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Streszczenie |

Summary |

Ptodowy zespdt alkoholowy (fetal alcohol syndrome, FAS), najpowazniejsza konsekwencja dziatania alkoholu na ptdd w okre-
sie prenatalnym, zostal opisany we francuskiej literaturze medycznej przez Lemoine’a w 1968 roku. Piec lat pdZniej Jones
i wsp. jako pierwsi wykazali zwiazek pomigdzy naduzywaniem alkoholu przez cigzarne kobiety a specyficznymi cechami wad
wrodzonych. Praca ta stanowita podstawe do dalszych badad nad okreslaniem kryteriow diagnostycznych. Od tego czasu
rozwinieto kilka propozycji diagnostycznych, ktorych celem jest dokfadny oglad szerokiego spektrum fizykalnych i behawio-
ralnych anomalii bedacych skutkiem prenatalnej ekspozycji na alkohol. Diagnostyka poalkoholowego spektrum zaburzef
rozwojowych (fetal alcohol spectrum disorder, FASD) jest wyzwaniem trudnym. Osoby po prenatalnej ekspozycji na alkohol
wykazuja szeroka game¢ objawow, z ktdrych wigkszo$¢ nie jest specyficzna wytacznie dla intoksykacji prenatalnej i cz¢sto ma-
nifestuje si¢ w roznorodny sposob w ciagu zycia. W Polsce FAS i inne zaburzenia rozwojowe wywolane alkoholem sg diag-
nozowane sporadycznie, a brak dostepu do obiektywnych narzedzi diagnostycznych oraz fachowej literatury w jezyku pol-
skim sprawia, ze diagnoza oparta jest na subiektywnej ocenie badajacego — rozpoznania ustalane w réznych osrodkach moga
si¢ rozniC. W efekcie osoby z FASD czgsto pozostajg bez prawidiowej diagnozy lub na skutek biednej diagnozy (np. autyzm,
ADHD, zaburzenia zachowania itp.) poddawane sa nieprawidtowej terapii. Celem niniejszej publikacji jest przedstawienie
rozwoju metod diagnostycznych na $wiecie i w Polsce ze szczegdlnym uwzglednieniem 4-stopniowej skali diagnostyczne;.

Stowa kluczowe: poalkoholowe spektrum zaburzefi rozwojowych, plodowy zesp6t alkoholowy, prenatalna ekspozycja na
alkohol, diagnostyka FAS, FASD, 4-stopniowa skala diagnostyczna

Fetal alcohol syndrome (FAS), which is the most severe consequence of alcohol on the fetus in the prenatal period, has
been described in the French medical literature by Lemoine in 1968. Five years later, Jones and his colleagues were the
first researchers to show a link between alcohol abuse by pregnant women and specific characteristics of birth defects. This
work formed a basis for further research to identify diagnostic criteria. Since that time, several proposals for diagnosis
have been developed, aimed at an accurate survey of a wide range of physical and behavioural anomalies resulting from
prenatal exposure to alcohol. The diagnosis of fetal alcohol spectrum disorder (FASD) is a real challenge. Patients after
prenatal exposure to alcohol exhibit a wide range of symptoms, most of which are not specific only for prenatal intoxica-
tion and often manifest themselves in various ways throughout life. In Poland the diagnosis of fetal alcohol spectrum dis-
order is sporadic and because of the lack of access to objective diagnostic tools and professional literature in Polish the
diagnosis is based on the investigator’s subjective assessment and the diagnoses issued in different centres may differ.
As a result, many people with FASD live without a correct diagnosis or as a result of misdiagnosis (e.g. autism, ADHD,
behavioural disorders, etc.) they receive improper treatment. The purpose of this publication is to present the development
of diagnostic methods in the world and in Poland with particular emphasis on 4-Digit Diagnostic Code.

