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STRESZCZENIE
Płodowy zespół alkoholowy (ang. fetal alcohol syndrome, FAS) jako konsekwencja działania alkoholu na płód został po raz pierwszy opisany w literaturze  
w 1968 roku przez P. Lemoine’a. Prace nad określeniem specyficznych wad wrodzonych kontynuowali później Jones and Smith (1973), wyodrębniając cztery 
obszary zaburzeń wynikających z nadużywania alkoholu podczas ciąży. Pacjenci z chorobami ze spektrum poalkoholowych zaburzeń rozwojowych (ang. 
fetal alcohol spectrum disorders, FASD) stanowią trudne diagnostycznie wyzwanie ze względu na heterogenność objawów związanych z uszkodzeniami 
strukturalnymi oraz funkcjonalnymi mózgu. W Polsce brakuje jednolitego standardu diagnostycznego respektowanego przez różne ośrodki zajmujące się 
diagnozą FAS/FASD. Wydaje się, że odpowiedzią na te potrzeby jest waszyngtoński 4-cyfrowy Kwestionariusz Diagnostyczny proponowany przez zespół prof. 
S. Astley, którego pierwsze wydanie ukazało się w 1997 r. System ten jest stale udoskonalany, ostatnia jego rewizja miała miejsce w 2004 r., a w Polsce na-
rzędzie to jest dostępne od 2012 r. Diagnoza wg 4-cyfrowego Kwestionariusza Diagnostycznego zakłada wielospecjalistyczną współpracę, w której ważnym 
elementem jest badanie neuropsychologiczne i neurorozwojowe pozwalające określić stan funkcjonowania ośrodkowego układu nerwowego, co może w 
znaczący sposób zmienić ostateczne rozpoznanie. Standardy Medyczne/Pediatria  2016  T. 13  112-116
SŁOWA KLUCZOWE:  PŁODOWY ZESPÓŁ ALKOHOLOWY  SPEKTRUM POALKOHOLOWYCH WRODZONYCH ZABURZEŃ ROZWOJOWYCH  OBJAWY 
 DIAGNOZA NEUROPSYCHOLOGICZNA  4-CYFROWY KWESTIONARIUSZ DIAGNOSTYCZNY

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.
Standardy Medyczne/Pediatria  2016  T. 13  112-116
KEY WORDS:  FAS – FETAL ALCOHOL SYNDROME  FASD – FETAL ALCOHOL SPECTRUM DISORDERS  SYMPTOMS  NEUROPSYCHOLOGICAL DIAGNOSIS 
 4-DIGIT DIAGNOSTIC CODE

Wstęp
Zaburzenia rozwojowe u dzieci wynikające z terato-
gennego działania alkoholu w życiu płodowym zo-
stały po raz pierwszy opisane w literaturze medycz-

nej przez Lemoine’a i współpracowników w 1968 
roku we Francji1. Publikacja ta, przedrukowana  
w języku angielskim w 2003 r.2, nie odbiła się szer-
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plazji nerwów wzrokowych, małoocza, zaćmy, zabu-
rzeń przedniego odcinka oka, anomalii Petersa oraz 
nieprawidłowości naczyń siatkówki aż do zaburzeń 
ustawienia gałki ocznej (zez) włącznie1,3,6,7.
Najbardziej wrażliwym narządem, który ulega 
uszkodzeniu w wyniku teratogennego działania al-
koholu na płód, jest jego mózg (od poważnych wad 
strukturalnych aż do subtelnych zmian na pozio-
mie neurochemicznym)1,3,6,7. Pośmiertne badania 
mózgów płodów z FAS wykazują wiele zmian świad-
czących o niedorozwoju ośrodkowego układu ner-
wowego oraz o zaburzeniach migracji i organizacji 
neuronalnej6-11. Spośród strukturalnych wad mó-
zgowia u dzieci z FAS wymienia się: małogłowie (naj-
częstsza anomalia), ale także wodogłowie lub wentri-
kulomegalię, heterotopię istoty szarej, niedorozwój 
ciała modzelowatego, jądra ogoniastego, jamy prze-
grody przeźroczystej i oliwki, zmniejszoną wielkość 
hipokampa i móżdżku oraz inne rzadkie zaburze-
nia, takie jak holoprosencefalia czy schizencefalia. 
Zmiany w strukturze mózgu lub w procesach me-
tabolicznych komórek mózgowych mogą prowadzić 
do powstawania zaburzeń w jego funkcjonowaniu. 
Możliwości wykrywania strukturalnych i funkcjo-
nalnych nieprawidłowości w ośrodkowym układzie 
nerwowym zależą od czułości stosowanego sprzętu 
pomiarowego. Jednak nie wszystkie strukturalne 
lub funkcjonalne nieprawidłowości prowadzą do da-
jących się zmierzyć dysfunkcji, a także nie wszystkie 
nieprawidłowości funkcjonalne są spowodowane le-
żącym u podstaw uszkodzeniem mózgu. Dodatkowo 
niektóre nieprawidłowości funkcjonalne wynikają  
z niekorzystnych czynników występujących w śro-
dowisku dziecka w okresie poporodowym i mają 
charakter przejściowy, jeśli środowisko to ulegnie 
poprawie8,11.
Rozwój psychoruchowy dzieci z FAS jest zwykle 
opóźniony, z następową niepełnosprawnością inte-
lektualną stopnia lekkiego lub nawet umiarkowane-
go. Rozwój umysłowy może być również prawidło-
wy (od pogranicza normy do inteligencji przeciętnej 

szym echem w świecie medycznym. Dopiero kolejna 
ważna praca, opublikowana przez Jonesa and Smi-
tha (1973), znacząco wpłynęła na rozwój badań nad 
płodowym zespołem alkoholowym (ang. fetal alcohol 
syndrome, FAS)3. Częstość występowania chorób ze 
spektrum FASD (ang. fetal alcohol spectrum disor-
ders, FASD) w Europie została oceniona na 0,08 do 
1,0 na 1000 żywo urodzonych i zależy od pochodze-
nia etnicznego i narodowego. Natomiast w niektó-
rych państwach południowej Afryki częstość FASD 
wynosi nawet 68-89 na 10003.

