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A case of campomelic dysplasia in one male fetus of a twin pregnancy is
reported. This rare skeletal dysplasia is characterized by shortening and bowing of
the extremities and other skeletal, extraskeletal and cartilaginous lesions. These
findings characterize a heterogenous group of skeletal disorders that may be spo-
radic or inherited by the autosomal recessive character, often showing anomalies of
sexual development as well. The development of this dysplasia in one of the two
fetuses of a twin monochorionic pregnancy is a unique event. Its radiological and
pathological characteristics are described.
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ÅÉÓÁÃÙÃÇ

Ç êáìðôïìåëéêÞ äõóðëáóßá (ÊÌÄ) åßíáé
ìßá óðÜíéá óêåëåôéêÞ äõóðëáóßá ðïõ ðåñé-
ãñÜöçêå ãéá ðñþôç öïñÜ áðü ôïí Maroteaux
êáé óõí1. ×áñáêôçñßæåôáé áðü âñÜ÷õíóç êáé
êÜìøç ôùí êÜôù Üêñùí óå óõíäõáóìü ìå Üë-
ëåò óêåëåôéêÝò áíùìáëßåò ôçò êåöáëÞò, ôïõ
èþñáêá, ôçò óðïíäõëéêÞò óôÞëçò, ôùí ÷üí-
äñùí ùò êáé äéáôáñá÷Ýò äéÜðëáóçò ôïõ ãåí-
íçôéêïý óõóôÞìáôïò2. ÐáñïõóéÜæåôáé óôçí åñ-
ãáóßá áõôÞ ç åîáéñåôéêÜ óðÜíéá ðåñßðôùóç
ÊÌÄ óå Ýíá áðü ôá äýï Ýìâñõá ìïíï÷ïñéá-
êÞò äßäõìçò êýçóçò. Ç ðåñßðôùóç áõôÞ åðß-
óçò åßíáé ìïíáäéêÞ óå óýíïëï 1.250 íåêñïôï-
ìþí åìâñýùí êáé íåïãíþí, ðïõ Ýãéíáí óôï
ÅñãáóôÞñéï ìáò êáôÜ ôçí ôåëåõôáßá 15åôßá.

ÐÅÑÉÃÑÁÖÇ ÐÅÑÉÐÔÙÓÅÙÓ

Ãõíáßêá çëéêßáò 31 åôþí (ìå éóôïñéêü 4
êõÞóåùí åê ôùí ïðïßùí 3 áðïâïëÝò) ðñïóÞë-
èå óôï Íïóïêïìåßï ôçí 22ç åâäïìÜäá êýçóçò
ëüãù åðßìïíçò êïëðéêÞò áéìüññïéáò, áðü ôçí
áñ÷Þ ôçò åãêõìïóýíçò. ¢Áìåóç õðåñç÷ïãñáöé-
êÞ áðåéêüíéóç ôçò ìÞôñáò áðïêÜëõøå ôçí
ðáñïõóßá äýï æþíôùí åìâñýùí. Ôï ðñþôï Ýì-
âñõï (Á) Þôáí öõóéïëïãéêü êáôÜ ôïõò õðåñç-
÷ïãñáöéêïýò åëÝã÷ïõò. Ôï äåýôåñï Ýìâñõï (Â)
åß÷å êïíôÜ êáé êåêáììÝíá ìçñéáßá ïóôÜ, êíÞ-
ìç êáé ðåñüíç. ÊáôÜ ôçí 26ç åâäïìÜäá ôçò
êýçóçò ç áóèåíÞò ðáñïõóßáóå ïëéãïûäñÜìíéï,
åðÞëèå äå áõôüìáôç ñÞîç èõëáêßïõ êáé ðñüù-
ñïò ôïêåôüò êáôÜ ôç äéÜñêåéá ôçò 29çò åâäïìÜ-
äáò ôçò êýçóçò.

Ôï ðñþôï íåïãíü (Á) Þôáí Üññåí êáé åß÷å
âÜñïò 850 gr, êáé ìÞêïò êåöáëÞò-ðÝëìáôïò
35 cm. ´Hôáí áñôéìåëÝò êáé Ýæçóå 20 ëåðôÜ
ìåôÜ ôïí ôïêåôü, ïðüôå êáé êáôÝëçîå ìå óôïé-
÷åßá áíáðíåõóôéêÞò äõó÷Ýñåéáò.