Key words: fetal alcohol spectrum disorder, fetal alcohol syndrome, prenatal alcohol exposure, FAS and FASD diagnosis,
4-Digit Diagnostic Code
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WPROWADZENIE

negatywnych skutkow dla rozwoju ptodu. Mozna je

okresli¢ jako poalkoholowe spektrum zaburzefi rozwo-
jowych (fetal alcohol spectrum disorder, FASD), spektrum wro-
dzonych anomalii strukturalnych i neurokognitywnych oraz
behawioralnych.
Dzieci z kompletnym fenotypem anomalii fizycznych, op6z-
nieniem wzrostu i nieprawidtowosciami rozwojowymi o$rod-
kowego uktadu nerwowego definiowane sg jako dzieci z plo-
dowym zespotem alkoholowym (fetal alcohol syndrome, FAS).
Wyroznia si¢ takze inne kategorie zaburzen poalkoholowych,
ktore sg coraz lepiej definiowane. Nalezg do nich: czg¢sciowy
FAS (partial fetal alcohol syndrome, PFAS), poalkoholowe wady
wrodzone (alcohol-related birth defects, ARBD) i poalkoholowe
zaburzenia neurorozwojowe (alcohol-related neurodevelopmen-
tal disorder, ARND). W miar¢ rozwoju badaf nad wplywem
alkoholu na rozwdj mozgu klasyfikacja ta moze si¢ poszerzy¢
1 uszczegdtowic. Wezesne rozpoznanie dzieci ryzyka jest istot-
ne dla podjecia strategii interwencyjnych®.

P renatalna ekspozycja na alkohol niesie ze soba mnostwo

RYS HISTORYCZNY

Grozne skutki prenatalnej ekspozycji rozwijajacego si¢ pto-
du na alkohol obserwowano od wickow. Slady mozna zna-
lez¢ w tekstach Arystotelesa® i u pisarzy biblijnych (Ksi¢cga
Sedziow 13,4). W XVIII wieku angielscy lekarze opisali dzie-
ci urodzone przez matki alkoholiczki jako ,,stabe, ufomne i po-
zbawione temperamentu” (Royal College of Physicians of
London). Sullivan (1899) spisat obserwacje kobiet alkoholi-
czek przebywajacych w angielskich wigzieniach. U kobiet tych
wskaznik poroniefi byt wyzszy, a u dzieci cz¢sciej wystgpowaly
wady wrodzone. Interesujacy byt fakt odnotowany przez Sulli-
vana, ze gdy cigza przypadata na pobyt w wigzieniu, niemow-
leta rodzity si¢ zdrowsze, co wigzano z okresem przymusowej
abstynencji”. Dopiero Lemoine i wsp.® opublikowali pracg,
w ktorej opisali problemy rozwojowe u dzieci kobiet pijacych
i wykazali zwigzek pomigdzy spozywaniem alkoholu podczas
cigzy a nieprawidfowym rozwojem ptodu. Autorzy nie przed-
stawili w tych badaniach kryteriow diagnostycznych dzieci po
intoksykacji alkoholowej. Poalkoholowe zaburzenia rozwojo-
we nie byly rozpoznawane w krggach medycznych w Europie
az do roku 1973, kiedy to Jones i wsp.“ oraz Jones i Smith®
opisali szczegotowo wzor deformacii i diugotrwate konsekwen-
cje u dzieci matek, ktore duzo pity w okresie cigzy. Nazwali ten
zespot objawow ,,ptodowym zespotem alkoholowym” (fetal al-
cohol syndrome, FAS) 1 ustalili cztery kryteria diagnostyczne.
Wkrétce po opublikowaniu tych badan rozpoczeto ekspery-
menty na zwierzgtach, udowadniajac teratogenne dziatanie al-
koholu na rozwijajacy si¢ ptod®.

