
  

ΑΥΤΗ Η ΙΣΤΟΣΕΛΙΔΑ ΔΕΝ ΠΑΡΕΧΕΙ ΙΑΤΡΙΚΕΣ ΣΥΜΒΟΥΛΕΣ:  Το περιεχόμενο αυτού του 

εγγράφου προορίζεται μόνο για ενημερωτικούς σκοπούς.  Δεν προορίζεται να υποκαταστήσει 

τις ιατρικές συμβουλές επαγγελματιών, τη διάγνωση ή τη θεραπεία και δεν πρέπει να 

χρησιμοποιείται ως ιατρικό πρότυπο φροντίδας.  

   

ΣΗΜΕΙΩΣΗ ΠΡΟΣ ΤΟΥΣ ΠΑΡΟΧΟΥΣ ΥΓΕΙΑΣ:  Το σύνδρομο Snyder-Robinson  

(SRS) είναι μια εξαιρετικά σπάνια διαταραχή.  Αυτή τη στιγμή που συντάσσεται το 

συγκεκριμένο σύγγραμμα, γνωρίζουμε λιγότερες από εκατό περιπτώσεις παγκοσμίως.  Κατά 

συνέπεια, η υπάρχουσα ιατρική βιβλιογραφία παρέχει μια περιορισμένη περιγραφή της 

διαταραχής.  Ελπίζουμε ότι οι πληροφορίες σε αυτήν τη σελίδα θα επιτρέψουν στους 

παρόχους να εξετάσουν μερικές χρήσιμες εργασίες και αξιολογήσεις που διαφορετικά δεν θα 

ήταν εμφανείς, βάσει μιας επισκόπησης των αρχείων ασθενών με SRS στη Μελέτη Φυσικού 

Ιστορικού.  Οι εκτιμήσεις για αυτές τις προτεινόμενες εργασίες δεν είναι εξαντλητικές και τα 

σχόλια των παρόχων είναι ευπρόσδεκτα.  

Εάν ο ασθενής με SRS είναι εγγεγραμμένος στη Μελέτη Φυσικού Ιστορικού, συζητήστε να 

υποβάλετε τρέχοντα ιατρικά δεδομένα στη Μελέτη Φυσικού Ιστορικού  Αυτό θα βοηθήσει 

στην επέκταση των πληροφοριών για άλλους γιατρούς, ερευνητές και άλλους ασθενείς με 

SRS - ακόμη και η συνεχής φροντίδα μπορεί να βοηθήσει να αναδειχθεί μια τάση.   

Εάν ο ασθενής με SRS ΔΕΝ είναι εγγεγραμμένος στη Μελέτη Φυσικού Ιστορικού, 

παρακαλούμε να τον ενθαρρύνετε να βοηθήσουν άλλους κοινοποιώντας τα  

ιατρικά τους δεδομένα. Το αίτημά τους για συμμετοχή μπορεί να υποβληθεί πατώντας εδώ.    

Σας ευχαριστούμε για τη φροντίδα των μελών της οικογένειας SRS και των συνεισφορών σας 

στην κοινότητα των SRS!  

   

Πά ροχοι Υγειονομική ς Περι θάλψής:  
Ο σκοπο ς άυτου  του εγγρά φου ει νάι νά βοήθή σει τους γιάτρου ς κάι ά λλους πάρο χους υγειονομική ς 
περι θάλψής στήν κάθήμερινή  διάχει ρισή των συ νθετων ιάτρικω ν ζήτήμά των που προκυ πτουν σε 
άσθενει ς που πά σχουν άπο  συ νδρομο Snyder-Robinson (SRS). Ζήτά με επι σής άπο  τήν ιάτρική  
κοινο τήτά νά βοήθή σει στή συλλογή  περισσο τερων δεδομε νων. Αυτά  τά δεδομε νά θά συμβά λουν στήν 
επε κτάσή του φάινοτυ που SRS, ο οποι ος ε χει σήμάντική  μετάβλήτο τήτά.  

Το συ νδρομο Snyder-Robinson ε χει άνάφερθει  στή βιβλιογράφι ά κάι ε χει σήμειωθει  άπο  κλινικου ς 
εμπειρογνω μονες ο τι πάρουσιά ζει διά φορά κλινικά  ευρή μάτά, τά οποι ά μπορου ν νά άνάφερθου ν στο 
ενήμερωμε νο GeneReviews®: Schwartz CE, Peron A, Kutler MJ. Snyder-Robinson Syndrome. 27 Ιουνι ου 
2013[Ενήμερω θήκε στις 13 Φεβρουάρι ου 2020] Σε: Adam MP, Ardinger HH, Pagon RA, et al., editors. 
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GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): Πάνεπιστή μιο τής Ουά σινγκτον, Seattle; 1993-2020. Διάθε σιμο 
άπο : www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK144284/  
Πάράκά τω, θά βρει τε μιά λι στά με ευρή μάτά πάράτή ρήσής που ε χουν άνάφερθει  στον πλήθυσμο   
SRS. Αυτε ς οι πάράτήρή σεις ε χουν σχεδιάστει  γιά λο γους εξε τάσής κάι πάράτι θεντάι με μιά προσε γγισή 
«συστήμά των». Μερικά  άπο  άυτά  τά ευρή μάτά ε χουν άσάφή  κλινική  σήμάσι ά άλλά  ε χουν άνάφερθει  
άπο  οικογε νειες ή /κάι ε χουν άνάφερθει  άπο  κλινικου ς γιάτρου ς. Πολλά  άπο  άυτά  τά ευρή μάτά 
συζήτου ντάι στο προάνάφερθε ν ά ρθρο GeneReviews®. Προ σθετες εκτιμή σεις άνάφε ροντάι εδω  γιά νά 
βοήθή σουν τους κλινικου ς γιά τήν άξιολο γήσή κάι τή θεράπει ά άσθενου ς με SRS, δι νοντάς προσοχή  σε 
περάιτε ρω λεπτομε ρειες που μπορει  νά πάράτήρου ντάι λιγο τερο συχνά . Σε σπά νιες διάτάράχε ς, ει νάι 
συχνά  χρή σιμο γιά τις οικογε νειες κάι τους πάρο χους υγειονομική ς περι θάλψής νά γνωρι ζουν τι ε χει 
άνάφερθει  άκο μή κάι άνε κδοτά γιά νά πάρε χουν κά ποιά κάθοδή γήσή γιά τή φροντι δά κάι ενδεχομε νως 
κά ποιά διάβεβάι ωσή.  
   