Ôï äåýôåñï Ýìâñõï (Â) ãåííÞèçêå íåêñü,
Þôáí åðßóçò Üññåí, âÜñïõò 800 gr êáé ìÞêïõò
26 cm. Ï áêôéíïëïãéêüò Ýëåã÷ïò ôùí åìâñýùí
(Åéê. 1) Ýäåéîå üôé ôï Ýìâñõï Á Þôáí êáôÜ
öýóç, åíþ ôï Ýìâñõï Â ðáñïõóßáæå ðïëëÝò
äéáìáñôßåò äéáðëÜóåùò, êåêáììÝíá ìçñéáßá
ïóôÜ, êåêáììÝíåò êíÞìåò êáé ðåñüíåò Üìöù,
åîÜñèñùóç ôïõ éó÷ßïõ êáé õðïðëáóßá ùìï-
ðëÜôçò Üìöù êáé áíùìáëßåò óðïíäýëùí ìå
áðïõóßá ðõñÞíùí ïóôåïðïßçóçò êáôÜ ôá óþ-
ìáôá ôùí óðïíäýëùí. ÕðÞñ÷áí 11 æåýãç ðëåõ-
ñþí.

Ç üëç åéêüíá, áêôéíïëïãéêÜ, áíôéóôïé÷åß óå
óýíäñïìï êáìðôïìåëßáò-ÊÌÄ.

Åéêüíá 2. ÉóôïëïãéêÞ ôïìÞ ðíåõìüíùí åìâñýïõ
Á ìå åêôåôáìÝíç ëåõêïêõôôáñéêÞ äéÞèçóç
(ðíåõìïíßôéò) êáé õðåñáéìßá (Á&H x100).

Ç ðáèïëïãïáíáôïìéêÞ åîÝôáóç Ýäåéîå ôá åîÞò:
Åìâñõï Á: Áðïõóßá óõããåíþí äéáìáñôéþí

ðåñß ôç äéÜðëáóç. Ðáñïõóßá åêôåôáìÝíçò åí-
äïêõøåëéäéêÞò áéìïññáãßáò, åéóñüöçóçò áìíéá-
êïý õãñïý êáé ëåõêïêõôôáñéêÞò äéÞèçóçò ôùí
ðíåõìüíùí (Åéê. 2). ÅãêåöáëéêÞ áéìïññáãßá.
Áéôßá èáíÜôïõ èåùñåßôáé ç áíïîßá åðß åäÜöïõò
åíäïìçôñßïõ ëïéìþîåùò (ðíåõìïíßôéò).

Åéêüíá 1. Áêôéíïëïãéêüò Ýëåã÷ïò åìâñýùí
äéäýìïõ êõÞóåùò 29çò åâäïìÜäáò. ¸ìâñõï Á
(ÄåîéÜ) ê.ö., ¸ìâñõï Â (ÁñéóôåñÜ) õðïëåéðü-
ìåíç áíÜðôõîç, êåêáììÝíá êÜôù Üêñá, õðï-
ðëáóßá ùìïðëÜôçò, 11 æåýãç ðëåõñþí, áíù-
ìáëßåò óðïíäýëùí.
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óùìáôéêÞ ×Õ öõëåôéêÞ áíáóôñïöÞ öáßíåôáé üôé
ïöåßëïíôáé óå ìåôÜëëáîç ôïõ SRY-óõíäåäåìÝ-
íïõ ãïíéäßïõ SOX9 óôçí ðåñéï÷Þ 17q5-9.

H êëéíéêÞ åéêüíá ôçò ÊÌÄ, üðùò Ýäåéîáí
ðñüóöáôåò ìåëÝôåò4,10,11, ÷áñáêôçñßæåôáé óõíÞèùò
áðü âÜñïò åìâñýïõ õðïëåéðüìåíï ãéá ôçí çëé-
êßá Þ êáé öõóéïëïãéêü, ìå ìéêñïêåöáëßá, äõ-
óáíÜëïãá âñá÷ý èþñáêá, êïíôÜ Üêñá êáé Ýíôï-
íç õðïôïíßá ôùí íåïãíþí. Ôï ðñüóùðï êáé ç
ñéíéêÞ ãÝöõñá åßíáé åðßðåäá. Ïé âëåöáñéêÝò
ó÷éóìÝò åßíáé óôåíùìÝíåò êáé äßíïõí ôçí åíôý-
ðùóç ôïõ õðåñôåëïñéóìïý. ÕðÜñ÷åé óõ÷íÜ ìé-
êñïóôïìßá, óêïëßùóç ôçò óðïíäõëéêÞò óôÞëçò,
åíþ ïé ÷åßñåò ìðïñåß íá ðáñïõóéÜóïõí âñá÷õ-
äáêôõëßá. Ôá êÜôù Üêñá åßíáé êïíôÜ êáé êå-
êáììÝíá ìå åíôõðþìáôá óôï äÝñìá. ÓõíõðÜñ-
÷åé óõ÷íÜ åîÜñèñùóç ôïõ éó÷ßïõ êáé ñáéâïúð-
ðïðïäßá.

