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• Καμία σύγκρουση συμφερόντων 
για τη συγκεκριμένη ομιλία



Λειτουργική μεταβολή κατά τη διάρκεια της οποίας
αποκτώνται νέες ικανότητες, που διαμορφώνονται από
την αλληλεπίδραση του γενετικού υλικού με τους
περιβαλλοντικούς παράγοντες και ελέγχονται κυρίως
από το φλοιό του εγκεφάλου.

Aνάπτυξη…



• Η φυσιολογική ανάπτυξη 
προϋποθέτει μία 
αδιατάρακτη νευρογένεση 
του νεοφλοιού του 
εγκεφάλου



Biological pathways

 Cell-cycle regulation 
 Apoptosis 
 Cell-fate specification, 
 Cytoskeletal structure and 

function
 Neuronal migration 
 Basement-membrane function 
 Endogenous metabolism

Genes

Mosaicism
Postzygotic mutations. 

Lancet Neurol. 2014 July ; 13(7): 710–72615 human specific genes



Symmetric / asymmetric divisions 

NECs, aRGs

Apical progenitors

BPs

NeuronsNeurogenesis

Η μεγάλη ποικιλία των
νευρώνων που αποικίζουν τον
φλοιό επιτυγχάνεται κυρίως με
έναν μηχανισμό χρονικής
διαμόρφωσης, στον οποίο τα
προδρομικά κύτταρα
εμφανίζουν μια διαδοχική
αλλαγή στην ικανότητα για τη
δημιουργία διαφορετικών
νευρωνικών υποτύπων.

ΦΑΙΝΟΤΥΠΙΚΟΣ 
ΠΛΕΙΟΤΡΟΠΙΣΜΟΣ/

ΓΟΝΟΤΥΠΙΚΗ 
ΕΤΕΡΟΓΕΝΙΑ

Barkovich AJ, Guerrini R, Kuzniecky RI, Jackson GD, Dobyns WB. A developmental and 
genetic classification for malformations of cortical development: update 2012. Brain 
2012; 135: 1348–69



FRONTAL LOBE: executive function, 

selection and coordination of goal-

directed behavior

ΕΚΤΕΛΕΣΗ

PARIERTAL LOBE: decision-making, 

numerical cognition, processing of 

sensory information, and spatial 

awareness.

ΑΠΟΦΑΣΗ

OCCIPITAL LOBE: visual function

ΟΡΑΣΗ

TEMPORAL LOBE: sensory 

information and derive language, 

emotions, and meaningful memories, 

semantic and episodic memory.

ΣΥΝΑΙΣΘΗΜΑΤΑ-ΜΝΗΜΗ



Λεπτή & Αδρή κινητικότητα

Αλληλεπίδραση, Συνεργασία,
Αυτοεκτίμηση,Κοινωνικοποίηση

Όραση, Αφή, Όσφρηση, Γεύση, 
Αιθουσαίο σύστημα, 
Ιδιοδεκτικότητα

Επίλυση προβλημάτων, 
Αφαιρετική σκέψη, 
Μάθηση

Εκφραστικός, Αντιληπτικός και 
Πραγματικός λόγος 

ΤΟΜΕΙΣ ΑΝΑΠΤΥΞΗΣ 



• Πότε μιλάμε για αναπτυξιακή καθυστέρηση?

• Όταν ένα παιδί δεν κατακτά τα ορόσημα της 
ανάπτυξης σύμφωνα με την ηλικία του.

• Ήπια, λειτουργική ηλικία <33% της χρονολογικής 
ηλικίας, IQ between 55 and 69

• Μέτρια, <34-66%, IQ between 40 and 54. 