Objawy FAS
W publikacjach Lemoine’a i wsp. oraz Jonesa and 
Smitha wyodrębniono cztery obszary zaburzeń, wy-
nikających z nadużywania alkoholu podczas ciąży1-3. 
Były to: cechy dysmorfii twarzy, anomalie narządów 
wewnętrznych i układu szkieletowego, prenatalne  
i postnatalne zaburzenia wzrastania oraz opóźnienie 
w rozwoju psychoruchowym.
Głównymi objawami fenotypowymi w obrębie twa-
rzoczaszki uważanymi za najbardziej specyficzne dla 
FAS są następujące cechy dysmorficzne: małogło-
wie, krótkie szpary powiekowe dające obraz szeroko 
rozstawionych oczu, wygładzona rynienka podnoso-
wa oraz wąska czerwień wargi górnej4,5.
Ponadto wyróżnia się wiele innych cech dysmorfii 
twarzy (m.in. opadanie powiek, zmarszczki nakątne, 
hipoplazja środkowej części twarzy i szczęki), dłoni 
(najczęściej krótkie paliczki dystalne, klinodakty-
lia palców V, małe i dysplastyczne paznokcie oraz 
kamptodaktylia, oligodaktylia, w tym brak lub hipo-
plazja kciuka, polidaktylia przedosiowa, dodatkowe 
kości śródręcza i śródstopia), skóry (nieprawidłowe 
dermatoglify – głębokie i o nietypowym ułożeniu  
linie papilarne dłoni; naczyniaki jamiste i płaskie 
malformacje naczyniowe, hirsutyzm), klatki piersio-
wej (dodatkowe brodawki sutkowe, klatka wklęsła  
i kurza, dodatkowe żebra)4-6.
Dzieci z FAS i pokrewnymi zaburzeniami rodzą się 
z niedoborem masy ciała. W okresie dzieciństwa są 
niskie i drobne (masa ciała i wzrost są z reguły poni-
żej 3 centyla bądź pomiędzy 3 a 10 centylem). Zabu-
rzenia wzrastania obecne są już przed urodzeniem 
(wewnątrzmaciczne zahamowanie wzrostu płodu  
– ang. intrauterine growth restriction, IUGR).
U dzieci z FAS częściej występują malformacje na-
rządów wewnętrznych. Zazwyczaj są to wady serca 
(VSD, ASD, TOF), nerek czy wargi i podniebienia 
(rozszczep), ale także wady tchawicy, krtani, prze-
łyku, żołądka, dwunastnicy (przerostowe zwężenie 
odźwiernika, zarośnięcie dwunastnicy), wady koń-
czyn i kości (m.in. ograniczona ruchomość w stawie 
łokciowym, hipoplazja kości łokciowej, kościozrosty, 
osteoporoza). Charakterystyczne są także niedo-
słuch i zaburzenia okulistyczne, począwszy od hipo-

GŁÓWNE TEZY

1.	 Pacjenci z zaburzeniami ze spektrum poalkoholowych 
zaburzeń rozwojowych (ang. fetal alcohol spectrum disor-
ders, FASD) stanowią trudne diagnostycznie wyzwanie ze 
względu na heterogenność objawów związanych z uszko-
dzeniami strukturalnymi oraz funkcjonalnymi mózgu.

2.	 Diagnoza FASD zakłada wielospecjalistyczną współpracę, 
w której ważnym elementem jest badanie neuropsycholo-
giczne i neurorozwojowe pozwalające określić stan funk-
cjonowania ośrodkowego układu nerwowego.

3.	 W Polsce brakuje jednolitego standardu diagnostycznego 
respektowanego przez różne ośrodki zajmujące się dia-
gnozą FAS/FASD.



61STANDARDY MEDYCZNE/PEDIATRIA  2016  T. 13  112-116

prace poglądowe

dla populacji)1,3,6,9,11,12. Zaburzenia w funkcjonowa-
niu mózgu u osób z FAS obejmują przede wszyst-
kim zmiany neurochemiczne i funkcjonalne mózgu, 
głównie okolic przedczołowych8,11,13,14:
-	 zaburzenia pamięci,
-	 deficyt uwagi, zaburzenia koncentracji,
-	 trudności w uczeniu się/perseweracyjne podej-

ście do problemów; 
a także na innych poziomach funkcjonalnych mózgu:
-	 zaburzenia motoryki dużej i małej,
-	 zaburzenia integracji sensorycznej,
-	 labilność emocjonalną/nadpobudliwość/impul-

sywność,
-	 zaburzenia mowy,
-	 u niemowląt – zaburzenia ssania/połykania,
-	 i inne.