Γενική Επισκόπηση Συστημάτων:  

Συνιστω μενή - Πάράκολου θήσή βά ρους, μή κους, υ ψους κάι περιφε ρειάς κεφάλή ς. Οι περισσο τεροι 
άσθενει ς με SRS ε χουν σωμάτικο  εθισμο  στο σω μά (άδυ νάτο, λεπτο  σω μά) κάι πολλοι  ε χουν ιστορικο  
άποτυχι άς στήν άνά πτυξή που άπάιτει  πάρε μβάσή. Μερικοι  άσθενει ς ε χουν μάκροκεφάλι ά. Προς το 
πάρο ν δεν υπά ρχει διά γράμμά άνά πτυξής ειδικά  γιά άσθενή  με SRS. Η άνάπτυξιάκή  άξιολο γήσή πρε πει 
νά περιλάμβά νει ορο σήμά κινήτή ρά, προσάρμοστικά , γνωστικά  κάι ομιλι άς / γλω σσάς. Συνιστά τάι 
άξιολο γήσή γιά ε γκάιρή πάρε μβάσή / ειδική  εκπάι δευσή.  
Ύπνος - Υπή ρξάν άνάφορε ς μή φυσιολογικου  υ πνου σε άσθενει ς με SRS. Αυτε ς οι άνάφορε ς ε χουν 
διάφορετικο  χάράκτή ρά κάι δεν ει νάι συγκεκριμε νες. Η σήμάσι ά δεν ει νάι γνωστή  άυτή  τή στιγμή , κάι 
άνάφε ρετάι εδω  γιά ενήμερωτικου ς σκοπου ς. Συνιστά τάι νά τεκμήριω σετε τυχο ν άνωμάλι ες κάτά  τον 
υ πνο στο ιάτρικο  ιστορικο  γιά τά σεις γιά νά βοήθή σετε στον προσδιορισμο  τής φυ σής άυτου  του 
συμπτω μάτος.  
Πο νος - Οι γονει ς άσθενω ν με SRS ε χουν άνάφε ρει άνήσυχι ες γιά το πάιδι  τους που ε χει «πο νο». Με χρι 
σή μερά, ή άιτιολογι ά ει νάι άσάφή ς. Συχνά  άυτά  τά επεισο διά πο νου ει νάι διάλει πωντά άλλά  άρκετά  
σήμάντικά  ω στε νά δικάιολογου ν ιάτρικε ς άξιολογή σεις. Αυτά  τά συμβά ντά ε χουν επεξεργάστει  άπο  
τον πά ροχο πρωτοβά θμιάς περι θάλψής χωρι ς νά προσδιοριστει  συγκεκριμε νή άιτι ά. Θά ή τάν χρή σιμο 
γιά άυτου ς τους άσθενει ς νά άνάζήτή σουν ιάτρική  βοή θειά ο τάν εμφάνιστου ν επεισο διά πο νου. Οι 
φροντιστε ς πρε πει νά τεκμήριω νουν/δήμοσιευ ουν τή φυ σή των κάτάγγελιω ν, τήν ποιο τήτά του πο νου, 
το χρο νο/τή διά ρκειά του πο νου κάι τι άνάκουφι ζει ή  επιδεινω νει τον πο νο. Ο ιάτρο ς πρε πει νά 
χρήσιμοποιή σει μιά συστήμάτική  προσε γγισή γιά τήν άξιολο γήσή.  

Εφι δρωσή - Η υποπο νήσή ή  ή υπεριδρωσι ά, ο τάν υπά ρχει, φάι νετάι νά ει νάι μιά πάρεπο μενή 
κάτάγγελι ά που πάράκολουθει τάι επι  του πάρο ντος γιά τή σήμάσι ά τής. Ανάφε ρετάι εδω  επειδή  ή 
υπεριδρωσι ά, ο τάν υπά ρχει, μπορει  νά ποικι λει. Οι μελε τες διάλογή ς θά πρε πει νά εξετάστου ν γιά νά 
άποκλει σουν ά λλες ιάτρικε ς κάτάστά σεις ο πως υπογλυκάιμι ά, θυρεοειδή  νο σο κάι ά λλες ορμονικε ς 
άνισορροπι ες. Οι συστά σεις ει νάι ή κλινική  άξιολο γήσή, τεκμήρι ωσή κάι ή πάράτή ρήσή ο τάν ει νάι 
πάρο ντά.  
   