• Σοβαρή, <66%, IQ less than 40

• Μεμονωμένη όταν αφορά ένα τομέα

• Σφαιρική αναπτυξιακή καθυστέρηση , όταν αφορά 
>2 τομείς < από την ηλικία των 5 ετών, 1-3% του 
πληθυσμού

1. Αδρή/λεπτή κινητικότητα
2. Λόγος/γλώσσα
3. Νόηση
4. Κοινωνικότητα/προσωπικότητα
5. Καθημερινή δραστηριότητα

Majnemer and Shevell The Journal of Pediatrics August 1995



Άλλα παθολογικά πρότυπα της ανάπτυξης:

1. Αναπτυξιακή διαταραχή

2. Αναπτυξιακό σταμάτημα/παλινδρόμηση

3. Αναπτυξιακή αναπηρία

Αυτισμός

Febrile Infection Related Epilepsy Syndrome 
(FIRES)
Μονιμότητα αναπτυξιακής καθυστέρησης

Δεν έχει αποδειχθεί ότι τα αγόρια καθυστερούν να 
μιλήσουν

Παραλλαγές του φυσιολογικής ανάπτυξης 
1. Bottom shufflers
2. Δίγλωσσα παιδιά
3. Οικογενής καθυστέρηση λόγου
4. Καθυστερημένη ένταξη σε προσχολικό περιβάλλον 



Διάγνωση…

Αναπτυξιακή απόκλιση

1. Μεμονωμένη

2. Σφαιρική

3. Αιτιοειδική

Εγκεφαλική παράλυση MOTOR

Αυτισμός SOCIAL- PERSONAL

Αναπτυξιακές διαταραχές λόγου LANGUAGE

Νοητική υστέρηση COGNITIVE

Μαθησιακές Δυσκολίες LEARNING without mental retardation ie DYSLEXIA

Διαταραχή κινητικού συντονισμού MOTOR

ADHD SOCIAL-PERSONAL 

Σ. Tourette COMBINATION (DEVELOPMETAL-PSYCOGENIC)

> 2 τομείς ψυχοκινητικής ανάπτυξης COMBINATION

Τρισωμία 21 COMBINATION

Επιληπτική εγκεφαλοπάθεια οζώδους σκλήρυνσης COMBINATION REGRESION

Εύθραυστο Χ DEV. DELAY GLOBAL-ASD

NMDAR αυτοάνοση εγκεφαλίτιδα REGRESION

Νωτιαία μυϊκή ατροφία REGRESSION MOTOR

Φυλοσύνδετο σύνδρομο ανεπάρκειας DEV. DELAY GLOBAL ASD

της εγκεφαλικής κρεατίνης τύπου 1



3% έλαβε δημόσια παρέμβαση μέχρι τα 3 έτη έως το 2014
12,5% έλαβε δημόσια παρέμβαση μεταξύ 9-12 ετών 

Παράγοντες κινδύνου 

Άρρεν φύλο, 
Χαμηλό κοινωνικό-οικονομικό επίπεδο, 
Περιγεννητικοί παράγοντες 
Χαμηλό μορφωτικό επίπεδο μητέρας.



Παρέμβαση: 
• Ψυχοπαιδαγωγική, 
• Εργοθεραπεία
• Λογοθεραπεία
• Ειδική διαπαιδαγώγηση (ένταξη σε παιδικό σταθμό, Κέντρα Διεπιστημονικής 

Αξιολόγησης, Συμβουλευτικής & Υποστήριξης-ΚΕΔΑΣΥ)
• Συμβουλευτική γονέων
• Υποκείμενο νόσημα
• ΔΙΕΠΙΣΤΗΜΟΝΙΚΗ ΑΞΙΟΛΟΓΗΣΗ Κ ΘΕΡΑΠΕΙΑ



 Ideal test would cover all areas of development,
 Be equally applicable to all ages, 
 Have construct validity, and
 Have a lower number of false-negatives and false-positives.