Nomenklatura i rozpoznanie
Uszkodzenie płodu spowodowane teratogennym 
wpływem alkoholu in utero, a w konsekwencji zabu-
rzenia psychofizyczne u dziecka w ostatnich deka-
dach były określane różnymi terminami w zależności 
od nasilenia objawów fizykalnych, stopnia niepeł-
nosprawności intelektualnej oraz znajomości wy-
wiadu prenatalnego i środowiskowego15. Określenie 
FAS – płodowy zespół alkoholowy zastrzeżone jest 
dla osób z kompletnym fenotypem nieprawidłowości 
fizycznych: cechami dysmorficznymi, opóźnieniem 
wzrostu oraz zaburzeniami rozwojowymi ośrodko-
wego układu nerwowego. Stanowi ono jednoznaczne 
rozpoznanie, a zależność przyczynowo-skutkowa zo-
stała wielokrotnie pokazana i udowodniona w bada-
niach na zwierzętach15. Jednakże w wielu przypad-
kach u dzieci eksponowanych prenatalnie na alkohol 

brakuje ewidentnych cech fizykalnych, natomiast 
obserwuje się zaburzenia poznawczo-behawioralne. 
Niejednokrotnie nie ma również możliwości jedno-
znacznego wykazania dawki oraz okresu, przez jaki 
stosowano alkohol w ciąży, a tym samym stanowi 
on czynnik ryzyka, a nie czynnik etiologiczny15. No-
menklatura dla tego rodzaju kategorii zaburzeń po-
alkoholowych przez lata ulegała ewolucji, wprowa-
dzono szereg pojęć, takich jak „efekty teratogennego 
działania alkoholu” (ang. fetal alcohol effects, FAE),  
„zaburzenia neurorozwojowe spowodowane alkoho-
lem” (ang. alcohol related neurodevelopmental disor-
der, ARND) oraz „spektrum poalkoholowych wro-
dzonych zaburzeń rozwojowych” (ang. fetal alcohol 
spectrum disorder, FASD), które zawiera dziesiątki 
konkretnych rozpoznań4,15-17. Należy podkreślić, że 
termin FASD nie jest sam w sobie pojęciem dia-
gnostycznym (Tabela 1). Określenie FASD jest uży-
wane czasem jako pojęcie parasolowe nazywające 
zaburzenia u osób poddanych intoksykacji alkoho-
lem etylowym w okresie rozwoju płodowego. FASD 
określa spektrum zaburzeń różniących się stopniem 
nasilenia zarówno zmian fizycznych (szczególnie 
specyficznych cech dysmorfii twarzy i innych czę-
ści ciała, zaburzeń wzrostu i wad rozwojowych), jak 
i funkcjonalnych (dotyczących procesów poznaw-
czych, emocji, zachowania).
Dodatkowo deficyty neurorozwojowe mogą mieć 
odmienne podłoże, np. inne używki stosowanie 
podczas ciąży, nieprawidłowości w okresie poporo-
dowym: zaniedbanie, stres, trauma, czy w końcu 
różnego rodzaju zaburzenia o etiologii genetycznej  
i wieloczynnikowej6,16,17.
Nie ma obiektywnego badania biochemicznego 

Tabela 1. Przykładowe kryteria rozpoznania FASD

KRYTERIA WASZYNGTOŃSKIE 
(PROF. S. ASTLEY)

PRZEWODNIK CDC 
– NARODOWEGO CENTRUM 
KONTROLI CHORÓB W USA

KRYTERIA IOM 
– AMERYKAŃSKIEGO 

INSTYTUTU MEDYCYNY

SYSTEM KANADYJSKI 
(CHUDLEY I WSP.)

 	 system 4-stopniowy
 	 4-Digit Diagnostic Code 
 	 ocena wzrostu
 	 ocena dysmorfii twarzy
 	 ocena zmian CUN i
 	 ocena prenatalnej  

ekspozycji na alkohol
 	 22 kategorie  

i 256 kombinacji

 	 FAS
 	 ocena trzech cech dysmorfii 

twarzy
 	 ocena wzrostu
 	 ocena strukturalnych  

i funkcjonalnych zmian CUN

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

 	 2/3 cechy dysmorfii twarzy
 	 deficyt wzrostu
 	 strukturalne wady CUN 

(małogłowie i inne)
 	 częściowy FAS (z potwier-

dzeniem prenatalnej  
ekspozycji na alkohol i bez)

 	 2/3 cechy dysmorfii twarzy
 	 dodatkowo jedna z innych 

głównych cech
 	 ARBD – dysmorfia twarzy, 

wzrost, ogólny rozwój  
i wady rozwojowe

 	 ARND – wzrost i specyficzny 
fenotyp behawioralny

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

 	 deficyt wzrostu
 	 3/3 cechy dysmorfii twarzy
 	 > 3 z 11 specyficznych  

zaburzeń CUN
 	 częściowy FAS (z potwier-

dzeniem prenatalnej  
ekspozycji na alkohol i bez)