Νευρολογία  

Επιλήπτικε ς κρι σεις - Οι επιλήπτικε ς κρι σεις διάφε ρουν ως προς τον τυ πο κάι τήν ε ντάσή κάι 
εμφάνι ζοντάι συχνά  άπο  τήν πρω ιμή πάιδική  ήλικι ά. Τά Ηλεκτροεγκεφάλογράφή μάτά (ΗΕΓ) πρε πει νά 
άκολουθου ντάι κάτά λλήλά συ μφωνά με τις συστά σεις του νευρολο γου. Η σοβάρο τήτά, ή συχνο τήτά 
κάι ή επιτυχι ά τής θεράπει άς ποικι λλουν. Η ιάτρική  διάχει ρισή των επιλήπτικω ν κρι σεων ή τάν 
επιτυχή ς. Ωστο σο, σε μερικου ς άσθενει ς οι επιλήπτικε ς κρι σεις ει νάι άνθεκτικε ς κάι άπάιτου ν πολλάπλά  
άντισπάσμωδικά  σχή μάτά. Τά άκο λουθά φά ρμάκά ε χουν χρήσιμοποιήθει  με επιτυχι ά: κλοβάζά μή, 
λεβετιράκετά μή, βάλπροι κο  οξυ  κάι ρουφινάμι δή. Επιπλε ον, υπά ρχουν μερικοι  άσθενει ς στους οποι ους 
ε χει χρήσιμοποιήθει  κάρβάμάζεπι νή κάι φάινοβάρβιτά λή. Η επιλήψι ά πρε πει νά άντιμετωπι ζετάι άπο  
νευρολο γο με εμπειρι ά στή διάχει ρισή των επιλήπτικω ν κρι σεων κάι ή ιάτρική  διάχει ρισή πρε πει νά 
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προσάρμο ζετάι στις ειδικε ς άνά γκες του άσθενου ς. Γιά πάρά δειγμά, ορισμε νά άντιεπιλήπτικά  φά ρμάκά 
ει νάι γνωστο  ο τι μειω νουν τήν οστική  πυκνο τήτά. Αυτοι  οι πάρά γοντες πρε πει νά άποφευ γοντάι εά ν 
ει νάι δυνάτο ν λο γω πιθάνή ς επιδει νωσής τής υποκει μενής οστεοπο ρωσής κάι τής άυ ξήσής του 
κινδυ νου άυθο ρμήτων κάτάγμά των. Πολλά  άντιεπιλήπτικά  φά ρμάκά ε χουν πάρενε ργειες κάι 
συνιστά τάι οι οικογε νειες νά συνεργά ζοντάι με τον θερά ποντά ιάτρο  τους γιά νά εξισορροπή σουν τους 
κινδυ νους τής επιλήψι άς, τής θεράπει άς κάι του SRS. Ει νάι σήμάντικο  νά λήφθου ν βάσικε ς 
εργάστήριάκε ς μελε τες πριν άπο  τήν ε νάρξή οποιουδή ποτε άντιεπιλήπτικου  σχή μάτος γιά νά 
άκολουθήθει  ήπάτική  κάι νεφρική  λειτουργι ά, κάθω ς ορισμε νοι άσθενει ς με SRS διάτρε χουν κι νδυνο 
γιά σχετικε ς επιπλοκε ς.  
Υποτονι ά - Οι άσθενει ς με SRS ε χει τεκμήριωθει  ο τι ε χουν δευτερευ ουσά υποτονι ά προς κάκή  μυι κή  
άνά πτυξή. Η άπω λειά μυι κή ς μά ζάς συμβάι νει άκο μή κάι σε ά ντρες που ει νάι περιπάτήτικοι , γεγονο ς 
που υποδήλω νει ο τι ή άπω λειά ει νάι πιθάνω ς το άποτε λεσμά ενο ς υποκει μενου ελάττω μάτος, ε νάντι 
άπλω ς τής ε λλειψής χρή σής. Συνιστά τάι ή ε γκάιρή πάρε μβάσή με εργάστήριάκή  κάι φυσική  θεράπει ά 
γιά τή διάτή ρήσή τής κινήτικο τήτάς.  

Εγκε φάλος - Οι άσθενει ς με SRS βρε θήκε νά ε χουν ποικι λες εγκεφάλικε ς άνωμάλι ες. Θά πρε πει νά 
άκολουθου ντάι μελε τες μάγνήτική ς τομογράφι άς γιά ά τυπά χάράκτήριστικά  ο πως άσβεστοποιή σεις, 
άλλάγε ς λευκή ς υ λής, λεπτο  σω μά κάι ελά χιστή κοιλιάκή  διο γκωσή.  
Προ οδος – Δεν ει νάι σάφε ς εά ν υφι στάτάι κά ποιάς μορφή ς προοδευτική  νευρολογική  εξάσθε νισή. 
Υπά ρχουν λι γες άνάφορε ς άσθενω ν που ε χουν άπωλε σει δεξιο τήτες τις οποι ες ει χάν άποκτή σει 
προήγουμε νως. Συνιστά τάι οι άσθενει ς με συ νδρομο Snyder-Robinson νά πάράκολουθου ντάι στενά  γιά 
νά προσδιοριστει  περάιτε ρω ο στάθερο ς ή  προοδευτικο ς χάράκτή ράς τής νευρολογική ς εξε τάσή ς τους. 
   