EPIDEMIOLOGIA

FASD opisuje si¢ jako podstawowy problem rozwojowy u dzie-
ci wystepujacy w kazdym spoteczenstwie, w ktorym kobieta
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pije alkohol w cigzy®. FAS jest rozpoznawany we wszystkich
grupach rasowych i etnicznych™. Istnieje szereg innych czynni-
kow, ktore moga miec wplyw na diagnoze, dlatego trudno okre-
$li¢ rzeczywistg czesto$¢ FASD. Mimo to ocenia sig, ze w Pol-
sce wskaznik wystepowania FAS moze wynosi¢ 1-3 na 1000
urodzef. Dla poréwnania w potudniowej Afryce, gdzie wskaz-
nik ten jest najwyzszy na Swiecie, wynosi on az 39,2-46,4 na
1000 zywych urodzen. Przyjmuje si¢, ze dziesigciokrotnie wie-
cej dzieci rodzi si¢ z poalkoholowym spektrum zaburzefi roz-
wojowych (FASD).

DIAGNOSTYKA POALKOHOLOWEGO
SPEKTRUM ZABURZEN ROZWOJOWYCH

Trzy publikacje Jonesa i wsp. zapoczatkowaly seri¢ artyku-
tow oraz opisow przypadkdw nowo zdiagnozowanych pa-
cjentow'.

Podobnie jak pierwszy artykut Jonesa opublikowany w czaso-
piSmie ,,Lancet” (Pattern of malformation in offspring of chronic
alcoholic mothers, 1973), doniesienia byty oparte na badaniach
na matych grupach. Badano korelacje pomigdzy zaburzenia-
mi rozwojowymi u potomstwa a intensywnoscig picia alkoholu
przez matke oraz wplyw na rozwdj pfodu dodatkowych czyn-
nikow, takich jak: zly stan odzywienia, nikotynizm, brak opieki
prenatalnej. Badacze wkrotce stwierdzili, ze fizyczne i neurobe-
hawioralne skutki prenatalnej ekspozycji na alkohol sg bardzo
zroznicowane: od klasycznych, powaznych do nieznacznych.
ClarreniSmith (1978) wprowadzili termin ,,przypuszczalne po-
alkoholowe uszkodzenie podu” (fetal alcohol effects, FAE), aby
podkresli¢ czeSciowq ekspresje syndromu. W 1980 roku Grupa
Badaczy nad Plodowym Zespofem Alkoholowym przy Towa-
rzystwie Badan nad Alkoholizmem (Fetal Alcohol Study Group
by Research Society on Alcoholism) ponownie sformutowata
kryteria diagnostyczne, uwzgledniajac termin ,,poalkoholowe
uszkodzenie ptodu” (fetal alcohol effects, FAE). Niestety, zaob-
serwowano zjawisko naduzywania tego terminu przez specjali-
stow, ktorzy diagnozowali w ten sposob niemal kazde dziecko
z zaburzeniami zachowania pochodzace z rodziny naduzywa-
jacej alkohol. Z powodu braku precyzji diagnostycznej autorzy
apelowali o rezygnacje z tej klasyfikacji®.

W 1996 roku zespot pracujacy przy Instytucie Medycyny (In-
stitute of Medicine, IOM) zaproponowal nowg klasyfikacje
poalkoholowego spektrum zaburzef rozwojowych. Zawiera-
fa ona:

1. FAS z potwierdzong ekspozycja na alkohol;

2. FAS bez potwierdzonej ekspozycji na alkohol;

3. czeSciowy FAS (partial FAS);

4. poalkoholowe wady wrodzone;

5. poalkoholowe zaburzenia neurorozwojowe (ARND).

ROZNICOWANIE

Cechy dysmorficzne wystepujace w przebiegu FAS nie sq spe-
cyficzne wytacznie dla tego zespotu. W tabeli 1 przedstawiono
przyktady zespotéw wrodzonych i genetycznych, ktore moga
przypomina¢ FAS™.
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Zespoty przebiegajace z malformacjami
przypominajacymi FAS

Cechy wspolne z FAS

Cechy odmienne od FAS

Zespét Aarskoga
(dysplazja twarzowo-genitalna)

Szeroko rozstawione oczy, maty zadarty nos,
szerokie philtrum i hipoplazja srodkowej cze$ci twarzy