 	 2/3 cechy dysmorfii twarzy
 	 > 3 z 11 specyficznych  

zaburzeń CUN
 	 ARBD – specyficzne wady 

rozwojowe
 	 ARND – > 3 z 11 specyficz-

nych zaburzeń CUN
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(markera biologicznego) czy obrazowego, na pod-
stawie którego można byłoby postawić rozpoznanie 
FAS. Zaburzenia z kręgu FASD diagnozuje się nie 
tylko w badaniu fizykalnym i neuropsychologicz-
nym oraz na podstawie wywiadu pre- i postnatal-
nego, ale przede wszystkim poprzez wykluczenie in-
nych zespołów związanych z podobnymi objawami. 
W związku z tym proces diagnostyczny FASD jest 
złożony i wielospecjalistyczny. W skład zespołu in-
terdyscyplinarnego FASD powinni wchodzić lekarze 
różnych specjalności (pediatra, neurolog, psychia-
tra, genetyk kliniczny, kardiolog), a także psycho-
log/neuropsycholog, terapeuta, neurologopeda oraz 
asystent rodziny6,17. Z uwagi na heterogenność kli-
niczną oraz brak obiektywnych metod diagnostycz-
nych pacjenci z zaburzeniami FASD stanowią dla  
lekarzy, psychologów oraz terapeutów duże wyzwa-
nie diagnostyczne i terapeutyczne18-20. Specyficz-
ne cechy dysmorficzne twarzoczaszki, deficyty po-
znawcze oraz problemy emocjonalno-behawioralne 
mogące sugerować zaburzenie typu FASD niejed-
nokrotnie nie są prawidłowo rozpoznawane przez 
niewprawnych diagnostów6.
Opracowano kilka schematów będących klinicznymi 
narzędziami pomocnymi w diagnostyce FASD, m.in. 
kryteria Narodowego Centrum Kontroli Chorób  
w USA, amerykańskiego Instytutu Medycyny – IOM 
oraz system kanadyjski (Tabela 1)21. Po raz pierwszy 
diagnostyczny system punktowy został zapropono-
wany przez prof. Susan Astley ze Seattle (waszyng-
toński diagnostyczny system 4-stopniowy – 4-digit 
score) już 18 lat temu22.
Do niedawna brakowało w Polsce odpowiedniego na-
rzędzia do oceny stopnia nasilenia zaburzeń FASD. 
W 2010 roku rozpoczęły się prace nad standaryza-
cją i dostosowaniem do polskich warunków 4-stop-

niowej skali diagnostycznej we współpracy z Wa-
shington State Fetal Alcohol Syndrome Diagnostic 
& Prevention Network (FAS DPN) i jej dyrektorem 
prof. Susan Astley. Projekt w ramach badań statu-
towych Śląskiego Uniwersytetu Medycznego powstał 
z inicjatywy doktorantki Wydziału Lekarskiego SUM 
Małgorzaty Kleckiej (promotor dr hab. Małgorzata 
Janas-Kozik). Polską walidację 4-cyfrowego Kwe-
stionariusza Diagnostycznego FASD ukończono  
w maju 2012 r.23

SIATKA 4-CYFROWEGO KODU DIAGNOSTYCZNEGO

RYC. 1 Przykładowy wynik potwierdzający diagnozę FAS wg kryterium waszyngtońskiego: 3444

4-cyfrowy kod diagnostyczny 3444 wpisany w siatkę jest jednym 
z dwunastu 4-cyfrowych kodów, które spełniają kryteria diagnostyczne FAS.

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

A PŁODOWY ZESPÓŁ ALKOHOLOWY 
(EKSPOZYCJA NA ALKOHOL)

2433 3433 4433

2434 3434 4434

2443 3443 4443

2444 3444 4444

B PŁODOWY ZESPÓŁ ALKOHOLOWY 
(EKSPOZYCJA NA ALKOHOL NIEZNANA)

2432 3432 4432

2442 3442 4442

C CZĘŚCIOWY PŁODOWY ZESPÓŁ 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 według 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 spójne narzędzie do diagnozowa-
nia zaburzeń rozwojowych związanych z ekspozycją 
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 Astley22. 
Kwestionariusz był kilkakrotnie udoskonalany  
i rewidowany, najnowsza wersja podręcznika uka-
zała się w 2004 roku i jest uważana za narzędzie 
bardziej dokładne i powtarzalne niż dotychczas sto-
sowane metody22. 4-cyfrowy Kwestionariusz Diagno-
styczny FASD pozwala na uzyskanie 256 kombina-
cji kodów, które można pogrupować w 22 odrębne 
kategorie diagnostyczne różniące się od siebie nasi-
leniem dysmorfii, niedoborów wzrostu i masy ciała 
oraz innych zaburzeń (Rycina 1, Tabela 2).
W 4-cyfrowym Kwestionariuszu Diagnostycznym 
FASD ocenie podlegają cztery obszary kluczowe dla 
FAS, w następującym porządku:
1.	opóźnienie wzrostu prenatalnego i postnatalnego,
2.	charakterystyczne dla FAS cechy dysmorficzne 

twarzy (szerokość szpar powiekowych, wygładze-
nie i szerokość rynienki podnoskowej oraz sto-
pień rozwoju wargi górnej),

3.	uszkodzenie ośrodkowego układu nerwowego 
(OUN),

4.	prenatalna ekspozycja na alkohol.
Natężenie ekspresji każdej cechy oceniane jest  
w 4-stopniowej skali Likerta (skala, zwykle 4- lub 
5-punktowa, opracowana w 1932 r. przez R. Likerta, 
używana w metodologii badań społecznych, dzięki 
której można uzyskać odpowiedź dotyczącą stopnia 
akceptacji zjawiska, poglądu itp.), w której cyfra 1 
oznacza całkowity brak cech FAS, a cyfra 4 – na-
siloną obecność cech typowych dla FAS (Rycina 1).