Οφθαλμολογία  

Η δυσλειτουργι ά του εγκεφά λου πρε πει νά άξιολογήθει  γιά νά άποκλειστει  ή φλοιω δής ο ράσή σε 
άσθενει ς με SRS που μπορει  νά ε χουν οπτικά  προβλή μάτά που δεν άποδι δοντάι ειδικά  στή φυσιολογι ά 
των οφθάλμικω ν δομω ν, διά θλάσή ή  μή φυσιολογική  κι νήσή των μάτιω ν.  
Διάτάράχή  Φλοιω δους Όράσής (CVI) - Αυτή  τή στιγμή , μερικοι  άσθενει ς ε χει διάπιστωθει  ο τι ε χουν CVI. 
Δεν ει νάι σάφε ς εά ν προ κειτάι γιά στάτιστικά  σήμάντικο  χάράκτήριστικο  SRS, άλλά  άνάφε ρετάι εδω  
γιά σκοπου ς συζή τήσής, προκειμε νου νά ενθάρρυνθου ν οι πά ροχοι νά άνάζήτή σουν περάιτε ρω 
οφθάλμολογική  άξιολο γήσή ο τάν υποδεικνυ ετάι ιάτρικά . Οι εξετά σεις πάιδιάτρική ς νευρολογι άς κάθω ς 
κάι οι πάιδιάτρικε ς οφθάλμολογικε ς εξετά σεις πρε πει νά εξετά ζοντάι γιά τήν άξιολο γήσή τυχο ν 
επι κτήτής οπτική ς εξάσθε νήσής.  

Μερικά  κοινά  συμπτω μάτά πάρουσι άσής του CVI περιλάμβά νουν: άδυνάμι ά πάράκολου θήσής, 
εστι άσής ή  συγκε ντρωσής, που μπορει  νά ει νάι διάλει πουσά στή φυ σή, φωτοφοβι ά, άσυνεπει ς 
οπτικε ς άποκρι σεις με άποφυγή  κοινωνικο  βλε μμά ή  βλε μμά που φάι νετάι νά ει νάι άμβλυ . Αυτοι  οι 
άσθενει ς μπορει  νά ε χουν ή  νά μήν ε χουν κάκή  οπτική  οξυ τήτά. Οι συμπεριφορε ς ποικι λλουν κάι 
υπά ρχουν άσυνε πειες στις οπτικε ς άποκρι σεις σε πάρο μοιά ερεθι σμάτά. Συνή θως ε χουν κο πωσή άπο  
οπτικε ς εργάσι ες κάι μπορει  νά ε χουν δυσκολι ά νά βλε πουν άντικει μενά σε γεμά το φο ντο. Μυωπι ά - 
Φάι νετάι ο τι ή μυωπι ά μπορει  νά ει νάι οφθάλμολογικο  ευ ρήμά σε άσθενει ς με SRS. Συνιστά τάι οι 
άσθενει ς με SRS νά εξετά ζοντάι κά θε χρο νο γιά άυτο  το λο γο.  
Σήμειωτε ον, ά λλά ευρή μάτά / πάρά πονά που ε χουν κάτάγράφει  περιλάμβά νουν: γεμά το drusen, 
άνοιχτο  οπτικο  νευ ρο, βλά βή του άμφιβλήστροειδου ς σε σχή μά τορπι λής, χρωμάτισμε νο 
άμφιβλήστροειδή , πο νο στά μά τιά κάι φωτοφοβι ά. Ωστο σο, ή σήμάσι ά γιά τους άσθενει ς με SRS δεν 
ει νάι σάφή ς άυτή  τή στιγμή .  
   

ΩΡΛ  

Μή φυσιολογική  μορφολογι ά υπερω άς - ε χει άνάφερθει  σχισμή /στενή  / ψήλά  τοξωτο ς ουράνι σκος 
ή /κάι διπλή  στάφυλή . Η κλινική  άξιολο γήσή, συμπεριλάμβάνομε νής τής εκτι μήσής τής σι τισής, πρε πει 
νά γι νετάι ο τάν ενδει κνυτάι.  
   



  

Ακοή  

Βλά βή τής άκοή ς – Μερικοι  άσθενει ς με συ νδρομο Snyder-Robinson πάρουσιά ζουν νευροάισθήτή ριά 
ή /κάι άγω γιμή άκουστική  βλά βή τε τοιάς σοβάρο τήτάς, που άπάιτει τάι ή χρή σή βοήθήμά των άκοή ς. 
Μερικοι  άσθενει ς με συ νδρομο Snyder-Robinson πάρουσιά ζουν άπω λειά άκοή ς, που ε χει άνάφερθει  ως 
προοδευτική . Αυτοι  οι άσθενει ς πρε πει νά πάράκολουθου ντάι. Θά πρε πει νά εκτελει τάι ετή σιος ε λεγχος 
άξιολο γήσής. Πάρά  τήν πάρουσι ά μιάς γενικά  κάνονική ς άξιολο γήσής, θά ή τάν χρή σιμο ο άκοολο γος 
συγκρι νει τις κυμάτομορφε ς με τήν προήγου μενή εξε τάσή γιά νά διάπιστω σει εά ν υπά ρχουν 
άνεπάι σθήτες άλλάγε ς. Θά ή τάν, επι σής, πολυ τιμο νά πάράκολουθει τάι άυτο  με τήν πά ροδο του χρο νου 
γιά νά διάπιστωθει  εά ν ή άπω λειά άκοή ς ει νάι προοδευτική  στον άσθενή  με συ νδρομο Snyder-
Robinson. 
   

Οδοντικό  

Μή φυσιολογική  οδοντική  μορφολογι ά - Έχουν τεκμήριωθει  διά φορες πάρουσιά σεις οδοντικω ν 
προβλήμά των σε άσθενει ς με SRS. Αυτά  περιλάμβά νουν υπερπλή ρωσή δοντιω ν, τερήδο νά, μάυρισμε νά 
δο ντιά, υποπλάσι ά σμά λτου κάι μή φυσιολογικά  ή  δο ντιά σε ωοειδε ς σχή μά. Συνιστω ντάι οδοντιάτρικε ς 
εξετά σεις άπο  πάιδιάτρικο  οδοντι άτρο κά θε 6 μή νες κάτά  τήν εμφά νισή του πρω του δοντιου  ή  12 
μήνω ν.  
   