BÜóåé ôçò áêôéíïëïãéêÞò åéêüíáò äéáêñßíï-
íôáé ôñåßò ôýðïé ÊÌÄ: 1) ï ôýðïò ôçò êñáíéï-
óôåíþóåùò ìåôÜ âñá÷Ýùí ïóôþí, 2) ï ôýðïò
ôçò íïñìïêåöáëßáò ìåôÜ âñá÷Ýùí ïóôþí, êáé
3) ï ôýðïò ìåôÜ ìáêñïìåëßáò, ÷áñáêôçñéæüìå-
íïò áðü ìéêñïý âáèìïý âñÜ÷õíóç êáé ãùíßù-
óç ôùí ìáêñþí ïóôþí êáé ðïëëáðëÝò Üëëåò
óêåëåôéêÝò êáé åîùóêåëåôéêÝò áíùìáëßåò10,12. Ôá
Ýìâñõá ðåèáßíïõí åíäïìçôñßùò Þ êáôÜ ôç íåï-
ãíéêÞ ðåñßïäï, ëüãù áíáðíåõóôéêÞò áíåðÜñ-
êåéáò ïöåéëüìåíçò óôç âñá÷åßá êáé óôåíùìÝíç
èùñáêéêÞ êïéëüôçôá.

ÓÞìåñá, ç ðñïãåííçôéêÞ äéÜãíùóç åßíáé
åöéêôÞ ìåôÜ ôç 18ç åâäïìÜäá êýçóçò ìå ôç
÷ñÞóç õðåñÞ÷ùí õøçëÞò áíÜëõóçò. Ï õðïëï-
ãéóìüò ôïõ ìÞêïõò êáé ôçò ìïñöïëïãßáò ôùí
ìçñéáßùí ïóôþí ôùí åìâñýùí ìå õðåñÞ÷ïõò
(real-time) åðéôñÝðåé ôçí áêñéâÞ áíß÷íåõóç ôçò
äõóðëáóßáò áõôÞò.

Åðßóçò, êáôÜ ôç äéÜñêåéá ôçò õðåñç÷ïãñá-
öéêÞò åîÝôáóçò ìðïñïýí íá äéáãíùóôïýí ç
ðáñïõóßá âñÜ÷õíóçò ôùí Üêñùí, ó÷éóìÞò óôçí
õðåñþá, ç õðïðëáóßá ôçò ùìïðëÜôçò, ï õðåñ-
ôåëïñéóìüò, ç ìéêñïêåöáëßá, ç õäñïíÝöñùóç
êáé ï õäñïêÝöáëïò5. Ôá ðñïóâåâëçìÝíá Ýì-
âñõá ãåííéïýíôáé íåêñÜ Þ áðïèíÞóêïõí Üìå-
óá ìåôÜ ôç ãÝííçóç Þ ôïõ ðñþôïõò ìÞíåò ôçò
æùÞò ëüãù áíáðíåõóôéêÞò äõó÷Ýñåéáò êáé óðÜ-
íéá êÜðïéï åðéâéþíåé ãéá ìåãáëýôåñï ÷ñïíéêü
äéÜóôçìá. Ôï ìåãáëýôåñï óå çëéêßá áíáöåñü-
ìåíï ðáéäß Ýæçóå ìÝ÷ñé çëéêßáò 17 åôþí11. Óôçí
ðåñßðôùóÞ ìáò ìüíï ôï Ýíá áðü ôá äýï Ýì-
âñõá ôçò äéäýìïõ êõÞóåùò åß÷å ÊÌÄ êáé áðü
üóï ãíùñßæïõìå áõôÞ åßíáé ç äåýôåñç ðåñß-
ðôùóç ðïõ ðåñéãñÜöåôáé óôç âéâëéïãñáößá13,14.

Åìâñõï Â: Ðáñïõóßáæå ðïëëáðëÝò óõããå-
íåßò áíùìáëßåò: åðßðåäç ñéíéêÞ ãÝöõñá, óýí-
äñïìï êáìðôïìåëßáò ôýðïõ ôùí ìáêñþí ìå-
ëþí, âñá÷õìåëßá êáé êáìðôïìåëßá êíÞìçò-ðå-
ñüíçò, ìéêñïóôïìßá, áôåëÞò óýãêëåéóç õðå-
ñþáò. ÄéÜôáóç ôùí ðëáãßùí êïéëßùí åãêåöÜ-
ëïõ óôïé÷åßá åãêåöáëéêÞò áéìïññáãßáò. Åéó-
ñüöçóç áìíéáêïý õãñïý óôïõò ðíåýìïíåò (Åéê.
3), õðåñáéìßá ôùí óðëÜ÷íùí. ÅîùôåñéêÜ ãåí-
íçôéêÜ üñãáíá Üññåíïò: üñ÷åéò óôï óôüìéï ôùí
âïõâùíéêþí ðüñùí. Ç åîÝôáóç ìåôÜ áðü êá-
ôÜëëçëç åðåîåñãáóßá ôïõ ÷ïíäñéêïý éóôïý áðü
ôá êÜôù Üêñá äåí Ýäåéîå ðáèïëïãéêÝò áëëïéþ-
óåéò.

