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STRESZCZENIE

Plodowy zespot alkoholowy (ang. fetal alcohol syndrome, FAS) jako konsekwencja dziatania alkoholu na ptdd zostat po raz pierwszy opisany w literaturze
w 1968 roku przez P. Lemoine‘a. Prace nad okresleniem specyficznych wad wrodzonych kontynuowali p6zniej Jones and Smith (1973), wyodrebniajac cztery
obszary zaburzen wynikajacych z naduzywania alkoholu podczas ciazy. Pacjenci z chorobami ze spektrum poalkoholowych zaburzen rozwojowych (ang.
fetal alcohol spectrum disorders, FASD) stanowia trudne diagnostycznie wyzwanie ze wzgledu na heterogenno$¢ objawéw zwigzanych z uszkodzeniami
strukturalnymi oraz funkcjonalnymi mézgu. W Polsce brakuje jednolitego standardu diagnostycznego respektowanego przez rézne osrodki zajmujace sie
diagnoza FAS/FASD. Wydaje sig, ze odpowiedzig na te potrzeby jest waszyngtonski 4-cyfrowy Kwestionariusz Diagnostyczny proponowany przez zespét prof.
S. Astley, ktorego pierwsze wydanie ukazato sie w 1997 r. System ten jest stale udoskonalany, ostatnia jego rewizja miata miejsce w 2004 r., a w Polsce na-
rzedzie to jest dostepne od 2012 r. Diagnoza wg 4-cyfrowego Kwestionariusza Diagnostycznego zaktada wielospecjalistyczna wspotprace, w ktérej waznym
elementem jest badanie neuropsychologiczne i neurorozwojowe pozwalajace okresli¢ stan funkcjonowania osrodkowego uktadu nerwowego, co moze w
znaczacy sposdb zmienic ostateczne rozpoznanie. Standardy Medyczne/Pediatria m 2016 m T. 13 m 112-116
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ABSTRACT

Fetal alcohol syndrome (FAS), as a clinical consequence of the effect of alcohol intake during pregnancy was first described in the literature in 1968 by
P. Lemoine. The work on the description of specific birth defects associated with FAS continued with Jones and Smith (1973) identifying four areas of
impairment resulting from toxic effects of alcohol on the developing fetus. Patients Fetal Alcohol Spectrum Disorders (FASD) are a diagnostic challenge
because of the heterogeneity of symptoms associated with structural and functional damage to the brain. In Poland there is lack of a uniform standard
diagnostic procedure regarding FASD. The answer to these needs may be the Washington 4-Digit Diagnostic Code proposed by Prof. S. Astley and coworkers.
This system is constantly perfected, its last revision took place in 2004. In Poland this diagnostic tool has been available from 2012. The diagnosis by 4-Digit
Diagnostic Code involves multidisciplinary cooperation, in which the neuropsychological and neurodevelopmental evaluation plays an important part. It
determines the functioning of the central nervous system, which may significantly change the final diagnosis.
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Wstep

Zaburzenia rozwojowe u dzieci wynikajace z terato- nej przez Lemoine’a i wspolpracownikow w 1968
gennego dziatania alkoholu w Zyciu plodowym zo- roku we Francji'. Publikacja ta, przedrukowana
staly po raz pierwszy opisane w literaturze medycz- w jezyku angielskim w 2003 r.2, nie odbita si¢ szer-
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szym echem w Swiecie medycznym. Dopiero kolejna
wazna praca, opublikowana przez Jonesa and Smi-
tha (1973), znaczaco wplyneta na rozwdj badan nad
ptodowym zespotem alkoholowym (ang. fetal alcohol
syndrome, FAS)®. Czesto$¢ wystepowania chorob ze
spektrum FASD (ang. fetal alcohol spectrum disor-
ders, FASD) w Europie zostala oceniona na 0,08 do
1,0 na 1000 zywo urodzonych i zalezy od pochodze-
nia etnicznego i narodowego. Natomiast w niekto-
rych panstwach potudniowej Afryki czestos¢ FASD
wynosi nawet 68-89 na 1000°.

Objawy FAS

W publikacjach Lemoine’a i wsp. oraz Jonesa and
Smitha wyodrebniono cztery obszary zaburzen, wy-
nikajacych z naduzywania alkoholu podczas ciazy'-.
Byty to: cechy dysmorfii twarzy, anomalie narzadow
wewnetrznych i ukladu szkieletowego, prenatalne
i postnatalne zaburzenia wzrastania oraz opdznienie
w rozwoju psychoruchowym.

Glownymi objawami fenotypowymi w obrebie twa-
rzoczaszki uwazanymi za najbardziej specyficzne dla
FAS sa nastepujace cechy dysmorficzne: matogtlo-
wie, krotkie szpary powiekowe dajace obraz szeroko
rozstawionych oczu, wygladzona rynienka podnoso-
wa oraz waska czerwien wargi gérnej*°.

Ponadto wyréznia sie wiele innych cech dysmorfii
twarzy (m.in. opadanie powiek, zmarszczki nakatne,
hipoplazja srodkowej czesci twarzy i szczeki), dloni
(najczesciej krotkie paliczki dystalne, klinodakty-
lia palcow V, male i dysplastyczne paznokcie oraz
kamptodaktylia, oligodaktylia, w tym brak lub hipo-
plazja kciuka, polidaktylia przedosiowa, dodatkowe
kosci srodrecza i Srodstopia), skory (nieprawidtowe
dermatoglify — glebokie i o nietypowym ulozeniu
linie papilarne dloni; naczyniaki jamiste i plaskie
malformacje naczyniowe, hirsutyzm), klatki piersio-
wej (dodatkowe brodawki sutkowe, klatka wklesta
i kurza, dodatkowe zebra)*®°.