Πνευμονολογία  

Reactive Airways Disease - Οι άσθενει ς με SRS μπορει  νά ε χουν ιστορικο  ά σθμάτος ή  επεισοδι ου 
ά σθμάτος, άλλά  μπορει  επι σής νά πάρουσιά σουν άνάπνευστική  δυσχε ρειά άσάφου ς άιτιολογι άς, ή 
οποι ά άπάιτει  βρογχοδιάστάλτικο  κάι / ή  συμπλήρωμάτικο  οξυγο νο. Μιά ενδιάφε ρουσά κλινική  
πάρουσι άσή σε ορισμε νους άσθενει ς με SRS ει νάι ο τι μπορει  νά ε χουν πλήθω ρά άνάπνευστικω ν / 
βλεννογο νων εκκρι σεων, οι οποι ες ει νάι άρκετά  πυκνε ς άπο  τήν φυ σή τους.  Αυτο  το ευ ρήμά δεν ε χει 
στάτιστική  σήμάσι ά άυτή  τή στιγμή , άλλά  πρε πει νά πάράκολουθει τάι στενά  λο γω του δράμάτικου  
ιξω δους στήν πάρουσι άσή. Μερικοι  άσθενει ς ε χουν σήμάντικο  άνάπνευστικο  συμβιβάσμο  ή  / κάι 
ά πνοιά, οι οποι οι άπάιτου ν προ σθετή υποστή ριξή με το CPAP / BiPAP. Μερικοι  άσθενει ς χρειά ζοντάι 
τράχειοστομι ά. Οι θεράπευτικε ς άγωγε ς ποικι λλουν κάι περιλάμβά νουν στομάτικά  στεροειδή , 
νεφελοποιήμε νες θεράπει ες με βρογχοδιάστάλτικά , υπερτονικο  άλάτο νερο, άκετυλοκυστει νή κάι / ή  
εισπνεο μενά κορτικοστεροειδή . Μερικοι  άσθενει ς λάμβά νουν επι σής κά θάρσή τής τράχει άς με σω 
άνάρρο φήσής, φυσιοθεράπει άς στο στή θος κάι / ή  συμπλήρωμάτικου  οξυγο νου ο τάν ενδει κνυτάι 
κλινικά . Κά θε άσθενή ς με SRS που ε χει πολλάπλά  επεισο διά άντιδράστική ς τράχει άς που άπάιτου ν 
θεράπει ά με βρογχοδιάστάλτικά  ή  άπο  του στο μάτος στεροειδή  θά πρε πει νά άξιολογει τάι άπο  
πνευμονολο γο. Επιπλε ον, οι άσθενει ς με υποτροπιά ζουσες άνάπνευστικε ς λοιμω ξεις θά πρε πει νά 
άξιολογου ντάι άπο  πνευμονολο γο κάθω ς κάι άπο  άνοσολο γο. (Δει τε τά σχο λιά άνοσολογι άς 
πάράκά τω).  
   

Καρδιολογία  

Μή φυσιολογική  κάρδιάκή  μορφολογι ά - Μερικοι  άσθενει ς με SRS ε χει διάπιστωθει  ο τι ε χουν διά φορες 
συγγενει ς διάρθρωτικε ς κάρδιάκε ς άνωμάλι ες. Δεν ει νάι σάφε ς ως προς τή στάτιστική  σήμάσι ά σε 
συ γκρισή με τον γενικο  πλήθυσμο , άλλά  το ήχοκάρδιογρά φήμά πρε πει νά λάμβά νετάι υπο ψή σε 
άσθενει ς με SRS ο τάν υποδεικνυ ετάι ιάτρικά .  
   

Γαστρεντερολογία  

Αποτυχι ά ευήμερι άς - Πολλοι  άσθενει ς με SRS ε χουν τή διά γνωσή τής άποτυχι άς νά ευδοκιμή σουν γιά 
διά φορους λο γους. Κά θε άσθενή ς που δεν πλήροι  τις κάτά λλήλες πάράμε τρους άνά πτυξής πρε πει νά 
άξιολογει τάι κάι νά πάράκολουθει τάι. Επι  του πάρο ντος, δεν υπά ρχει ε νά διά γράμμά άνά πτυξής που 
άνάπτυ χθήκε ειδικά  γιά άσθενει ς με SRS. Αυτο  πρε πει νά λήφθει  υπο ψή κάτά  τήν τά σή άνά πτυξής σε 
τυπικά  διάγρά μμάτά άνά πτυξής.  



  

Θε μάτά σι τισής – Πολλοι  άσθενει ς με συ νδρομο Snyder-Robinson πάρουσιά ζουν θε μάτά θε μάτά σι τισής 
που άπάιτου ν πάρε μβάσή, συμπεριλάμβάνομε νής τής τοποθε τήσής σωλή νά γάστροστομι άς 
(GT)/γάστρονήστιδικου  σωλή νά (GJ) ή  σωλή νων ολική ς πάρεντερική ς διάτροφή ς (TPN). 
Δυσκοιλιο τήτά - Η χρο νιά δυσκοιλιο τήτά ει νάι ε νά ευ ρήμά στους περισσο τερους άσθενει ς με SRS. Αυτο  
δεν φάι νετάι νά σχετι ζετάι με τήν άκινήσι ά. οι άσθενει ς που ει νάι το σο περιπάτήτικοι  ο σο κάι μή 
περιπάτήτικοι  υποφε ρουν με χρο νιά δυσκοιλιο τήτά. Οι περισσο τεροι άπο  άυτου ς τους άσθενει ς 
άντιμετωπι ζοντάι με πολυάιθυλενογλυκο λή.  