Twarz okragta, ,wdowi szpic’, antymongoidalne ustawienie
szpar powiekowych, przodopochylenie nozdrzy, szerokie
stopy z,,bulwiastymi” paluchami

Blepharophimosis syndrome (BPES)

Krétkie szpary powiekowe i ptoza

Odwr6cona zmarszczka nakatna, telekantus

Zespdt Kornelii DeLange

Wydtuzona i spfaszczona rynienka podnosowa,
ptaska nasada nosa, wgtebienie nasady nosa,
przodopochylenie nozdrzy, mikrocefalia

Zro$nigte brwi, dtugie rzesy, opadajace kaciki ust,
mikromelia (upo$ledzenie rozwoju koriczyn)

Zespét Dubowitza

Imarszczki nakatne, ptoza, krétkie szpary powiekowe,
mikrocefalia

Szeroki czubek nosa, klinodaktylia

Fetal anticonvulsant syndrome

Hipoplazja $rodkowej czesci twarzy, zmarszczki nakatne,
wydtuzona rynienka podnosowa, cienka gérna czerwien
wargowa

Pétkolista gorna warga, wysokie czoto

szeroko rozstawione oczy, wydtuzona rynienka podnosowa

Maternal PKU effects Imarszczki nakatne, krotkie szpary powiekowe, dtuga, Uwydatniona gfadzizna, maty zadarty nos, okragta twarz
stabo wyksztatcona rynienka podnosowa, mikrocefalia
Zespot Noonan Obnizona nasada nosa, zmarszczki nakatne, Szerokie wargi, skosne szpary powiekowe,

dobrze wyksztatcone philtrum

Embriopatia toluenowa

Krétkie szpary powiekowe, hipoplazja srodkowej czedci
twarzy, mikrocefalia, wygtadzona rynienka podnosowa,
cienka gdrna warga

Anomalie matzowin usznych

Tabela 1. Zespoly przebiegajgce z malformacjami przypominajgcymi FAS

ROZWOJ DIAGNOSTYKI

W p6znych latach 90. Astley i Clarren zaproponowali nowe
podejscie diagnostyczne znane jako 4-stopniowa skala diagno-
styczna (4-Digit Diagnostic Code). Aby zwigkszy¢ doktadno$¢
diagnozy, przedstawili szczegotowe skale do oceny znaczacych
klinicznie cech charakterystycznych twarzy, takich jak rynienka
nosowa (philtrum) i gorna czerwien wargowa®. Zarowno diag-
nostyczna propozycja IOM, jak i 4-stopniowa skala diagno-
styczna stuzyly do rozpoznawania szerokiego spektrum zabu-
rzefi bedacych skutkiem prenatalnej ekspozycji na alkohol. Oba
podejscia mialy swoje ograniczenia, np. niektore proponowa-
ne przez IOM kategorie, ktore miaty zastapi¢ FAE, okazaly si¢
niejednoznaczne, z drugiej strony zakwestionowano uzytecz-
no$¢ dodatkowych kategorii powstatych przy uzyciu 4-stop-
niowj skali'”. Pojawily si¢ takze inne propozycje diagnostyczne
wypracowane przez powstajace grupy badaczy.

W kanadyjskim podreczniku diagnostycznym zaproponowa-
no pofaczenie kategorii diagnostycznych IOM oraz 4-stopnio-
wej skali. Autorzy opisali szczegdtowo proces diagnostyczny
obejmujacy doktadne badanie fizykalne, diagnostyke roznico-
wa oraz ocen¢ neurorozwojowq. Podkreslili konieczno$¢ in-
terdyscyplinarnej wspofpracy w celu ustalenia kompleksowej
diagnozy. Czuto$¢ kanadyjskiego narzedzia nie zostata jesz-
cze potwierdzona w badaniach. Zrewidowany system diagno-
styczny IOM bardzo przypomina podejscie grupy kanadyj-
skiej. System zostat przetestowany na duzej migdzynarodowe;
grupie dzieci po prenatalnej intoksykacji alkoholowe;.