Ocena neuropsychologiczna 
w diagnostyce FASD
Wśród czterech ocenianych obszarów w omawia-
nym kwestionariuszu ważnym elementem procesu 
diagnostycznego FASD jest ocena struktury i funk-
cji ośrodkowego układu nerwowego, która stanowi 
trzecią w kolejności cyfrę w systemie kodowania 
zaburzeń z grupy FASD. Ranga punktowa przy-
znana w trzeciej kolumnie kodu 4-cyfrowego może 
zaważyć na ostatecznym rozpoznaniu, szczególnie 
w przypadku braku pełnych objawów dysmorfii 
twarzy czy zaburzeń wzrostu pacjenta. Dotyczy to 
rozpoznania podtypów ARND (ang. alcohol-related 
neurodevelopmental disorder) w kategoriach E, F, 

G, H 4-stopniowego kwestionariusza FASD (Tabe-
la  3). Ocena obwodu głowy, która jest mierzalną 
cechą dysmorfii, oraz wykonanie badania obrazo-
wego mózgowia są obiektywnymi badaniami w pro-
cesie diagnostycznym FASD. Zdecydowanie większą 
trudnością jest ocena funkcji OUN w przypadku 
braku zmian strukturalnych mózgu. Wtedy wy-
znacznikiem oceny zmian OUN staje się dokładne 
badanie neuropsychologiczne oraz neurorozwojowe 
pacjenta13,22-25.
Ocena centralnego układu nerwowego (CUN) w oma-
wianym kwestionariuszu obejmuje skalę w zakresie 
od 1 do 4, dokumentując wzrastające prawdopodo-
bieństwo leżące u podstaw uszkodzenia CUN, opar-
te na strukturalnych, neurologicznych i/lub funk-
cjonalnych dowodach (Tabela 4). Im wyższy stopień 
uszkodzenia w skali od 1 do 4, tym poważniejsze 
przesłanki lub większe prawdopodobieństwo, że 
występuje pierwotne uszkodzenie CUN. W przypad-
ku objawów mierzonych według standaryzowanych 
narzędzi diagnostycznych przyjmuje się, że wyniki 

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

E
ZNACZNIKOWA(E) ZMIANA(Y) 

FIZYCZNA(E)/ENCEFALOPATIA NIEPOSTĘPUJĄCA 
(EKSPOZYCJA NA ALKOHOL), KODY:

3133 3233 4133 4233

3134 3234 4134 4234

3143 3243 4143 4243

3144 3244 4144 4244

F ENCEFALOPATIA NIEPOSTĘPUJĄCA 
(EKSPOZYCJA NA ALKOHOL), KODY:

1133 1233 2133 2233

1134 1234 2134 2234

1143 1243 2143 2243

1144 1244 2144 2244

G
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

1424 2424 3224 3424 4224 4424

H ZABURZENIA NEUROBEHAWIORALNE 
(EKSPOZYCJA NA ALKOHOL), KODY:

1123 1223 2123 2223

1124 1224 2124 2224
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potwierdzające więcej niż dwa odchylenia poniżej 
normy oceniane są jako poważne, podczas gdy jed-
no lub dwa odchylenia poniżej normy zostaną oce-
nione jako łagodne do umiarkowanych. Dokładna  
i wszechstronna ocena pozwala na zidentyfikowanie 
obszarów prawidłowych, jak również o łagodnym 
lub istotnym upośledzeniu funkcji. Dla właściwej 
diagnozy potrzebna jest przede wszystkim identyfi-
kacja obszarów wykazujących istotne deficyty, jed-
nak aby odpowiednio zaplanować proces leczenia, 
należy udokumentować objawy zaobserwowane we 
wszystkich ocenianych obszarach, także tzw. moc-
ne strony.
Głównym zadaniem neuropsychologa, neurologo-
pedy i terapeuty neurorozwojowego (termin obej-
mujący takie specjalności jak: terapeuta integracji 
sensorycznej, terapeuta zajęciowy, terapeuta NDT-
-INPP, terapeuta NDT-Bobath itp.) oraz neurologa w 
diagnostyce FASD jest pomoc w ustaleniu wartości 
trzeciej cyfry kodu diagnostycznego, czyli określenie 
stanu układu nerwowego na podstawie prezentowa-
nych funkcji.
Przewodnik 4-cyfrowego Kwestionariusza Diagno-
stycznego FASD rekomenduje metody psycho-
metryczne oraz instrumenty niepsychometryczne 
służące do neuropsychologicznego badania rozwo-
ju dziecka. Badający psycholog/neuropsycholog 
kliniczny musi posiadać doświadczenie w ocenie 
stopnia nasilenia tzw. miękkich objawów neurolo-
gicznych.
Rekomendowane psychologiczne metody badawcze 

w 4-stopniowym Kwestionariuszu Diagnostycznym 
FASD to22,23:
 	 skala inteligencji dla dzieci Wechslera (WISC-III),
 	 test indywidualnych osiągnięć Wechslera (WIAT-

-II),
 	 test rozwoju językowego (TOLD),
 	 skala rozwoju językowego u dzieci w wieku przed-

szkolnym (PLS-3),
 	 baterie D-KEFS,
 	 test integracji wzrokowo-motorycznej (VMI-II), 
 	 kalifornijski test uczenia CVLT,
 	 ocena pamięci/uczenia się WRAML,
 	 skala pamięci u dzieci (CMS),
 	 test figury złożonej Reya,
 	 test sortowania kart Wisconsin (WCST),
 	 test rozwoju psychoneurologicznego (NEPSY),
 	 skala rozwoju u dzieci w wieku przedszkolnym 