Dzieci z FAS i pokrewnymi zaburzeniami rodza sie
z niedoborem masy ciata. W okresie dziecinstwa sa
niskie i drobne (masa ciata i wzrost sa z reguly poni-
zej 3 centyla badz pomiedzy 3 a 10 centylem). Zabu-
rzenia wzrastania obecne sa juz przed urodzeniem
(wewnatrzmaciczne zahamowanie wzrostu plodu
— ang. intrauterine growth restriction, IUGR).

U dzieci z FAS czeSciej wystepuja malformacje na-
rzadéw wewnetrznych. Zazwyczaj sa to wady serca
(VSD, ASD, TOF), nerek czy wargi i podniebienia
(rozszczep), ale takze wady tchawicy, krtani, prze-
lyku, zoladka, dwunastnicy (przerostowe zwezenie
odzwiernika, zarosniecie dwunastnicy), wady kon-
czyn i kosci (m.in. ograniczona ruchomos$¢ w stawie
tokciowym, hipoplazja kosci tokciowej, koSciozrosty,
osteoporoza). Charakterystyczne sa takze niedo-
stuch i zaburzenia okulistyczne, poczawszy od hipo-
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1. Pacjenci z zaburzeniami ze spektrum poalkoholowych
zaburzen rozwojowych (ang. fetal alcohol spectrum disor-
ders, FASD) stanowig trudne diagnostycznie wyzwanie ze
wzgledu na heterogenno$¢ objawdw zwigzanych z uszko-
dzeniami strukturalnymi oraz funkcjonalnymi mézgu.

2. Diagnoza FASD zaktada wielospecjalistyczna wspétprace,
w ktérej waznym elementem jest badanie neuropsycholo-
giczne i neurorozwojowe pozwalajace okresli¢ stan funk-
cjonowania osrodkowego uktadu nerwowego.

3. W Polsce brakuje jednolitego standardu diagnostycznego
respektowanego przez rézne osrodki zajmujace sie dia-
gnoza FAS/FASD.

plazji nerwow wzrokowych, matoocza, zaé¢my, zabu-
rzen przedniego odcinka oka, anomalii Petersa oraz
nieprawidlowosci naczyn siatkowki az do zaburzen
ustawienia gatki ocznej (zez) wlacznie!*67.
Najbardziej wrazliwym mnarzadem, ktory ulega
uszkodzeniu w wyniku teratogennego dziatania al-
koholu na ptéd, jest jego mozg (od powaznych wad
strukturalnych az do subtelnych zmian na pozio-
mie neurochemicznym)!®%7. PoSmiertne badania
mozgow plodow z FAS wykazuja wiele zmian Swiad-
czacych o niedorozwoju osrodkowego ukladu ner-
wowego oraz o zaburzeniach migracji i organizacji
neuronalnej®!!. Sposréd strukturalnych wad moé-
zgowia u dzieci z FAS wymienia sie: matoglowie (naj-
czestsza anomalia), ale takze wodoglowie lub wentri-
kulomegalie, heterotopie istoty szarej, niedorozwoj
ciala modzelowatego, jadra ogoniastego, jamy prze-
grody przezroczystej i oliwki, zmniejszona wielkos¢
hipokampa i moézdzku oraz inne rzadkie zaburze-
nia, takie jak holoprosencefalia czy schizencefalia.
Zmiany w strukturze moézgu lub w procesach me-
tabolicznych komoérek mézgowych moga prowadzic¢
do powstawania zaburzen w jego funkcjonowaniu.
Mozliwosci wykrywania strukturalnych i funkcjo-
nalnych nieprawidtowosci w osrodkowym ukltadzie
nerwowym zaleza od czuloSci stosowanego sprzetu
pomiarowego. Jednak nie wszystkie strukturalne
lub funkcjonalne nieprawidlowosci prowadza do da-
jacych sie zmierzy¢ dysfunkcji, a takze nie wszystkie
nieprawidlowosci funkcjonalne sga spowodowane le-
zacym u podstaw uszkodzeniem moézgu. Dodatkowo
niektore nieprawidlowosci funkcjonalne wynikaja
z niekorzystnych czynnikéw wystepujacych w §ro-
dowisku dziecka w okresie poporodowym i maja
charakter przejsciowy, jesli Srodowisko to ulegnie
poprawie® 11,

Rozwdj psychoruchowy dzieci z FAS jest zwykle
op6zniony, z nastepowa niepelnosprawnoscia inte-
lektualna stopnia lekkiego lub nawet umiarkowane-
go0. Rozw6j umyslowy moze by¢ rowniez prawidio-
wy (od pogranicza normy do inteligencji przecietnej
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Tabela 1. Przyktadowe kryteria rozpoznania FASD

PRZEWODNIK CDC
- NARODOWEGO CENTRUM
KONTROLI CHOROB W USA

KRYTERIA WASZYNGTONSKIE
(PROF. S. ASTLEY)

KRYTERIA IOM
- AMERYKANSKIEGO
INSTYTUTU MEDYCYNY

SYSTEM KANADYJSKI
(CHUDLEY | WSP.)