1. Fine and gross motor 
skills 

2. Language 
3. Communication
4. Problem-solving 
5. Adaptive behavior 
6. Personal-social skills

Parents’ Evaluation of Developmental Status (PEDS) 
and the Ages and Stages Questionnaire (ASQ)



Sensitivity of 75% and a specificity of 74%, 
βρέφη-8 ετών παιδιά
8 ερωτήσεις ΝΑΙ/ΌΧΙ
2 ερωτήσεις ανοικτές
Χαμηλού-μέτριου-υψηλού ρίσκου 
κατηγορίες

Sensitivity of 86% and a specificity of 85%, 
βρέφη 1 μήνα έως 5,5 ετών
Test-retest and inter-rater reliability are 
strong (r = 0.94)

1. Fine motor; gross motor, 6 items
2. Language and communication, 6 items
3. Problem-solving and adaptive behavior, 

6 items
4. And personal and social performance,

6 items

Παρέμβαση: 
• Ψυχοπαιδαγωγική, 
• Εργοθεραπεία
• Λογοθεραπεία
• Ειδική διαπαιδαγώγηση (ένταξη σε παιδικό 

σταθμό, Κέντρα Διεπιστημονικής Αξιολόγησης, 
Συμβουλευτικής & Υποστήριξης-ΚΕΔΑΣΥ)

• Συμβουλευτική γονέων
• Υποκείμενο νόσημα-
• ΔΙΕΠΙΣΤΗΜΟΝΙΚΗ ΑΞΙΟΛΟΓΗΣΗ Κ ΘΕΡΑΠΕΙΑ



Αλληλεπίδραση
Εκτέλεση εντολών
Επικοινωνία (Μη λεκτική/λεκτική επικοινωνία
Παιγνίδι
Αισθητηριακές δυσκολίες
Ιδιαίτερα ενδιαφέροντα
Κοινωνικοποίηση
Στερεοτυπίες

Παρέμβαση: 
• Ψυχοπαιδαγωγική, 
• Εργοθεραπεία
• Λογοθεραπεία
• Ειδική διαπαιδαγώγηση (ένταξη σε παιδικό 

σταθμό, Κέντρα Διεπιστημονικής Αξιολόγησης, 
Συμβουλευτικής & Υποστήριξης-ΚΕΔΑΣΥ)

• Συμβουλευτική γονέων
• ΔΙΕΠΙΣΤΗΜΟΝΙΚΗ ΑΞΙΟΛΟΓΗΣΗ Κ ΘΕΡΑΠΕΙΑ

Specificity: 0,83-0,85, sensitivity 0,95-0,99, PPV: 57,7%

<2 low risk
3-7 medium risk
8-20 high risk



Date of Download:  11/3/2023 Copyright © 2023 American Academy of Pediatrics. All rights reserved.

From: Motor Delays: Early Identification and Evaluation 

Pediatrics. 2013;131(6):e2016-e2027. doi:10.1542/peds.2013-1056

Identifying children with motor delays: an algorithm for surveillance and screening.

Figure Legend:



Παρέμβαση: φυσιοθεραπεία, εργοθεραπεία, υποκείμενο νόσημα, ΔΙΕΠΙΣΤΗΜΟΝΙΚΗ ΑΞΙΟΛΟΓΗΣΗ Κ ΘΕΡΑΠΕΙΑ



• Developmental coordination disorder (DCD), 
1,8%-8%

• Εκτέλεση συντονισμένων κινήσεων

• Αργή, αδέξια, ανακριβής κινητική επίδοση 

• Μαθησιακή δυσκολία (performance IQ)

• Πιθανώς αφορά σε ελλείψεις ή δυσλειτουργίες 
του οπτικοκινητικού συντονισμού της 
διαδικαστικής μάθησης, εσωτερικού κινητικού 
μοντέλου και της εκτελεστικής λειτουργίας

• Η πρώιμη αναγνώριση και παρέμβαση,  κυρίως 
με εργοθεραπεία,  και ενημέρωση βελτιώνει την 
καθημερινή λειτουργία, τις σχολικές επιδόσεις 
αλλά και την αυτοεκτίμηση του παιδιού 



Inattention: Six or more symptoms of inattention for children up to age 16 

years, or five or more for adolescents age 17 years and older and adults; 

symptoms of inattention have been present for at least 6 months, and they 

are inappropriate for developmental level:

Hyperactivity and Impulsivity: Six or more symptoms of hyperactivity-

impulsivity for children up to age 16 years, or five or more for adolescents 

age 17 years and older and adults; symptoms of hyperactivity-impulsivity 

have been present for at least 6 months to an extent that is disruptive and 

inappropriate for the person’s developmental level:

•Several inattentive or hyperactive-impulsive symptoms were present before age 12 years.