(PLS-3),
 	 badanie umiejętności tworzenia narracji, badanie 

rozumowania na podstawie stanu umysłu,
 	 niepsychometryczne instrumenty badające roz-

wój, takie jak skala rozwoju dziecka II Bayleya.
W związku z tym, iż część rekomendowanych przez 
zespół prof. S. Astley metod jest w Polsce niedostęp-
nych, neuropsycholodzy posługują się innymi na-
rzędziami pomiaru funkcji poznawczych i wykonaw-
czych oraz komunikacyjnych. Poniżej przedstawiono 
najważniejsze obszary diagnozy neuropsychologicz-
nej, aby klinicyści mogli sprawnie dokonać wyboru 
spośród dostępnych narzędzi diagnostycznych.
Należy pamiętać, że u pacjentów z FASD występują 

Tabela 4. Kryteria dla czterech stopni (od 1 do 4) uszkodzenia mózgowia

4-CYFROWY 
STOPIEŃ 

DIAGNOSTYCZNY*

PRAWDOPODOBIEŃSTWO 
USZKODZENIA OUN WYNIKI POTWIERDZAJĄCE

4

Poważne
Nieprawidłowości strukturalne lub 
neurologiczne
Encefalopatia niepostępująca

 	 Mikrocefalia: wymiar potyliczno-czołowy (OFC) wynosi co najmniej 2 
odchylenia standardowe poniżej normy 
lub

 	 Istotne nieprawidłowości w strukturze mózgu o domniemanym  
pochodzeniu prenatalnym 
lub

 	 Występowanie poważnych zmian neurologicznych prawdopodobnie 
pochodzenia prenatalnego

3
Prawdopodobne
Istotne zaburzenie czynności
Encefalopatia niepostępująca

 	 Istotne upośledzenie w co najmniej trzech obszarach funkcjonowania 
mózgu, m.in. postrzegania, osiągnięć, pamięci, funkcji wykonawczych, 
motoryki, rozwoju mowy, poziomu uwagi lub aktywności, „miękkie” 
oznaki neurologiczne (soft signs)

2

Możliwe
Łagodne i umiarkowane opóźnienie 
lub zaburzenie czynności
Zaburzenia neurobehawioralne

 	 Objawy opóźnienia lub zaburzenia funkcji, które sugerują uszkodzenie 
OUN, ale na tym etapie dane nie pozwalają na klasyfikację jako stopień 3

1 Mało prawdopodobne  	 Brak obecności objawów opóźnienia lub zaburzenia czynności, które 
mogą wskazywać na uszkodzenie OUN
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deficyty neurorozwojowe i poznawcze mające swo-
je źródło w uszkodzeniach struktur głębokich OUN 
oraz zaburzeniach neuroprzekaźnictwa, określane 
wspólnym terminem „zaburzenia neurobehawioral-
ne”10,12,21,25,26. Obszary, jakie należy wziąć pod uwagę 
w ocenie neuropsychologicznej pacjentów z podejrze-
niem FASD, to:
 	 deficyty neurorozwojowe (rozwojowe zaburzenia 

odruchowości i przetwarzania sensorycznego, 
opóźnienie rozwoju psychoruchowego),

 	 deficyty poznawcze mające swoje źródło w uszko-
dzeniach struktur głębokich OUN oraz zaburze-
niach neuroprzekaźnictwa, między innymi: de-
ficyty rozwoju językowego (trudności w ocenie  
i aktywnym wykorzystaniu prozodycznych cech 
mowy, zaburzenia różnicowania fonemów, zabu-
rzenia mowy czynnej w aspekcie słownikowym  
i gramatycznym)20,25, deficyty funkcji wykonaw-
czych oraz inne miękkie objawy neurologiczne 
(NSS).

Celem oceny neuropsychologicznej jest opisanie po-
szczególnych wymienionych wyżej obszarów10,12,21,25,26.
Czułość oceny jest zdecydowanie większa, jeżeli bie-
rze się pod uwagę:
1.	Deficyty rozwoju językowego:

-	 „prawopółkulowe” (trudności w ocenie i aktyw-
nym wykorzystaniu prozodycznych cech mowy, 
np. tonu, melodii, głośności, tempa mowy; trud-
ności z używaniem języka w skomplikowanym 
kontekście społecznym, kłopoty z rozumieniem 
metafor, pozajęzykowe trudności w porozumie-
waniu się – problemy ze zrozumieniem kontek-
stu wypowiedzi czy ukrytych znaczeń pozawer-
balnych);

-	 „lewopółkulowe” (szczególnie analiza i synteza 
fonologiczna, trudności z szybkim przetwarza-
niem informacji leksykalnych, osłabiona fluen-
cja słowna, zaburzenia mowy czynnej w aspek-
cie słownikowym i gramatycznym).