B system 4-stopniowy
B 4-Digit Diagnostic Code m FAS
B ocena wzrostu ®  ocena trzech cech dysmorfii
B ocena dysmorfii twarzy twarzy
B ocenazmian CUNi B ocena wzrostu
B ocena prenatalnej B ocena strukturalnych
ekspozycji na alkohol i funkcjonalnych zmian CUN
22 kategorie
i 256 kombinacji

®  FAS (z potwierdzeniem
prenatalnej ekspozycji
na alkohol i bez)

m 2/3 cechy dysmorfii twarzy

m deficyt wzrostu

®  strukturalne wady CUN
(matogtowie i inne)

B czesciowy FAS (z potwier-
dzeniem prenatalnej
ekspozycji na alkohol i bez)

m 2/3 cechy dysmorfii twarzy

® dodatkowo jedna z innych
gtéwnych cech

B FAS (z potwierdzeniem
prenatalnej ekspozycji
na alkohol i bez)

m  deficyt wzrostu

m  3/3 cechy dysmorfii twarzy

® >32z11 specyficznych
zaburzerh CUN

B czesciowy FAS (z potwier-
dzeniem prenatalnej
ekspozycji na alkohol i bez)

m  2/3 cechy dysmorfii twarzy

® >32z11 specyficznych

zaburzert CUN
®  ARBD - dysmorfia twarzy, ® ARBD - specyficzne wady
wzrost, ogdlny rozwoj rozwojowe
i wady rozwojowe o :
®  ARND - wzrost i specyficzny " ﬁ)';cl\::)za;u?zzer]’\ 1CSUpl\T cyficz

fenotyp behawioralny

dla populacji)!3621L12 Zaburzenia w funkcjonowa-

niu moézgu u os6b z FAS obejmuja przede wszyst-

kim zmiany neurochemiczne i funkcjonalne mézgu,

gltownie okolic przedczotowych®11:13:14;

- zaburzenia pamieci,

- deficyt uwagi, zaburzenia koncentracji,

- trudnosci w uczeniu sie/perseweracyjne podej-
Scie do problemoéw;

a takze na innych poziomach funkcjonalnych mozgu:

- zaburzenia motoryki duzej i malej,

- zaburzenia integracji sensorycznej,

- labilnos¢ emocjonalna/nadpobudliwosc¢/impul-
Sywnosc,

- zaburzenia mowy,

- u niemowlat — zaburzenia ssania/potykania,

- iinne.

Nomenklatura i rozpoznanie

Uszkodzenie plodu spowodowane teratogennym
wplywem alkoholu in utero, a w konsekwencji zabu-
rzenia psychofizyczne u dziecka w ostatnich deka-
dach byty okreslane réznymi terminami w zaleznosci
od nasilenia objawow fizykalnych, stopnia niepetl-
nosprawnosci intelektualnej oraz znajomosci wy-
wiadu prenatalnego i Srodowiskowego!®. Okreslenie
FAS - plodowy zespot alkoholowy zastrzezone jest
dla os6b z kompletnym fenotypem nieprawidlowosci
fizycznych: cechami dysmorficznymi, opdéznieniem
wzrostu oraz zaburzeniami rozwojowymi osrodko-
wego ukladu nerwowego. Stanowi ono jednoznaczne
rozpoznanie, a zaleznos$c¢ przyczynowo-skutkowa zo-
stata wielokrotnie pokazana i udowodniona w bada-
niach na zwierzetach!®. Jednakze w wielu przypad-
kach u dzieci eksponowanych prenatalnie na alkohol

brakuje ewidentnych cech fizykalnych, natomiast
obserwuje sie zaburzenia poznawczo-behawioralne.
Niejednokrotnie nie ma réwniez mozliwosci jedno-
znacznego wykazania dawki oraz okresu, przez jaki
stosowano alkohol w cigzy, a tym samym stanowi
on czynnik ryzyka, a nie czynnik etiologiczny'®. No-
menklatura dla tego rodzaju kategorii zaburzen po-
alkoholowych przez lata ulegala ewolucji, wprowa-
dzono szereg pojec, takich jak ,efekty teratogennego
dziatania alkoholu” (ang. fetal alcohol effects, FAE),
,zaburzenia neurorozwojowe spowodowane alkoho-
lem” (ang. alcohol related neurodevelopmental disor-
der, ARND) oraz ,spektrum poalkoholowych wro-
dzonych zaburzen rozwojowych” (ang. fetal alcohol
spectrum disorder, FASD), ktore zawiera dziesiatki
konkretnych rozpoznan*!'%'7. Nalezy podkresli¢, ze
termin FASD nie jest sam w sobie pojeciem dia-
gnostycznym (Tabela 1). Okreslenie FASD jest uzy-
wane czasem jako pojecie parasolowe nazywajace
zaburzenia u oséb poddanych intoksykacji alkoho-
lem etylowym w okresie rozwoju plodowego. FASD
okresla spektrum zaburzen rozniacych sie stopniem
nasilenia zaréwno zmian fizycznych (szczeg6lnie
specyficznych cech dysmorfii twarzy i innych cze-
Sci ciata, zaburzen wzrostu i wad rozwojowych), jak
i funkcjonalnych (dotyczacych proceséw poznaw-
czych, emocji, zachowania).

Dodatkowo deficyty neurorozwojowe moga miec
odmienne podloze, np. inne uzywki stosowanie
podczas ciazy, nieprawidlowosci w okresie poporo-
dowym: zaniedbanie, stres, trauma, czy w koncu
roznego rodzaju zaburzenia o etiologii genetycznej
i wieloczynnikowej®16:17.

Nie ma obiektywnego badania biochemicznego
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SIATKA 4-CYFROWEGO KODU DIAGNOSTYCZNEGO

3 4 4 4

Wyrazne Wyrazne Powazne 4 XX XX x*X 4)  Wysokie ryzvko
Umiarkowane Umiarkowane Prawdopodobtne (3) XX k3)  Umiarkowane ryzyko
Nieznaczne Dyskretne Mozliwe (2 K2)  Ryzyko nieznane
Brak Brak Malo (1) 1) Brak ryzyka

prawdopodobne
OpodZnienie Cechy dyvsmorfii Uszkodzenie OUN Wzrost  Twarz OUN Alkohol Prenatalna ekspozveja
WZrostu twarzy na dzialanie alkoholu

4-cyfrowy kod diagnostyczny 3444 wpisany w siatke jest jednym
z dwunastu 4-cyfrowych kodow, ktére spetniaja kryteria diagnostyczne FAS.