•Several symptoms are present in two or more settings.

•There is clear evidence that the symptoms interfere with, or reduce the quality of, social, 

school, or work functioning.

•The symptoms are not better explained by another mental disorder (such as a mood 

disorder, anxiety disorder, dissociative disorder, or a personality disorder). The symptoms 

do not happen only during the course of schizophrenia or another psychotic disorder

•Ψυχοθεραπεία, Ειδική Διαπαιδαγώγηση, ΚΕΔΑΣΥ, Συμβουλευτική γονέων

DSM-V CRITERIA



Ποιοι παράγοντες 
επηρεάζουν την 
πρόγνωση μιας 
αναπτυξιακής 
καθυστέρησης?

• Αιτιολογία

• Μεμονωμένη ή σφαιρική αναπτυξιακή 

καθυστέρηση

• Βαρύτητα καθυστέρησης

• Ηλικία έναρξης παρέμβασης 

• Συμμετοχή φροντιστών στην παρέμβαση



Στη γέννηση …
• Διαταραχές του ενδογενούς μεταβολισμού

• Νευρογενετικά σύνδρομα

• Nευρομυικά νοσήματα

• Δομικές εγκεφαλικές ανωμαλίες 

Αιτιολογία…



Οικογενειακό 
ιστορικό

Ιστορικό κύησης κ 
τοκετού

Προγεννητικός 
έλεγχος

Νεογνικοί Σπασμοί

Υποτονία

Μυϊκή αδυναμία

Επίπεδο συνείδησης
Κινητικές 

διαταραχές

Σιτιστικές δυσκολίες

Δυσμορφικά 
χαρακτηριστικά

Συγγενείς 
ανωμαλίες 

Δερματικές 
εκδηλώσεις

Νοσηλεία 
πολυήμερη σε ΜΕΝ 

(>7ημ)

Στη γέννηση …



Παθητική κίνηση

Υποτονία



Αίτια Κεντρικής Υποτονίας

1. Προωρότητα
2. Υποξαιμική/Ισχαιμική Εγκεφαλοπάθεια
3. Ενδοκράνια Αιμορραγία

Ενδοκοιλιακή αιμορραγία
Υποσκληρίδια αιμορραγία
Υπαραχνοειδής αιμορραγία

4. Μεταβολικές Διαταραχές
Υπογλυκαιμία
Υποθυροειδισμός
Διαταραχές ασβεστίου και   μαγνησίου
Υπερχολερυθριναιμία
Υπεραμμωνιαιμία
Ενδογενείς διαταραχές του 
μεταβολισμού

Αμινοξυοπάθειες
Οργανικές οξυουρίες
Διαταραχές του κύκλου    
της ουρίας
Υπεροξυσωμιακές
διαταραχές

5. Χρωμοσωμικές ανωμαλίες
Τρισωμίες

Τρισωμία 21 
Ελλείμματα

6.  Γενετικά Νοσήματα
Σ. Prader Willi
Σ. Lowe
Σ. Zellweger

7. Εγκεφαλικές Διαμαρτίες

1. Διαταραχές του πρόσθιου κινητικού νευρώνα
Νωτιαία Μυϊκή Ατροφία
Πολιομυελίτιδα
Νευρογενής Αρθρογρύπωση

2. Διαταραχές της Νευρικής Ίνας
Συγγενής Υπομυελινωτική Νευροπάθεια
Χρόνια Φλεγμονώδης Απομυελινωτική Νευροπάθεια

3. Νοσήματα Νευρομυικής Μετάδοσης
Παροδική Μυασθένεια Gravis
Οικογενή Μυασθενικά Σύνδρομα
Βρεφική Αλλαντίαση
Υπερμαγνησιαιμία

4. Μυϊκά Νοσήματα 
Συγγενείς Μυοπάθειες
Συγγενής Μυϊκή Δυστροφία
Συγγενής Μυοτονική Δυστροφία
Μεταβολικές Μυοπάθειες