Τά ευρή μάτά ά γνωστής άσάφου ς στάτιστική ς σήμάσι άς περιλάμβά νουν: Διά ρροιά, γάστρεντερική  
φλεγμονή , γάστροοισοφάγική  πάλινδρο μήσή, ε μετος κάι άυξήμε νες ήπάτικε ς τράνσάμινά σες.  

• Διά ρροιά - Ορισμε νοι άσθενει ς με SRS ε χουν διάλει πουσά διά ρροιά, ή οποι ά μπορει  νά 
περιε χει άι μά ή  βλεννογο νο.  

• Γάστρεντερική  φλεγμονή  ο πως Crohn's, κολι τιδά κάι γάστρι τιδά - Ποικι λες πάρουσιά σεις 
γάστρεντερική ς φλεγμονή ς πάράτήρου ντάι σε ορισμε νά ά τομά με SRS. (Η στάτιστική  
σήμάσι ά ει νάι ά γνωστή άυτή  τή στιγμή ).  

• Γάστροοισοφάγική  πάλινδρο μήσή / Έμετος - Η GERD ει νάι μιά ά λλή γάστρεντερική  
πάρουσι άσή άσάφου ς στάτιστική ς σήμάσι άς άυτή  τή στιγμή .  Απάιτει τάι κλινική  
άξιολο γήσή κάι θεράπει ά.  

• Αυξήμε νες ήπάτικε ς τράνσάμινά σες (διάλει πουσά φυ σή) - Αυτο  το ευ ρήμά ε χει σήμειωθει  
σε μερικου ς άσθενει ς με SRS, μερικοι  άπο  τους οποι ους ει νάι σοβάροι . Ανάφε ρετάι εδω  
λο γω τής διάλει πουσάς φυ σής του κάι τής άνά γκής νά πάράκολουθου ν στενά  τις ήπάτικε ς 
μελε τες με τήν πά ροδο του χρο νου.  

Πάρά  τήν άσάφή  στάτιστική  σήμάσι ά των ποικι λων γάστρεντερικω ν πάρουσιά σεων σε άσθενει ς με 
SRS, συνιστά τάι βάσική  επι σήμή άξιολο γήσή άπο  γάστρεντερικο  ιάτρο . Συνιστά τάι επι σής νά εξετά σετε 
το ενδεχο μενο νά πάράκολουθει τε μελε τες τής ήπάτική ς λειτουργι άς σε τάκτά  χρονικά  διάστή μάτά κάι 
κάτά  τή διά ρκειά άσθενειω ν ο πως υποδεικνυ ετάι ιάτρικά .  
   

Ουρολογία   

Ου ρά με λευκή  σκο νή ή  ι ζήμά - Υπή ρξάν ορισμε νες άνάφορε ς άσθενω ν με SRS που ε χουν ά γνωστή λευκή  
σκο νή ή  ι ζήμά στά ου ρά τους, ή οποι ά ε χει σήμειωθει  ως εμφάνή  υπολει μμάτά/στρω σεις στήν 
ουροδο χο κυ στή σε άνάφορε ς υπερή χων. (Δει τε τά πάράκά τω σχο λιά νεφρολογι άς). Αυτή  τή στιγμή , ή 
άιτιολογι ά άυτή ς τής σκο νής ει νάι άσάφή ς. Τά δει γμάτά ε χουν άνάφερθει  ως φωσφορικο  άσβε στιο 
(άπάτι τής) επι σής γνωστο  ως άνθράκικο  άπάτι τή. Λο γω τής δράμάτική ς πάρουσι άσής άυτου  του 
ιζή μάτος σε μερικου ς άσθενει ς, άνάφε ρετάι εδω  γιά ενήμερωτικου ς σκοπου ς. Η τάκτική  άνά λυσή 
μικροσκοπικω ν ου ρων συνιστά τάι κάτά  τή διά ρκειά επισκε ψεων σε πήγά διά κάι πρε πει νά λάμβά νετάι 
υπο ψή κάτά  τις επισκε ψεις σε άσθενει ς. Συνιστά τάι πάράπομπή  ουρολογι άς γιά τήν επεξεργάσι ά άυτου  
του ιζή μάτος ο τάν ενδει κνυτάι ιάτρικά .  
   

Νεφρολογία  

Έχει άνάφερθει  νεφρολιθι άσή σε ορισμε νους άσθενει ς με SRS. Θά πρε πει νά εξετά ζετάι κάι νά 
επάνάλάμβά νετάι περιοδικά  ε νάς νεφρικο ς υπε ρήχος διάλογή ς γιά τήν τεκμήρι ωσή τής πάρουσι άς ή  
άπουσι άς πε τράς στά νεφρά  κάι / ή  δομικω ν άνωμάλιω ν. Η φυμάτι ωσή ε χει τεκμήριωθει  σε 
τουλά χιστον 3 άσθενει ς. Επιπρο σθετά, ο πως άνάφε ρθήκε πάράπά νω, ε χουν άνάφερθει  υπολει μμάτά 
στήν ουροδο χο κυ στή, κάθω ς κάι ιζή μάτά ου ρων που άποτελου ντάι άπο  φωσφορικο  
άσβε στιο/άνθράκικο  άπάτι τή.  
Επι πεδο κρεάτινι νής κάθω ς σχετι ζετάι με νεφρική  νο σο - Συνιστά τάι ή πάράκολου θήσή τής κρεάτινι νής 
στον ορο  σε άσθενει ς με SRS, κάθω ς συνή θως ε χουν χάμήλή  μυι κή  μά ζά. Δεν ει νάι άσυνή θιστο γιά τους 
άσθενει ς με SRS νά ε χουν χάμήλή  κρεάτινι νή κάτά  τήν ε νάρξή λο γω άυτή ς τής μειωμε νής μυι κή ς μά ζάς. 
Ένά άποτε λεσμά κρεάτινι νής που άνάφε ρετάι ως κάνονικο  άπο  τυπικε ς εργάστήριάκε ς πάράμε τρους 
μπορει  νά ει νάι ψευδω ς κάθήσυχάστικο  ο τάν στήν πράγμάτικο τήτά άυτο  το επι πεδο μπορει  στήν 
πράγμάτικο τήτά νά άυξήθει  σε σχε σή με τή χάμήλή  μυι κή  μά ζά. Αυτο  θά μπορου σε νά ει νάι μιά 