RYC. 1 Przyktadowy wynik potwierdzajacy diagnoze FAS wg kryterium waszyngtonskiego: 3444

(markera biologicznego) czy obrazowego, na pod-
stawie ktorego mozna byloby postawi¢ rozpoznanie
FAS. Zaburzenia z kregu FASD diagnozuje sie nie
tylko w badaniu fizykalnym i neuropsychologicz-
nym oraz na podstawie wywiadu pre- i postnatal-
nego, ale przede wszystkim poprzez wykluczenie in-
nych zespolow zwigzanych z podobnymi objawami.
W zwiazku z tym proces diagnostyczny FASD jest
zlozony i wielospecjalistyczny. W sktad zespotu in-
terdyscyplinarnego FASD powinni wchodzi¢ lekarze
roznych specjalnosci (pediatra, neurolog, psychia-
tra, genetyk kliniczny, kardiolog), a takze psycho-
log/neuropsycholog, terapeuta, neurologopeda oraz
asystent rodziny®!’. Z uwagi na heterogennos¢ kli-
niczna oraz brak obiektywnych metod diagnostycz-
nych pacjenci z zaburzeniami FASD stanowia dla
lekarzy, psychologow oraz terapeutow duze wyzwa-
nie diagnostyczne i terapeutyczne!'®?°. Specyficz-
ne cechy dysmorficzne twarzoczaszki, deficyty po-
znawcze oraz problemy emocjonalno-behawioralne
mogace sugerowac zaburzenie typu FASD niejed-
nokrotnie nie sa prawidlowo rozpoznawane przez
niewprawnych diagnostow®.

Opracowano kilka schematéw bedacych klinicznymi
narzedziami pomocnymi w diagnostyce FASD, m.in.
kryteria Narodowego Centrum Kontroli Choréb
w USA, amerykanskiego Instytutu Medycyny — IOM
oraz system kanadyjski (Tabela 1)?!. Po raz pierwszy
diagnostyczny system punktowy zostal zapropono-
wany przez prof. Susan Astley ze Seattle (waszyng-
tonski diagnostyczny system 4-stopniowy — 4-digit
score) juz 18 lat temu?2.

Do niedawna brakowato w Polsce odpowiedniego na-
rzedzia do oceny stopnia nasilenia zaburzen FASD.
W 2010 roku rozpoczely sie¢ prace nad standaryza-
cja i dostosowaniem do polskich warunkéw 4-stop-

niowej skali diagnostycznej we wspolpracy z Wa-
shington State Fetal Alcohol Syndrome Diagnostic
& Prevention Network (FAS DPN) i jej dyrektorem
prof. Susan Astley. Projekt w ramach badan statu-
towych Slaskiego Uniwersytetu Medycznego powstat
z inicjatywy doktorantki Wydziatu Lekarskiego SUM
Matgorzaty Kleckiej (promotor dr hab. Malgorzata
Janas-Kozik). Polska walidacje 4-cyfrowego Kwe-
stionariusza Diagnostycznego FASD ukonczono
w maju 2012 r.?3

Tabela 2. Kody diagnostyczne dla FAS i pFAS wg kryterium
waszyngtonskiego

PLODOWY ZESPOL ALKOHOLOWY

(EKSPOZYCJA NA ALKOHOL)
2433 3433 4433
2434 3434 4434
2443 3443 4443
2444 3444 4444

PLODOWY ZESPOL ALKOHOLOWY
(EKSPOZYCJA NA ALKOHOL NIEZNANA)

2432

2442

3432

3442

4432

4442

C CZESCIOWY PLODOWY ZESPOL. ALKOHOLOWY
(EKSPOZYCJA NA ALKOHOL)

1333 1433 2333 3333 4333
1334 1434 2334 3334 4334
1343 1443 2343 3343 4343
1344 1444 2344 3344 4344
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FASD wedtug 4-cyfrowego
Kwestionariusza Diagnostycznego
Susan Astley
Przewodnik 4-cyfrowego Kwestionariusza Diagno-
stycznego FASD (Diagnostic Guide for Fetal Alcohol
Spectrum Disorders: The 4-Digit Diagnostic Code, 3rd
edition) stanowi spdjne narzedzie do diagnozowa-
nia zaburzen rozwojowych zwigzanych z ekspozycja
na alkohol, zaproponowane przez badaczy z Sie-
ci Diagnostyki i Prewencji FAS Stanu Washington
(Washington State FAS Diagnostic and Prevention
Network), pod kierownictwem prof. Susan Astley?2.
Kwestionariusz byl kilkakrotnie udoskonalany
i rewidowany, najnowsza wersja podrecznika uka-
zala sie w 2004 roku i jest uwazana za narzedzie
bardziej dokladne i powtarzalne niz dotychczas sto-
sowane metody??. 4-cyfrowy Kwestionariusz Diagno-
styczny FASD pozwala na uzyskanie 256 kombina-
cji kodow, ktére mozna pogrupowaé w 22 odrebne
kategorie diagnostyczne rézniace sie od siebie nasi-
leniem dysmorfii, niedoboréw wzrostu i masy ciata
oraz innych zaburzen (Rycina 1, Tabela 2).
W 4-cyfrowym Kwestionariuszu Diagnostycznym
FASD ocenie podlegaja cztery obszary kluczowe dla
FAS, w nastepujacym porzadku:
1. op6znienie wzrostu prenatalnego i postnatalnego,
2. charakterystyczne dla FAS cechy dysmorficzne
twarzy (szerokos¢ szpar powiekowych, wygladze-
nie i szerokos$¢ rynienki podnoskowej oraz sto-
pien rozwoju wargi gornej),
3. uszkodzenie osrodkowego ukitadu nerwowego
(OUN),
4. prenatalna ekspozycja na alkohol.
Natezenie ekspresji kazdej cechy oceniane jest
w 4-stopniowej skali Likerta (skala, zwykle 4- lub
S-punktowa, opracowana w 1932 r. przez R. Likerta,
uzywana w metodologii badan spotecznych, dzieki
ktorej mozna uzyskac¢ odpowiedz dotyczaca stopnia
akceptacji zjawiska, pogladu itp.), w ktorej cyfra 1
oznacza calkowity brak cech FAS, a cyfra 4 — na-
silona obecnosc¢ cech typowych dla FAS (Rycina 1).

