η εξέταση του ρινικού οστού ήταν εφι-
κτή στο 94% των περιπτώσεων στις 11-14
εβδομά¬δες της κύησης. Το 67% των εμβρύων
με σύνδρομο Down εμφάνιζαν απουσία ρινι-
κού οστού ενώ το αντί¬στοιχο ποσοστό στα
φυσιολογικά έμβρυα ήταν μόνο 1%. Οι ερευ-
νητές αναφέρουν ότι στα έμβρυα με σύν¬δρο-
μο Down που είχαν ορατό ρινικό οστό, το μή-
κος του ρινικού οστού δεν ξεπερνούσε ποτέ
την 50η ε.α. για την ηλικία κύησης. Παρόλα
αυτά επισημαίνουν ότι υπήρχε διαφορά στο
εύρος των φυσιολογικών μετρήσε¬ων ανάμε-
σα στα τρία κέντρα και ότι υπάρχει ανάγκη
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ανάπτυξης ενός πρωτοκόλλου για την εκτίμη-
ση και μέτρηση του ρινικού οστού. Είναι πι-
θανό ότι στο μέλ¬λον μετρήσεις του ρινικού
οστού πάνω από ένα συγκε¬κριμένο όριο να
μπορούν να αποκλείσουν την ύπαρξη συν-
δρόμου Down. Η μελέτη αυτή απέδειξε ότι η
παρουσία ή απουσία του ρινικού οστού στο
υπερηχο¬γράφημα των 11-14 εβδομάδων
μπορεί να χρησιμο¬ποιηθεί επιτυχώς σαν δεί-
κτης για το σύνδρομο Down σε διαφορετικά
κέντρα.15 

Η Cicero και συν. την ίδια χρονική περίοδο,
το 2003, δημοσίευσαν τα  δικά τους αποτε-
λέ¬σματα στις 11-14 εβδομάδες κύησης σε σύ-
νολο πλέον 3788 κυήσεων. Η δυνατότητα εξέ-
τασης του ρινι¬κού οστού παρέμεινε ιδιαίτε-
ρα υψηλή (98.9%) ενώ η συχνότητα απουσίας
του ρινικού οστού στο σύνδρομο Down  δεν
είχε σημαντική διαφορά από την αρχική δη-
μοσίευση το 2001 (67% έναντι 73%). Αντίθε-
τα η συχνότητα απουσίας του ρινικού οστού
σε ευπλοειδικά έμβρυα ήταν υψηλότερη
(2.8% έναντι 0.5%). Η απου¬σία του ρινικού
οστού ήταν συχνότερη στη μαύρη και κίτρινη
φυλή. Παρατηρήθηκε επίσης ότι όταν το κε-
φαλοουραίο μήκος (CRL) του εμβρύου ήταν
45-64 mm η απουσία του ρινικού οστού στα
φυσιολογικά έμβρυα ήταν 3.9-4.6% ενώ αρ-
γότερα στην κύηση έπεφτε σε 1.0-1.5% (CRL
65-84 mm). Η πιθανότητα συνδρόμου Down
σε απουσία ρινικού οστού παρέμεινε υψηλή.
Έτσι σε ηλικία κύησης που αντιστοιχεί σε
CRL 45- 64mm η απουσία του ρινικού οστού
αυξάνει τον κίνδυνο για σύνδρομο Down κα-
τά 17 φορές. Όταν η απουσία ρινικού οστού
παρατηρείται σε πιο προχωρημένη ηλι¬κία
κύησης (CRL= 65-84mm) ο κίνδυνος για
σύνδρομο Down αυξάνει κατά 44-48 φορές.
Εκτός από το σύν¬δρομο Down, η τρισωμία
18 έχει την υψηλότερη συχνό¬τητα απουσίας
ρινικού οστού (57%), ακολουθούμενη από
την τρισωμία 13 (32%) και το σύνδρομο
Turner (9%).13,17

Το εύρος του μήκους του ρινικού οστού κατά
την κύηση (14-34 εβδομάδες) δημοσιεύθηκε
πρώτη φορά το 1995 από τους Guis και συν.
Η αρχική μελέτη ήταν σχετικά μικρή και
αφορούσε 376 ασθενείς. Ένα νέο εύρος ανα-

φοράς για το μήκος του ρινικού οστού κατά
την κύηση δημοσιεύθηκε σε σύνολο 3547
ασθενών το 2003. Η μελέτη αυτή επιβεβαίω-
σε ότι το όριο μήκους του ρινικού οστού κάτω
από 2.5 - 4mm είναι αξιόπιστο σαν μέθοδος
screening  για το σύνδρομο Down. Το μέσο
μήκος του ρινικού οστού αυξάνεται:  κατά 4,4
mm μεταξύ 11 - 20 εβδομάδες, κατά 2,9 mm
μεταξύ 21 - 30 εβδομάδων, και 1,5 mm μετα-
ξύ 31 - 40 εβδομάδων.20

Η  διασφάλιση της ποιότητας των μετρήσεων
του ρινικού οστού γίνεται όπως και για την
αυχενική διαφάνεια  με βάση τις αρχές του
Fetal Medicine Foundation, οι οποίες αφο-
ρούν στην εκπαίδευση, την πιστοποίηση και
το συνεχή έλεγχο των αποτελεσμάτων και τη
σύγκρισή τους με επιλεγμένα κριτήρια
(audit).  Το Fetal Medicine Foundation εξέ-
δωσε οδηγίες χρήσης για το πώς πρέπει να
γίνεται η εξέταση του ρινικού οστού.12 