Νόσος Pompe
Ανεπάρκεια  οξειδάσης του κυτοχρώματος C

Αίτια Περιφερικής 

Υποτονίας



Μετά τη γέννηση…

1. Διαταραχές αύξησης
2. Διαταραχές σίτισης
3. Απόκλιση από την αναμενόμενη χρονική ή ποιοτική

κατάκτηση των αναπτυξιακών οροσήμων
Διαταραχές κινητικότητας
Διαταραχές λόγου
Διαταραχές συμπεριφοράς
Διαταραχές νόησης

4. Συνύπαρξη πολυσυστηματικών εκδηλώσεων

Εκδηλώσεις…

 Διαταραχές του ενδογενούς μεταβολισμού
 Νευρογενετικά σύνδρομα
 Νευρομυϊκά νοσήματα
 Επιληπτικές εγκεφαλοπάθειες
 Αυτοάνοσες εγκεφαλοπάθειες
 Δομικές εγκεφαλικές ανωμαλίες 
 Σ. Τourette
 ADHD
 ASD



Τι προσφέρει η διάγνωση…

• Θεραπευτικές επιλογές

• Παρακολούθηση γνωστών επιπλοκών

• Πρόγνωση

• Υποστήριξη και ενημέρωση των
οικογενειών αιτιο-ειδική

• Οικογενειακό προγραμματισμό 

• Διακοπή περεταίρω κοστοβόρου και/ή 
παρεμβατικού ελέγχου



A, amino acids; ASD, autistic spectrum disorder; CK, creatine kinase; FBC, full blood count; Frag X, fragile X; GAG, glycosaminoglycans; LFT, liver function test; OA, 

organic acids; TFT, thyroid function tests; U&E, urea and electrolytes.



Αξιολόγηση: 
Δομημένα εργαλεία
Επαναλαμβανόμενη
Κλινική/Δυσμορφολογική /
Αναπτυξιολογική εκτίμηση 

Για την αναγνώριση μεταβαλλόμενων 
φαινοτύπων συν τω χρόνω

Ιστορικό +κλινική εξέταση,
33% των διαγνώσεων

Κλινική εξέταση+ εξετάσεις, 
33% των διαγνώσεων

Εξετάσεις μόνο,
33% των διαγνώσεων 





Second-line tests…

Αξιολόγηση από κλινικό γενετιστή 

An evidence-based, free web-based application 
(http:// www.treatable-id.org)





Νευροαπεικόνιση 

• Σφαιρική αναπτυξιακή καθυστέρηση

• και

• Μικροκεφαλία, μακροκεφαλία, 
επιταχυνόμενος ρυθμός μεταβολής ΠΚ

• Εστιακή νευρολογική σημειολογία

• Επιληψία

• MRI, CT, spectro MRI



• Μεταβολικά νοσήματα που επιδέχονται θεραπέιας:

• Vitamin and cofactor metabolism 29 (25%), 

• Amino acid metabolism 28 (24%), 

• Complex molecule degradation 10 (9%), 

• Neurotransmitters 9 (8%), 

• Nucleobase, nucleotide and nucleic acid metabolism 7 (6%),

• Disorders of glycosylation 6 (5%), 

• Energy substrate metabolism 5 (4%),

• Trace elements and metals 5 (4%),

• Fatty acid, carnitine, and ketone body metabolism 5 (4%),

• Lipid metabolism 3 (3%), 

• Mitochondrial cofactor biosynthesis 2 (2%),

• Other disorders of mitochondrial function 2 (2%), 

• Carbohydrate metabolism 1 (1%), 

• Peptide and amine metabolism 1 (1%), 

• Endocrine metabolic disorders 1 (1%),

• Mtdna-related disorders 1 (1%), and 

• Nuclearencoded disorders of oxidative phosphorylation 1 
(1%).

An evidence-based, free web-based application 
(http:// www.treatable-id.org)





• Σας ευχαριστώ πολύ για την 
προσοχή σας 