Ocena neuropsychologiczna

w diagnostyce FASD

Wsrod czterech ocenianych obszaréw w omawia-
nym kwestionariuszu waznym elementem procesu
diagnostycznego FASD jest ocena struktury i funk-
cji osrodkowego ukladu nerwowego, ktora stanowi
trzecia w kolejnosci cyfre w systemie kodowania
zaburzen z grupy FASD. Ranga punktowa przy-
znana w trzeciej kolumnie kodu 4-cyfrowego moze
zawazyC na ostatecznym rozpoznaniu, szczegélnie
w przypadku braku pelnych objawow dysmorfii
twarzy czy zaburzen wzrostu pacjenta. Dotyczy to
rozpoznania podtypow ARND (ang. alcohol-related
neurodevelopmental disorder) w kategoriach E, F,

Tabela 3. Alcohol-related neurodevelopmental di-
sorder (ARND) wg kryterium waszyngtonskiego

ZNACZNIKOWA(E) ZMIANA(Y)
FIZYCZNA(E)/ENCEFALOPATIA NIEPOSTEPUJACA
(EKSPOZYCJA NA ALKOHOL), KODY:

3133 3233 4133 4233
3134 3234 4134 4234
3143 3243 4143 4243
3144 3244 4144 4244

ENCEFALOPATIA NIEPOSTEPUJACA

(EKSPOZYCJA NA ALKOHOL), KODY:

1133 1233 2133 2233
1134 1234 2134 2234
1143 1243 2143 2243
1144 1244 2144 2244

ZNACZNIKOWA(E) ZMIANA(Y)
FIZYCZNA(E)/ZABURZENIA NEUROBEHAWIORALNE
(EKSPOZYCJA NA ALKOHOL), KODY:

1323 2323 3123 3323 4123 4323

1324 2324 3124 3324 4124 4324

1423 2423 3223 3423 4223 4423

3424 4224 4424

1424 2424 3224

ZABURZENIA NEUROBEHAWIORALNE
(EKSPOZYCJA NA ALKOHOL), KODY:

1123 1223 2123 2223

1124 1224 2124 2224

G, H 4-stopniowego kwestionariusza FASD (Tabe-
la 3). Ocena obwodu glowy, ktora jest mierzalng
cecha dysmorfii, oraz wykonanie badania obrazo-
wego mozgowia sa obiektywnymi badaniami w pro-
cesie diagnostycznym FASD. Zdecydowanie wieksza
trudnoscia jest ocena funkcji OUN w przypadku
braku zmian strukturalnych moézgu. Wtedy wy-
znacznikiem oceny zmian OUN staje sie dokladne
badanie neuropsychologiczne oraz neurorozwojowe
pacjental®?22-25,

Ocena centralnego ukladu nerwowego (CUN) w oma-
wianym kwestionariuszu obejmuje skale w zakresie
od 1 do 4, dokumentujac wzrastajace prawdopodo-
bienstwo lezace u podstaw uszkodzenia CUN, opar-
te na strukturalnych, neurologicznych i/lub funk-
cjonalnych dowodach (Tabela 4). Im wyzszy stopien
uszkodzenia w skali od 1 do 4, tym powazniejsze
przestanki lub wigksze prawdopodobienistwo, ze
wystepuje pierwotne uszkodzenie CUN. W przypad-
ku objawéw mierzonych wedlug standaryzowanych
narzedzi diagnostycznych przyjmuje sie, ze wyniki
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Tabela 4. Kryteria dla czterech stopni (od 1 do 4) uszkodzenia mézgowia

WYNIKI POTWIERDZAJACE

Mikrocefalia: wymiar potyliczno-czotowy (OFC) wynosi co najmniej 2
odchylenia standardowe ponizej normy

lub

Istotne nieprawidtowosci w strukturze mézgu o domniemanym
pochodzeniu prenatalnym

lub

Wystepowanie powaznych zmian neurologicznych prawdopodobnie
pochodzenia prenatalnego

Istotne uposledzenie w co najmniej trzech obszarach funkcjonowania
maozgu, m.in. postrzegania, osiagnie¢, pamieci, funkcji wykonawczych,
motoryki, rozwoju mowy, poziomu uwagi lub aktywnosci, ,miekkie”
oznaki neurologiczne (soft signs)

Objawy opodznienia lub zaburzenia funkgji, ktére sugeruja uszkodzenie
OUN, ale na tym etapie dane nie pozwalaja na klasyfikacje jako stopien 3

Brak obecnosci objawdw opdznienia lub zaburzenia czynnosci, ktére

4-SC'I'Y(;PRI2‘I’(IVY PRAWDOPODOBIENSTWO
DIAGNOSTYCZNY* USZKODZENIA OUN

Powazne

4 Nieprawidtowosci strukturalne lub
neurologiczne
Encefalopatia niepostepujaca
Prawdopodobne

3 Istotne zaburzenie czynnosci
Encefalopatia niepostepujaca
Mozliwe

By tagodne i umiarkowane opdznienie
lub zaburzenie czynnosci
Zaburzenia neurobehawioralne

1 Mato prawdopodobne

mogg wskazywac na uszkodzenie OUN

potwierdzajace wiecej niz dwa odchylenia ponizej
normy oceniane sa jako powazne, podczas gdy jed-
no lub dwa odchylenia ponizej normy zostana oce-
nione jako tagodne do umiarkowanych. Dokladna
i wszechstronna ocena pozwala na zidentyfikowanie
obszarow prawidlowych, jak rowniez o tagodnym
lub istotnym uposledzeniu funkcji. Dla wlasciwej
diagnozy potrzebna jest przede wszystkim identyfi-
kacja obszaréow wykazujacych istotne deficyty, jed-
nak aby odpowiednio zaplanowac proces leczenia,
nalezy udokumentowac objawy zaobserwowane we
wszystkich ocenianych obszarach, takze tzw. moc-
ne strony.