W roku 2004 takze Narodowa Grupa Zadaniowa FAS i FAE

300 (National Task Force on FAS and FAE) przygotowata swoja

propozycje diagnostyczng. Grupa ta niewystarczajaco pod-
kreslifa jednak koniecznoS$¢ rozpoznawania innych zaburzen
rozwojowych zwigzanych z alkoholem, takich jak ARND.

W 2006 roku przeprowadzono badania poréwnawcze sku-
tecznoSci diagnostycznej skali 4-stopniowej i przewodnika
diagnostycznego Hoyme’a (IOM). Oba narzedzia zastoso-
wano wobec 952 pacjentow przebadanych przez interdyscy-
plinarny zesp6t w University of Washington. U 16 z nich po-
twierdzono catkowitg abstynencje matek w okresie ciazy.
Wystepowanie FAS stwierdzono u 3,7% pacjentow przy uzy-
ciu 4-stopniowej skali i u 4,1% przy uzyciu poradnika Hoy-
me’a. Tylko 17 0s6b spetnito kryteria FAS przy badaniu z uzy-
ciem obu narzgdzi. Bardzo duza grupa pacjentow (35%)
spetnita kryteria Hoyme’adotyczace charakterystycznego dla
FAS fenotypu, z drugiej strony tylko 39 z 330 pacjentow spet-
niafo kryteria tego samego narzedzia stwierdzajace fetal alco-
hol syndrome. Nawet dzieci matek zachowujacych abstynen-
cje w czasie cigzy (25%) wedlug Hoyme’a spetnialy kryteria
dysmorficzne FAS1?.

4-STOPNIOWA SKALA DIAGNOSTYCZNA

Zaprezentowana w 1997 roku przez grup¢ badaczy z Sieci
Diagnostyki i Prewenciji FAS Stanu Washington (Washington
State FAS Diagnostic and Prevention Network) metoda diag-
nostyczna do wszechstronnego diagnozowania spektrum za-
burzei rozwojowych zwigzanych z prenatalng ekspozycjg na
alkohol otrzymatfa nazwe 4-Digit Diagnostic Code - 4-stop-
niowa skala diagnostyczna. Skala ta jest uwazana za bardziej
dokladng i powtarzalng niz dotychczas stosowane skale.
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Rys. 1. Liniat do pomiaru stopnia wglobienia rynienki podnosowej
(za zgodq S. Astley)

Cztery poziomy 4-Digit Diagnostic Code przedstawiaja eks-

presje czterech kluczowych cech charakterystycznych dla FAS

w nastepujacym porzadku:

1. opOznienie wzrostu;

2. charakterystyczne dla FAS cechy dysmorficzne, ktore obra-
zuje rys. 1;

3. uszkodzenie osrodkowego uktadu nerwowego (OUN);

4. prenatalna ekspozycja na alkohol.

Natezenie ekspresji kazdej cechy oceniane jest w 4-stopnio-

wej skali Likerta, gdzie 1 oznacza catkowity brak cech FAS,

a4 - klasyczng” obecnos¢ cech FAS. Przyktadowy wynik po-

twierdzajacy diagnoze FAS obrazuje tabela 2.

Stosujac 4-Digit Diagnostic Code, przebadano ponad 2000 pa-

cjentow.

Narzedzie zostato zweryfikowane poprzez ewaluacje prowa-

dzong przez interdyscyplinarny zesp6t fachowcow. W sktad ze-

spofu wchodzili: lekarz, psycholog, terapeuta, neurologopeda,
pracownik socjalny i asystent rodzinny.

W roku 2004 skala zostata uaktualniona i obowiazuje do tej
pory. Najnowszg wersje 4-stopniowej skali diagnostycznej FASD
opisano w poradniku pt. Diagnostic Guide for Fetal Alcohol Spec-
trum Disorders: the 4-Digit Diagnostic Code. Przewodnik zostat
przygotowany dla specjalistow z zakresu medycyny i przedsta-
wia obiektywng metodg diagnozowania cafego spektrum za-
burzen wystepujacych u 0séb po prenatalnej ekspozycji na al-
kohol. Wykorzystywany jest w klinikach Washington State FAS
Diagnostic & Prevention Network®®.