2.	Deficyty funkcji wykonawczych:
-	 problemy z koncentracją; 
-	 problemy z pamięcią krótkotrwałą;
-	 zaburzenia pamięci operacyjnej;
-	 trudności z pojęciami abstrakcyjnymi (rozumie-

nie czasu, kalendarza, wartości pieniądza);
-	 trudności z myśleniem przyczynowo-skutko-

wym, wyobraźnią – osoby z FAS nie potrafią wy-
obrazić sobie tego, czego nie doświadczyły;

-	 kłopoty w zorganizowaniu świata, niekiedy  
w wykonywaniu złożonych codziennych

-	 czynności (osoby te potrzebują ciągłego przypo-
minania, ukierunkowywania);

-	 trudności z uogólnianiem – brak plastyczności 
w procesie myślenia (przy zmianie nawet części 
rutyny powstaje konieczność stworzenia całko-
wicie nowej rutyny);

-	 problemy z myśleniem arytmetycznym i opera-
cjonalizacją zmiennych;

-	 zaburzenia zapamiętywania sekwencji moto-
rycznych.

3.	Drobne objawy neurologiczne:
-	 specyficzne zaburzenia umiejętności szkolnych 

(dysgrafia, dysleksja, dyskalkulia, dyspraksja);
-	 nieprawidłowości ustalania lateralizacji;
-	 objawy zaburzeń koordynacji ruchowej, inte-

gracji czuciowej, sekwencjonowania złożonych 
czynności ruchowych i odruchy pierwotne.

4.	Objawy z grup klinicznych:
-	 ADHD/ADD;
-	 całościowe zaburzenia rozwoju;
-	 zaburzenia obsesyjno-kompulsywne;
-	 zaburzenia zachowania o typie opozycyjno-bun-

towniczym lub ciężkie zaburzenia zachowania;
-	 epizody depresyjne od łagodnych, przez umiar-

kowane, po ciężkie;
-	 zaburzenia afektywne;
-	 dekompensacje psychotyczne.

Spośród narzędzi oceny neuropsychologicznej rozwo-
ju dziecka w Polsce najbardziej przydatne wydają się 
następujące metody: 
1.	Narzędzia psychometryczne:

-	 bateria IDS – skale inteligencji i rozwoju (polska 
normalizacja 2013; dzieci 5;0-10;11) – kom-
pleksowe narzędzie diagnostyczne, pozwalają-
ce na wielowymiarową ocenę funkcjonowania 
dzieci w wieku 3-5 lat;

-	 skala inteligencji Wechslera dla dzieci (WISC-R) 
– kompleksowe narzędzie oceny funkcji po-
znawczych (z uwzględnieniem tzw. efektu Flyn-
na);

-	 bateria IDS-P – skale inteligencji i rozwoju (pol-
ska normalizacja 2014/2015); dzieci 3;0-5;11; 
ukończona walidacja dla FAS i pFAS; wnioski  
z walidacji: ogólnie dzieci z FAS/pFAS różnią się 
od dzieci z populacji normalnej we wszystkich 
testach IDS-P oraz w zakresie wszystkich trzech 
rodzajów inteligencji: płynnej, skrystalizowanej 
i ogólnej. Największe różnice w testach między 
dziećmi z FAS/pFAS i grupą kontrolną zanoto-
wano dla: percepcji wzrokowej, motoryki, kom-
petencji społeczno-emocjonalnych, rozumowa-
nia logiczno-matematycznego, słownika;

-	 skala umiejętności fonologicznych – służy do 
oceny umiejętności fonologicznych i metafono-
logicznych;

-	 bateria testów do diagnozy dysleksji (kl. III i IV) 
– testy czułe na zaburzenia przetwarzania fono-
logicznego;

-	 DMI-2 (diagnoza możliwości intelektualnych  
– diagnoza myślenia operacyjnego);

-	 TSD (test słownikowy dla dzieci) – przeznaczony 
jest do pomiaru zdolności werbalnych, zarówno 
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w zakresie rozumienia mowy, jak i jej produko-
wania. W efekcie badania uzyskuje się oprócz 
wyniku ogólnego także dwa wskaźniki szczegó-
łowe – dotyczące mowy biernej i mowy czynnej;

-	 TSN (test szybkiego nazywania) – służy do oce-
ny stopnia automatyzacji przywoływania in-
formacji leksykalnych, angażuje pamięć ope-
racyjną oraz zdolności do posługiwania się 
materiałem słownym, a także dostarcza miary 
ogólnego tempa przetwarzania informacji;

-	 DUM (diagnozowanie uszkodzeń mózgu) – słu-
ży do oceny zaburzeń pamięci w czasie uczenia 
się na materiale figuralnym;

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

-	 test uczenia się słuchowego – pozwalający na 
kompleksową ocenę procesu uczenia słucho-
wego;

-	 skala rozwoju dziecka II Bayleya;
-	 DSR – dziecięca skala rozwojowa – służy do 

diagnozowania aktualnego poziomu rozwoju 
psychoruchowego dziecka od 2 miesięcy do 3 
lat.

2.	Niepsychometryczne narzędzia oceny stosowane 
przez terapeutów neurorozwojowych: kliniczna 
ocena przetwarzania sensorycznego, kliniczne 
oceny rozwoju psychoruchowego, próby naśla-
downictwa, koordynacji, sekwencyjności, motory-
ki dużej i małej, diadochokinezy, równowagi sta-
tycznej i dynamicznej, czucia powierzchniowego  
i kinestezji22,23.