Glownym zadaniem neuropsychologa, neurologo-
pedy i terapeuty neurorozwojowego (termin obej-
mujacy takie specjalnosci jak: terapeuta integracji
sensorycznej, terapeuta zajeciowy, terapeuta NDT-
-INPP, terapeuta NDT-Bobath itp.) oraz neurologa w
diagnostyce FASD jest pomoc w ustaleniu wartosci
trzeciej cyfry kodu diagnostycznego, czyli okreslenie
stanu ukladu nerwowego na podstawie prezentowa-
nych funkcji.

Przewodnik 4-cyfrowego Kwestionariusza Diagno-
stycznego FASD rekomenduje metody psycho-
metryczne oraz instrumenty niepsychometryczne
stuzace do neuropsychologicznego badania rozwo-
ju dziecka. Badajacy psycholog/neuropsycholog
kliniczny musi posiada¢ doswiadczenie w ocenie
stopnia nasilenia tzw. miekkich objawéw neurolo-
gicznych.

Rekomendowane psychologiczne metody badawcze

w 4-stopniowym Kwestionariuszu Diagnostycznym

FASD to2223:

= skala inteligencji dla dzieci Wechslera (WISC-III),

m test indywidualnych osiagnie¢ Wechslera (WIAT-
-11),

® test rozwoju jezykowego (TOLD),

skala rozwoju jezykowego u dzieci w wieku przed-

szkolnym (PLS-3),

baterie D-KEFS,

test integracji wzrokowo-motorycznej (VMI-II),

kalifornijski test uczenia CVLT,

ocena pamieci/uczenia si¢ WRAML,

skala pamieci u dzieci (CMS),

test figury ztozonej Reya,

test sortowania kart Wisconsin (WCST),

test rozwoju psychoneurologicznego (NEPSY),

skala rozwoju u dzieci w wieku przedszkolnym

(PLS-3),

® badanie umiejetnosci tworzenia narracji, badanie
rozumowania na podstawie stanu umystu,

= niepsychometryczne instrumenty badajace roz-
woj, takie jak skala rozwoju dziecka II Bayleya.

W zwiazku z tym, iz czeS¢ rekomendowanych przez

zespot prof. S. Astley metod jest w Polsce niedostep-

nych, neuropsycholodzy poshuguja sie innymi na-

rzedziami pomiaru funkcji poznawczych i wykonaw-

czych oraz komunikacyjnych. Ponizej przedstawiono

najwazniejsze obszary diagnozy neuropsychologicz-

nej, aby klinicysci mogli sprawnie dokona¢ wyboru

sposrod dostepnych narzedzi diagnostycznych.

Nalezy pamietad, ze u pacjentéw z FASD wystepuja
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deficyty neurorozwojowe i poznawcze majace Swo-
je zrédlo w uszkodzeniach struktur gltebokich OUN
oraz zaburzeniach neuroprzekaznictwa, okreslane
wspoélnym terminem ,zaburzenia neurobehawioral-
ne”10:12212526 - Qbszary, jakie nalezy wzia¢ pod uwage
w ocenie neuropsychologicznej pacjentow z podejrze-
niem FASD, to:

deficyty neurorozwojowe (rozwojowe zaburzenia
odruchowosci 1 przetwarzania sensorycznego,
opoéznienie rozwoju psychoruchowego),

deficyty poznawcze majace swoje zrodlo w uszko-
dzeniach struktur glebokich OUN oraz zaburze-
niach neuroprzekaznictwa, miedzy innymi: de-
ficyty rozwoju jezykowego (trudnosci w ocenie
i aktywnym wykorzystaniu prozodycznych cech
mowy, zaburzenia réznicowania fonemoéw, zabu-
rzenia mowy czynnej w aspekcie stownikowym
i gramatycznym)?>?®, deficyty funkcji wykonaw-
czych oraz inne miekkie objawy neurologiczne
(NSS).

Celem oceny neuropsychologicznej jest opisanie po-

- problemy z mysleniem arytmetycznym i opera-
cjonalizacja zmiennych;

- zaburzenia zapamietywania sekwencji moto-
rycznych.

. Drobne objawy neurologiczne:

- specyficzne zaburzenia umiejetnosci szkolnych
(dysgrafia, dysleksja, dyskalkulia, dyspraksja);

- nieprawidlowosci ustalania lateralizacji;

- objawy zaburzen koordynacji ruchowej, inte-
gracji czuciowej, sekwencjonowania zlozonych
czynnosci ruchowych i odruchy pierwotne.