  

σήμάντική  ε νδειξή νεφρική ς νο σου. Ότάν άκολουθει τε τά επι πεδά κρεάτινι νής, συγκρι νετε κάι άλλά ξτε 
τά σεις άπο  τήν άρχική  τιμή  του άσθενου ς.  
   

Αιματολογία  

Ανάιμι ά - Ανάιμι ά ε χει πάράτήρήθει  σε ορισμε νους άσθενει ς με SRS, συνήθε στερά σχετι ζοντάι με 
ε λλειψή σιδή ρου. Εξετά στε το ενδεχο μενο ελε γχου εργάστήρι ων γιά άνάιμι ά.  
Θρομβοπενι ά - Έχουν διάπιστωθει  επεισο διά νεογνική ς θρομβοπενι άς. Προς το πάρο ν δεν υπά ρχει 
συ στάσή γιά τον ε λεγχο των άιμοπετάλι ων κάτά  τή γε ννήσή ως εργάστή ριο εξε τάσής. Εά ν ε νάς 
άσθενή ς γεννιε τάι με διά γνωσή SRS ή οποι ά προσδιορι στήκε προγεννήτικά  (λο γω προήγου μενής 
γνω σής του οικογενειάκου  ιστορικου  SRS), θά ή τάν πολυ τιμή ή εξε τάσή των τά σεων των άιμοπετάλι ων 
κάτά  τή γε ννήσή. Μερικοι  άσθενει ς με SRS ει χάν διάλει πουσά θρομβοπενι ά άσάφου ς σήμάσι άς. 
Εξετά στε τήν τά σή των συνήθισμε νων μετρή σεων άι μάτος ο πως υποδεικνυ ετάι ιάτρικά .  
   

Ενδοκρινολογία   

Οστεοπο ρωσή - Σχεδο ν ο λοι οι άσθενει ς με SRS ε χουν πρω ιμή ε νάρξή οστεοπο ρωσής κάι κάτά γμάτά 
στήν άπουσι ά τράυ μάτος. Συνιστά τάι ο κλινικο ς ιάτρο ς νά λάμβά νει μελε τες οστική ς πυκνο τήτάς 
οστου /DEXAσάρω σεις νωρι ς κάι νά πάράκολουθει  ενδει ξεις οστεοπενι άς ή  οστεοπο ρωσής. Αρκετά  
ά τομά λάμβά νουν συμπλήρω μάτά άσβεστι ου ή /κάι άντιμετωπι ζοντάι με διφωσφονικά . Εά ν ε νάς 
άσθενή ς λάμβά νει διφωσφονικά , συνιστά τάι νά άκολουθή σετε σειριάκε ς μελε τες οστική ς πυκνο τήτάς 
οστου / σάρω σεις DEXA γιά νά άξιολογή σετε τήν άποτελεσμάτικο τήτά. Η συνολική  
άποτελεσμάτικο τήτά εξελι σσετάι.  

Υπογλυκάιμι ά - Μερικοι  άσθενει ς ε χουν νεογνική  υπογλυκάιμι ά κάι ε χει σήμειωθει  ο τι ή υπογλυκάιμι ά 
ει νάι μιά διάλει πουσά ευ ρεσή άσάφου ς σήμάσι άς στον πλήθυσμο  με SRS. Πρε πει νά εξετάστει  το 
ενδεχο μενο νά πάράκολουθει τε τάκτικά  τά πά νελ χήμει άς ή /κάι κάτά  τή διά ρκειά τής άσθε νειάς ο τάν 
ει νάι ιάτρικά  κάτά λλήλο.  
Υπεργλυκάιμι ά - Η υπεργλυκάιμι ά ει νάι ε νά ά λλο ευ ρήμά που πάράτήρει τάι στον πλήθυσμο  με SRS. 
Αυτο  μπορει  νά άκολουθήθει  σε ε νάν άσθενή  ο τάν λάμβά νοντάι πι νάκες χήμει άς.  
   

 

Ανοσολογία  

Μπορει  νά υπά ρχει πιθάνή  άνοσολογική  συνιστω σά στο συ νδρομο Snyder-Robinson. Έχουν 

κάτάγράφει  πολλάπλοι  τυ ποι λοιμω ξεων, που συμπεριλάμβά νουν συχνά  επεισο διά με σής ωτι τιδάς 

(που άπάιτει  τή χρή σή σωλήνι σκων άερισμου ), πάράρρινοκολπι τιδάς, λοιμω ξεων του ά νω 

άνάπνευστικου , πνευμονι άς κάι λοιμω ξεων του ουροποιήτικου  συστή μάτος. Υπή ρξε τεκμήρι ωσή μή 

φυσιολογικω ν άνοσοσφάιρινω ν σε λι γους άσθενει ς κάι, σε ορισμε νες περιπτω σεις, χορήγει τάι 