W Polsce brakuje opracowanego standardu diagno-
zy neuropsychologicznej i neurorozwojowej w FASD. 
Specjaliści często stosują narzędzia o niskiej czuło-
ści diagnostycznej bądź oceniają wybrane funkcje, 
nie uwzględniając wszystkich aspektów rozwoju: 
funkcji językowych, funkcji wykonawczych, myśle-
nia operacyjnego, funkcji percepcyjno-motorycz-
nych, funkcji sensomotorycznych12,16,18,21,23.
W przypadku niemowląt i małych dzieci dużą trud-
nością jest brak walidacji dla FASD podstawowych 
narzędzi diagnozy rozwoju psychoruchowego małego 
dziecka. Stosowanie standardowych narzędzi w przy-
padku dzieci z FASD wymaga dużej wiedzy klinicznej  
i uważnej oceny jakościowej, a także znajomości po-
tencjalnych uszkodzeń/dysfunkcji ze strony OUN. 
Problemem jest także niedocenianie wagi zaburze-
nia, jakim jest FASD – traktowanie go wyłącznie 
jako „opóźnienie” bądź „nieharmonijny rozwój”,  
a nie jako niepełnosprawność o poważnych implika-
cjach na przyszłość27.
Jeśli chodzi o dzieci w wieku 3-5 lat, to trudności 
diagnostyczne wynikają między innymi z braku na-
rzędzia do całościowej oceny poziomu intelektual-

nego i poszczególnych funkcji poznawczych, niedo-
ceniania przez specjalistów wagi problemu, a także 
nieumiejętności klinicznego wykorzystania dostęp-
nych narzędzi diagnozy23.
W przypadku dzieci starszych istotnym problemem 
jest przecenianie znaczenia liczbowego wyniku IQ. 
Największe trudności z funkcjonowaniem mają 
dzieci z tzw. pogranicza normy (iloraz inteligencji na 
poziomie 70-79), ponieważ są traktowane jak dzieci  
w normie intelektualnej, podczas gdy funkcjonują na 
ogół jak dzieci z niepełnosprawnością intelektualną 
w stopniu lekkim. Ponadto przy stosowaniu najpo-
pularniejszego w Polsce testu inteligencji WISC-R  
i interpretacji jego wyników wielu diagnostów po-
mija tzw. efekt Flynna (starzenia się norm), który  
z dużą ostrożnością każe podchodzić do otrzy-
manych wyników IQ (www.ptp.org.pl) i traktować  
je jako niższe o 7-9 punktów ilorazu inteligencji. 
Specjaliści często pomijają także fakt, iż najwięk-
szym problemem osób z FASD nie jest niski poziom 
intelektualny, ale osłabione funkcje wykonawcze 
(nadzorcze), które nie poprawiają się u dziecka  
z FAS wraz z wiekiem; diagnostom brakuje umiejęt-
ności klinicznego wykorzystania dostępnych narzę-
dzi diagnozy psychologicznej/neuropsychologicz-
nej i doboru wystarczająco czułych prób14,16,23,28.
Celem dalszych badań powinno być zatem wyzna-
czenie złotego standardu narzędzi diagnozy neu-
ropsychologicznej.

Podsumowanie
1.	Neuropsycholog jest integralną częścią zespołu 

diagnostycznego FASD.
2.	W diagnostyce FASD rekomenduje się stosowa-

nie znormalizowanego narzędzia badawczego, ja-
kim jest 4-cyfrowy Kwestionariusz Diagnostycz-
ny FASD.

3.	W przypadku niepełnoobjawowego FASD (np. 
brak typowych cech dysmorfii twarzy, brak za-
burzeń wzrastania czy małogłowia) postawienie 
ostatecznego rozpoznania zależy od doświadcze-
nia klinicznego neuropsychologa.

4.	Właściwe rozpoznanie FASD umożliwia skonstru-
owanie odpowiedniego programu interwencji: 
rehabilitacja i terapia sensomotoryczna małego 
dziecka, programy terapeutyczno-edukacyjne dla 
dzieci przedszkolnych, programy terapeutyczne  
i dostosowanie wymagań edukacyjnych dla dzie-
ci szkolnych.
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DO ZAPAMIĘTANIA

 	 Częstość występowania chorób ze spektrum FASD w Euro-
pie została oceniona na 0,08 do 1,0 na 1000 żywo urodzo-
nych.

 	 Głównymi objawami FASD są cechy dysmorfii twarzy, dło-
ni, klatki piersiowej i skóry, wady narządów wewnętrznych 
i układu szkieletowego, prenatalne i postnatalne zaburzenia 
wzrastania, opóźnienie w rozwoju psychoruchowym i inte-
lektualnym oraz zaburzenia rozwoju neurobehawioralnego.

 	 Zaburzenia rozwoju mózgu u osób z FASD obejmują zmiany 
neurochemiczne i funkcjonalne mózgu.

 	 Ocena struktury i funkcji ośrodkowego układu nerwowe-
go może zaważyć na ostatecznej diagnozie, szczególnie  
w przypadku braku pełnych objawów dysmorfii twarzy czy 
zaburzeń wzrostu pacjenta.

 	 4-cyfrowy Kwestionariusz Diagnostyczny FASD stanowi 
spójne i znormalizowane narzędzie do diagnozowania za-
burzeń rozwojowych związanych z prenatalną ekspozycją 
na alkohol.

 	 Neuropsycholog jest integralną częścią zespołu diagno-
stycznego FASD.

 	 Rozpoznanie FASD umożliwia skonstruowanie odpowied-
niego programu interwencji oraz programów terapeutycz-
no-edukacyjnych dla dzieci młodszych, starszych i doro-
słych.