. Objawy z grup klinicznych:

- ADHD/ADD;

- catosciowe zaburzenia rozwoju;

- zaburzenia obsesyjno-kompulsywne;

- zaburzenia zachowania o typie opozycyjno-bun-
towniczym lub ciezkie zaburzenia zachowania;

- epizody depresyjne od lagodnych, przez umiar-
kowane, po ciezkie;

- zaburzenia afektywne;

- dekompensacje psychotyczne.

szczegblnych wymienionych wyzej obszarow!0:1221,25,26,
Czutos¢ oceny jest zdecydowanie wieksza, jezeli bie-
rze sie pod uwage:

1. Deficyty rozwoju jezykowego:

Sposrod narzedzi oceny neuropsychologicznej rozwo-
ju dziecka w Polsce najbardziej przydatne wydaja sie
nastepujace metody:

1. Narzedzia psychometryczne:

- ,prawopodtkulowe” (trudnosci w ocenie i aktyw-
nym wykorzystaniu prozodycznych cech mowy,
np. tonu, melodii, glo$nosci, tempa mowy; trud-
nosci z uzywaniem jezyka w skomplikowanym
kontekscie spolecznym, klopoty z rozumieniem
metafor, pozajezykowe trudnosci w porozumie-
waniu sie — problemy ze zrozumieniem kontek-
stu wypowiedzi czy ukrytych znaczen pozawer-
balnych);

- lewopotkulowe” (szczegblnie analiza i synteza
fonologiczna, trudnosci z szybkim przetwarza-
niem informacji leksykalnych, ostabiona fluen-
cja stowna, zaburzenia mowy czynnej w aspek-
cie stownikowym i gramatycznym).

. Deficyty funkcji wykonawczych:

- problemy z koncentracja;

- problemy z pamiecia krotkotrwata;

- zaburzenia pamieci operacyjnej;

- trudnosci z pojeciami abstrakcyjnymi (rozumie-
nie czasu, kalendarza, wartosci pieniadza);

- trudnosci z mysleniem przyczynowo-skutko-
wym, wyobraznig — osoby z FAS nie potrafig wy-
obrazi¢ sobie tego, czego nie doswiadczyly;

- klopoty w zorganizowaniu $wiata, niekiedy
w wykonywaniu ztozonych codziennych

- czynnosci (osoby te potrzebuja ciaglego przypo-
minania, ukierunkowywania);

- trudnosci z uogélnianiem — brak plastycznosci
w procesie myslenia (przy zmianie nawet czesci
rutyny powstaje koniecznos$¢ stworzenia catko-
wicie nowej rutyny);

- bateria IDS - skale inteligencji i rozwoju (polska
normalizacja 2013; dzieci 5;0-10;11) — kom-
pleksowe narzedzie diagnostyczne, pozwalaja-
ce na wielowymiarowa ocene funkcjonowania
dzieci w wieku 3-5 lat;

- skala inteligencji Wechslera dla dzieci (WISC-R)
— kompleksowe narzedzie oceny funkcji po-
znawczych (z uwzglednieniem tzw. efektu Flyn-
naj;

- bateria IDS-P — skale inteligencji i rozwoju (pol-
ska normalizacja 2014 /2015); dzieci 3;0-5;11;
ukonczona walidacja dla FAS i pFAS; wnioski
z walidacji: ogolnie dzieci z FAS/pFAS roznia sie
od dzieci z populacji normalnej we wszystkich
testach IDS-P oraz w zakresie wszystkich trzech
rodzajow inteligencji: ptynnej, skrystalizowanej
i ogolnej. Najwieksze roznice w testach miedzy
dzieémi z FAS/pFAS i grupa kontrolna zanoto-
wano dla: percepcji wzrokowej, motoryki, kom-
petencji spoteczno-emocjonalnych, rozumowa-
nia logiczno-matematycznego, stownika;

- skala umiejetnosci fonologicznych - stuzy do
oceny umiejetnosci fonologicznych i metafono-
logicznych;

- bateria testow do diagnozy dysleksji (k1. III i IV)
— testy czule na zaburzenia przetwarzania fono-
logicznego;

- DMI-2 (diagnoza mozliwosci intelektualnych
— diagnoza myslenia operacyjnego);

- TSD (test stownikowy dla dzieci) — przeznaczony
jest do pomiaru zdolnosci werbalnych, zar6wno
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w zakresie rozumienia mowy, jak i jej produko-
wania. W efekcie badania uzyskuje sie oprocz
wyniku ogoélnego takze dwa wskazniki szczeg6-
lowe — dotyczace mowy biernej i mowy czynnej;

- TSN (test szybkiego nazywania) — stuzy do oce-
ny stopnia automatyzacji przywolywania in-
formacji leksykalnych, angazuje pamieé¢ ope-
racyjna oraz zdolnosci do postugiwania sie
materialem slownym, a takze dostarcza miary
ogblnego tempa przetwarzania informacji;

- DUM (diagnozowanie uszkodzen mozgu) — stu-
zy do oceny zaburzen pamieci w czasie uczenia
sie na materiale figuralnym;

- neutralny kulturowo test inteligencji Cattella,
wersja CTF 1R, 20R - test przeznaczony do po-
miaru inteligencji ogélnej rozumianej jako inte-
ligencja ptynna;

- test uczenia sie stuchowego — pozwalajacy na
kompleksowa ocene procesu uczenia stucho-
wego;

- skala rozwoju dziecka II Bayleya;

- DSR - dziecieca skala rozwojowa — sluzy do
diagnozowania aktualnego poziomu rozwoju
psychoruchowego dziecka od 2 miesiecy do 3
lat.

2. Niepsychometryczne narzedzia oceny stosowane
przez terapeutow neurorozwojowych: kliniczna
ocena przetwarzania sensorycznego, kliniczne
oceny rozwoju psychoruchowego, proby nasla-
downictwa, koordynacji, sekwencyjnosci, motory-
ki duzej i matej, diadochokinezy, rownowagi sta-
tycznej i dynamicznej, czucia powierzchniowego
i kinestezji®*23.

W Polsce brakuje opracowanego standardu diagno-

zy neuropsychologicznej i neurorozwojowej w FASD.