Ç åîÝôáóç ôïõ ðëáêïýíôá Ýäåéîå äéáìíéá-
êü-ìïíï÷ïñéáêü ðëáêïýíôá ìå Ýíôïíåò áëëïéþ-
óåéò ÷ïñéïáìíéïíßôéäïò, ðëáêïõíôßôéäïò êáé
ïìöáëßôéäïò.

ÓÕÆÇÔÇÓÇ

H êáìðôïìåëéêÞ äõóðëáóßá åßíáé ìßá óðÜ-
íéá ìïñöÞ íáíéóìïý ÷áñáêôçñéæüìåíç áðü
êïíôÜ êáé êåêáììÝíá Üêñá. Ç óõ÷íüôçôÜ ôçò
áíáöÝñåôáé ùò 0.05-0.09/10.000 ãåííÞóåéò3.
ÐåñéãñÜöåôáé åìöÜíéóç óðïñáäéêÞ êáé êáôÜ
ôïí õðïëåéðüìåíï ÷áñáêôÞñá êëçñïíïìéêüôç-
ôá4, óõíäõáæüìåíç ìå öõëåôéêÞ áíôéóôñïöÞ (sex-
reversal) ðïõ åêäçëþíåôáé óáí 46×Õ êáñõüôõ-
ðïò ìå öáéíüôõðï èÞëåïò. Ïé áóèåíåßò Ý÷ïõí
ãåííçôéêÜ üñãáíá èÞëåïò, êüëðï, ìÞôñá êáé
óÜëðéããåò. ÐáèïëïãoáíáôïìéêÝò ìåëÝôåò ðå-
ñéãñÜöïõí áôåëþò äéáöïñïðïéçìÝíï ùïèçêéêü
éóôü Þ ãïíáäéêü éóôü ìå ïñ÷éêÞ äéáöïñïðïßç-
óç5. Ç êáìðôïìåëéêÞ äõóðëáóßá êáé ç áõôï-

Åéêüíá 3. ÉóôïëïãéêÞ ôïìÞ ðíåõìüíùí åìâñýïõ
Â ìå åéóñüöçóç áìíéáêïý õãñïý, õðåñáéìßá
êáé áéìïññáãéêÞ äéÞèçóç (Á&H x250).
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Ç áðïõóßá ðáèïëïãéêþí áëëïéþóåùí êáôÜ
ôçí éóôïëïãéêÞ åîÝôáóç ôïõ ÷üíäñïõ óôçí ðå-
ñßðôùóÞ ìáò óõíçãïñåß ìå ôçí Üðïøç üôé ç
ÊÌÄ ïöåßëåôáé âáóéêÜ óå äéáôáñá÷Ýò ôùí êé-
íçôéêþí ìõþí ðïõ ðñïóöýïíôáé óôá ìáêñÜ
ïóôÜ êáé ü÷é óå ðñùôïãåíÞ äéáôáñá÷Þ ôçò
÷ïíäñéêÞò áíÜðôõîçò10,11.

Ôåëåõôáßá Ý÷ïõí áíáöåñèåß ðåñéðôþóåéò
ÊÌÄ ÷ùñßò åìöáíÞ êáìðôïìåëßá15.

Ï õðåñç÷ïãñáöéêüò Ýëåã÷ïò åßíáé ðïëýôé-
ìïò óôçí áíß÷íåõóç ôùí óêåëåôéêþí áíùìá-
ëéþí óå Ýìâñõá ìå KÌÄ êáé ï ñüëïò ôïõ
óôçí ðåñáéôÝñù åîÝëéîç ôçò åãêõìïóýíçò åß-
íáé áðïöáóéóôéêüò.

Ïé ìçôÝñåò ðñÝðåé íá êáèïäçãçèïýí åãêáß-
ñùò óå ðñïãåííçôéêü Ýëåã÷ï þóôå íá õðÜñ÷åé
ï óùóôüò ó÷åäéáóìüò êáé åðéìåëÞò ðáñáêï-
ëïýèçóç ìåôÝðåéôá êõÞóåùí.
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