θεράπει ά με άνοσοσφάιρι νες (IVIG ή  SCIG) ως θεράπει ά. Πολλοι  άσθενει ς πάρουσι άσάν 

επάνάλάμβάνο μενους, διάλει ποντες κάι άνεξή γήτους πυρετου ς. Μερικοι  θερά ποντες ιάτροι  άυτω ν των 

άσθενω νΟρισμε νοι θερά ποντες ιάτροι  άυτω ν των άσθενω ν ε χουν υποδει ξει άνοσολογική  

δυσλειτουργι ά ή /κάι άυτοά νοσή συνιστω σά κάι ή θεράπει ά τουλά χιστον ενο ς άσθενου ς περιλάμβά νει 

άνοσοκάτάστάλτικά . Δεδομε νου του άπρο βλεπτου των άνοσολογικω ν ευρήμά των, μιά άνοσολογική  

άξιολο γήσή μπορει  νά ει νάι χρή σιμή γιά τον κάθορισμο  μιάς βάσική ς γράμμή ς κάι/ή  γιά τον εντοπισμο  

πιθάνω ν άνοσολογικω ν άιτιω ν των συμπτωμά των ενο ς άσθενου ς. 

 

  



  

Στον πι νάκά που άκολουθει  συμπεριλάμβά νοντάι οι κλινικε ς δοκιμε ς που χρήσιμοποιου ντάι τυπικά  
άπο  άνοσολο γους γιά τήν άξιολο γήσή τής άνοσολογική ς λειτουργι άς. 
 

Δοκιμή Εργαστήρια Κλινικής Mayo Εργαστήρια 
ARUP  

Quest 
Diagnostics 

Γενική αίματος + διαφορικό Γενική εξέταση αίματος (CBC) 40003 6399 

Καταμέτρηση των κυττάρων CD4+T, των κυττάρων 
CD8+T, των κυττάρων B, και των κυττάρων -"φυσικών 
φονιάδων" (NK) 

Μέτρηση Οστικής Πυκνότητας 
(TBBS) 

95899 7197 

Καταμέτρηση των Τ κυττάρων μνήμης TCP (Φ 95899 Μη 
διαθέσιμο 

Καταμέτρηση Β κυττάρων μνήμης IABCS 3002216 Μη 
διαθέσιμο 

Ανοσοσφαιρίνη G (IgG) Ανοσοσφαιρίνη IGG (IgG) 50350 543 

Ανοσοσφαιρίνη Α (IgA) IGA 50340 539 

Ανοσοσφαιρίνη Μ (IgM) IGM 50355 545 

Τίτλοι εμβολίου κατά του πνευμονιόκοκκου PN23 2005779 16963 

Τίτλοι εμβολίου κατά του τετάνου TTIGS 50779 4862 

Τίτλοι εμβολίου κατά της αιμόφιλου της γρίπης 
(Haemophilus influenzae) 

HIBSG 50779 35135 

Πίνακας κυτταροκινών CYPAN 51394 36611 

 

   

Ορθοπεδικά / Μυοσκελετικά  

Μάζι  με τήν οστεοπο ρωσή, οι άσθενει ς με SRS ε χουν το σο σκολι ωσή ο σο κάι κυκλοσλι ωσή. Μελε τες 
άπεικο νισής πρε πει νά λάμβά νοντάι κάι νά πάράκολουθου ντάι κά θε χρο νο στο πρω το σήμά δι τής 
σκολι ωσής. Έχει πάράτήρήθει  επι σής μή φυσιολογικο  πήκτο .  
Έχουν επι σής πάράτήρήθει  ωλε νιά άπο κλισή, βλάισο  γο νυ κάι ά λλες άνωμάλι ες τής κινήτικο τήτάς των 
άρθρω σεων (χάλά ρωσή των άρθρω σεων/συσπά σεις/υπεξά ρθρήμά των άρθρω σεων). Συνιστω ντάι 
κάτά λλήλες πάράπομπε ς σε ορθοπεδικου ς, φυσικοθεράπευτε ς, εργοθεράπευτε ς κάι φυσιοθεράπευτε ς 
ο τάν ενδει κνυτάι. 
   

Ψυχιατρική / Αναπτυξιακή Παιδιατρική  

Ότάν ει νάι κλινικά  κάτά λλήλο, θά πρε πει νά εξετάστει  ή άξιολο γήσή με ψυχιάτρική  κάι/ή  
άνάπτυξιάκή  πάιδιάτρική . Πάράκολουθου με επι  του πάρο ντος άνάφορε ς γιά άυτισμο  ή /κάι 
άισθήτή ριά ζήτή μάτά. Συνιστά τάι ή λή ψή ψυχιάτρικω ν / άνάπτυξιάκω ν πάιδιάτρικω ν άξιολογή σεων 
ο τάν ενδει κνυτάι κλινικά .  
   

Γενετική  

Συνιστά τάι νά συμβουλευτει τε ε νάν γενετιστή  ή /κάι ε νάν γενετικο  συ μβουλο.  
   

Mary Jo Kutler, DO  

Κυ ριος ερευνήτή ς, Global Snyder-Robinson Syndrome Registry & Μελε τή φυσική ς ιστορι άς 
maryjo.kutler@snyder-robinson.org  
   

* Σας ευχαριστούμε για τη συμβολή σας στη φροντίδα ασθενών με SRS.  Στόχος μας είναι να 
συμπεριλάβουμε κάθε ασθενή SRS στη Μελέτη Φυσικού Ιστορικού. Θα εκτιμούσαμε πολύ την παραπομπή 
σας! Natural History Study 
  
Ενημερώθηκε στις 22/3/2023 
  

https://www.snyder-robinson.org/srs-natural-history-study
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