Specjalisci czesto stosuja narzedzia o niskiej czuto-

Sci diagnostycznej badz oceniaja wybrane funkcje,

nie uwzgledniajac wszystkich aspektow rozwoju:

funkcji jezykowych, funkcji wykonawczych, mysle-
nia operacyjnego, funkcji percepcyjno-motorycz-
nych, funkcji sensomotorycznych!216.18.21.23,

W przypadku niemowlat i matych dzieci duza trud-

noscia jest brak walidacji dla FASD podstawowych

narzedzi diagnozy rozwoju psychoruchowego matego
dziecka. Stosowanie standardowych narzedzi w przy-
padku dzieci z FASD wymaga duzej wiedzy klinicznej

i uwaznej oceny jakosciowej, a takze znajomosci po-

tencjalnych uszkodzen/dysfunkcji ze strony OUN.

Problemem jest takze niedocenianie wagi zaburze-

nia, jakim jest FASD - traktowanie go wylacznie

jako ,opo6znienie” badz ,nieharmonijny rozwdj”,

a nie jako niepelnosprawnos¢ o powaznych implika-

cjach na przysztosé?’.

Jesli chodzi o dzieci w wieku 3-5 lat, to trudnosci

diagnostyczne wynikaja miedzy innymi z braku na-

rzedzia do calosciowej oceny poziomu intelektual-

nego i poszczego6lnych funkcji poznawczych, niedo-
ceniania przez specjalistow wagi problemu, a takze
nieumiejetnosci klinicznego wykorzystania dostep-
nych narzedzi diagnozy?®.

W przypadku dzieci starszych istotnym problemem
jest przecenianie znaczenia liczbowego wyniku IQ.
Najwieksze trudnosci z funkcjonowaniem maja
dzieci z tzw. pogranicza normy (iloraz inteligencji na
poziomie 70-79), poniewaz sa traktowane jak dzieci
wnormie intelektualnej, podczas gdy funkcjonujana
0gol jak dzieci z niepelnosprawnoscia intelektualng
w stopniu lekkim. Ponadto przy stosowaniu najpo-
pularniejszego w Polsce testu inteligencji WISC-R
i interpretacji jego wynikow wielu diagnostoéw po-
mija tzw. efekt Flynna (starzenia sie norm), ktory
z duza ostroznoscig kaze podchodzi¢ do otrzy-
manych wynikow IQ (www.ptp.org.pl) i traktowac
je jako nizsze o 7-9 punktéw ilorazu inteligencji.
Specjalisci czesto pomijaja takze fakt, iz najwiek-
szym problemem os6b z FASD nie jest niski poziom
intelektualny, ale ostabione funkcje wykonawcze
(nadzorcze), ktore nie poprawiaja sie u dziecka
z FAS wraz z wiekiem; diagnostom brakuje umiejet-
nosci klinicznego wykorzystania dostepnych narze-
dzi diagnozy psychologicznej/neuropsychologicz-
nej i doboru wystarczajaco czutych prob!+16.23.28,
Celem dalszych badan powinno by¢ zatem wyzna-
czenie zlotego standardu narzedzi diagnozy neu-
ropsychologiczne;.

Podsumowanie

1. Neuropsycholog jest integralng czescia zespotu
diagnostycznego FASD.

2. W diagnostyce FASD rekomenduje sie stosowa-
nie znormalizowanego narzedzia badawczego, ja-
kim jest 4-cyfrowy Kwestionariusz Diagnostycz-
ny FASD.

3. W przypadku niepelnoobjawowego FASD (np.
brak typowych cech dysmorfii twarzy, brak za-
burzen wzrastania czy maloglowia) postawienie
ostatecznego rozpoznania zalezy od doswiadcze-
nia klinicznego neuropsychologa.

4. Wlasciwe rozpoznanie FASD umozliwia skonstru-
owanie odpowiedniego programu interwencji:
rehabilitacja i terapia sensomotoryczna matego
dziecka, programy terapeutyczno-edukacyjne dla
dzieci przedszkolnych, programy terapeutyczne
i dostosowanie wymagan edukacyjnych dla dzie-
ci szkolnych.

dr hab. n. med. Robert Smigiel, prof. nadzw.

B Katedra Genetyki Uniwersytetu Medycznego
50-368, Wroctaw, ul. Marcinkowskiego 1

robert.smigiel@umed.wroc.pl
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“ DO ZAPAMIETANIA

N

B Czestos¢ wystepowania chordb ze spektrum FASD w Euro-
pie zostata oceniona na 0,08 do 1,0 na 1000 zywo urodzo-
nych.

B Gldwnymi objawami FASD sa cechy dysmorfii twarzy, dfo-
ni, klatki piersiowej i skory, wady narzadéw wewnetrznych
i uktadu szkieletowego, prenatalne i postnatalne zaburzenia
wzrastania, opdznienie w rozwoju psychoruchowym i inte-
lektualnym oraz zaburzenia rozwoju neurobehawioralnego.

B Zaburzenia rozwoju mézgu u 0séb z FASD obejmujg zmiany
neurochemiczne i funkcjonalne mézgu.

B Ocena struktury i funkcji osrodkowego uktadu nerwowe-
go moze zawazy¢ na ostatecznej diagnozie, szczegdlnie
w przypadku braku petnych objawéw dysmorfii twarzy czy
zaburzen wzrostu pacjenta.

B 4-cyfrowy Kwestionariusz Diagnostyczny FASD stanowi
spojne i znormalizowane narzedzie do diagnozowania za-
burzen rozwojowych zwiagzanych z prenatalng ekspozycja
na alkohol.

®  Neuropsycholog jest integralng czescig zespotu diagno-
stycznego FASD.

B Rozpoznanie FASD umozliwia skonstruowanie odpowied-
niego programu interwencji oraz programow terapeutycz-
no-edukacyjnych dla dzieci mtodszych, starszych i doro-
stych.
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