1) Ηλικία κύησης 11+1 - 13+6 εβδομάδες
και CRL από 45 - 84 χιλιοστά.
2) Μέση επιμήκης  τομή και ουδέτερη θέση
του εμβρύου.
3) Η δέσμη των υπερήχων να σχηματίζει γω-
νία 45Ο με την κεφαλή του εμβρύου και κά-
θετα προς την μύτη.
4) Μεγέθυνση όσο το δυνατόν μεγαλύτερη,
ώστε η εμβρυϊκή κεφαλή, ο αυχένας και ο
θώρακας να καταλαμβάνουν όλη την εικόνα.
5) Μέτρηση της αυχενικής διαφάνειας στη
μεγαλύτερη της απόσταση.
6)Στην υπερηχογραφική εικόνα πρέπει να
εμφανίζονται τρεις ευδιάκριτες γραμμές: 
• μια επιφανειακή, το υπερκείμενο δέρμα 
• μια εν τω βάθει, το ρινικό οστό 
• μια σε συνοχή με το δέρμα, ο ρινικός χόν-
δρος 
7) Για αποφυγή σύγχυσης χρειάζεται στροφή
της κεφαλής από την μια πλευρά στην άλλη
για επιβεβαίωση ότι το ρινικό οστό είναι ξε-
χωριστό από το δέρμα. 
8) Όλοι οι υπερηχογραφιστές που αναλαμ-
βάνουν την αξιολόγηση του κινδύνου από
την εξέταση του ρινικού οστού πρέπει να εί-
ναι κατάλληλα καταρτισμένοι και να έχουν
πιστοποίηση για την ικανότητα εκτέλεσης της
εξέτασης. 
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Συμπεράσματα
Κάποια μορφή δυσμορφίας είναι αναμενόμε-
νη στην συντριπτική πλειοψηφία των εμ-
βρύων με ανευπλοειδία αλλά ακόμη και με
υπερηχογραφικό έλεγχο μεγάλης ακρίβειας ο
καθορισμός μικρών παραλλαγών είναι δύ-
σκολος λόγω του υποκειμενικού χαρακτήρα
της εξέτασης. 
Ένα από τα υπερηχογραφικά σημεία που
ίσως μας οδηγήσει σε μια περισσότερο αντι-
κειμενική εκτί¬μηση είναι το εμβρυϊκό ρινικό
οστό. Στο πρώτο τρίμηνο της κύησης, ένας
από  τους ισχυρούς δείκτες πρόγνωσης του
συνδρόμου Down είναι η απουσία ή η σημα-
ντική υποπλασία του ρινικού οστού όπως
φαίνεται στο υπερηχογράφημα.  
Η πιο κατάλληλη περίοδος εξέτασης είναι όταν
το CRL, κυμαίνεται από 65-74mm  Τότε η συ-
χνό¬τητα απουσίας του ρινικού οστού στο φυσιο-
λογικό πλη¬θυσμό είναι 1.5% ενώ η πιθανότητα
για σύνδρομο Down αυξάνει κατά 48 φορές.
Ιδιαίτερα πρέπει να επισημανθεί η σημασία
της σωστής απεικόνισης με μέση επιμήκη το-
μή ενώ η γωνία πρόπτωσης της δέσμης των
υπερήχων προς τον επιμήκη άξονα του ρινι-
κού οστού θα πρέπει να είναι 45 μοίρες. 
Τέλος καθώς είναι σαφές, ότι όπως και με την
αυχενική διαφάνεια ή άλλους δείκτες χρωματο-
σωμικών ανωμαλιών, η αποτελεσματικότητα
του screening  εξαρτάται από μια σταθερή μέθο-
δο, η εκτίμηση του ρινικού οστού θα πρέπει να
εισαχθεί στην κλινική πράξη μόνο όταν έχουν
εξασφαλισθεί τόσο ο απαιτούμενος τεχνικός
εξοπλισμός όσο και η κατάλληλη εκπαίδευση
των εξεταστών. 
Η εκπαίδευση και η συνε¬χής επανεκτίμηση των
αποτελεσμάτων θα πρέπει να αποτελούν ανα-
πόσπαστο μέρος ενός τέτοιου προγράμματος.

Τhe nuchal translucency and the nasal
bone estimating in the detection of Down
Syndrome at the first trimester screening
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Summary
The congenital anomalies of the face consist
recognizable characteristics of many genetic
syndromes. Because of their complex
morphology, the typical measurements of
most bone facial structures, it is quite difficult
to be reproduced during obstetric ultrasound
examination, so the their evaluation depends
on the ability and the experience of the
examiner. One of the few facial characteristics
which may be easily reproduced after the
appropriate training is the nasal bone.
Langdon Down at 1886, described  as main
signs of patients with trisomy 21, the loose and
“excessive” derma of the neck and  the
absence or hypoplasia of nasal bone (flat
profile). His first observation reached to the
evolution of the nuchal translucency
measurement during first trimester, a
screening method with a high sensitivity in the
diagnosis of chromosomal abnormalities.
In 1994 was published the first paper
concerning fetal nasal bone evaluation by X-
ray imaging and histology report. Efforts for
the recognition of the nasal bone during
obstetric ultrasound were started in 2001 and
three years later, multicentric studies were
published with very interesting results. 
Like nuchal translucency and for best results
in making diagnosis and interpretation of the
above, ultrasound evaluation of the nasal
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bone should be done by examiners with
appropriate training and suitable machines,
capable to provide the details for the proper
diagnosis and treatment.

Key words: nuchal translucency, nasal bone, first trimester

ultrasound. 
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