Kliniczne zastosowanie skali bylo przedmiotem publikacji
Astley i Clarrena"'?, Astley i wsp."¥ oraz Astley®. Szczegd-
towy opis 1 interdyscyplinarne podejScie do diagnostyki prze-
prowadzanej przez Washington State FAS DPN zostaly przed-
stawione przez Astley i Clarrena w 2000 roku".

PODSUMOWANIE

Kryteria diagnostyczne FAS i innych zaburzefi poalkoholo-
wych precyzowane sg od trzydziestu lat. Weiaz jest wiele pytan,
na ktore rozmaite grupy badaczy szukaja odpowiedzi. Trwa-
ja intensywne prace nad niepetnoobjawowym FAS, a obszarem
zainteresowan diagnostow sg dyskretne cechy dysmorficzne.
Tworzone sq takze migdzynarodowe grupy badawcze, m.in. Ini-
cjatywa Wspotpracy w Obszarze Problematyki Poalkoholowe-
go Spektrum Zaburzefi Rozwojowych (Collaborative Initiative
on Fetal Alcohol Spectrum Disorders, CIFASD), dziatajaca przy
Narodowym Instytucie Badaf nad Alkoholizmem i Naduzy-
waniem Alkoholu (National Institute of Alcoholism and Alcohol
Abuse, NIAAA), Narodowym Instytucie Zdrowia (National In-
stitute of Health). W mi¢dzynarodowych badaniach uczestniczy
wiele krajow, m.in. Ukraina, Finlandia, Wiochy, Republika Po-
tudniowej Afryki i USA. Tworzy si¢ programy komputerowe do
oceny cech dysmorficznych.

W Polsce dziala grupa ekspertow FAS przy Pafistwowej Agen-
cji Rozwigzywania Problemow Alkoholowych. Z inicjatywy jej
czlonkow, zaangazowanych w rdznorodne badania dotyczace
FAS, powstaja nowe projekty badawcze i edukacyjne.

Autorki niniejszej publikacji rozpoczynaja prace nad standa-
ryzacjq 1 dostosowaniem do polskich warunkow 4-stopniowej
skali diagnostycznej, w ramach badan statutowych Slaskie-
go Uniwersytetu Medycznego, we wspdtpracy z Siecig Diag-

Opoznienie wzrostu | Cechy dysmorficzne FAS | Objawy uszkodzenia OUN | Pkt | Wzrost | Twarz | OUN | Alkohol | Alkohol w wywiadzie | Pkt
Brak Brak Mato prawdopodobne 1 Brak ryzyka 1
Nieznaczne Nieznaczne Mozliwe 2 Brak danych 2
Umiarkowane Umiarkowane Prawdopodobne 3 X Ryzyko prawdopodobne | 3
Powazne Powazne Potwierdzone badaniami 4 X X X Ryzyko wysokie 4

Tabela 2. Przykladowy wynik potwierdzajgcy diagnoze FAS: 3-4-4-4
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Rys. 2. Pomiar stopnia wglobienia rynienki podnosowej i ocena
rozwoju gornej czerwieni wargowej (za zgodq S. Astley)

nostyki i Prewencji Plodowego Zespotu Alkoholowego Stanu
Washington (Washington State Fetal Alcohol Syndrome Diagnos-
tic & Prevention Network, FAS DPN) i jej dyrektorem prof. Su-
san Astley. Na lata 2010-2011 planuje si¢ rozpoczecie szkolefi
dla lekarzy, psychologow i terapeutow.
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Szanowni Prenumeratorzy

Uprzejmie przypominamy, ze zgodnie z rozporzadzeniem Ministra Zdrowia z dn. 6 pazdziernika 2004 roku
w sprawie sposobdw dopelnienia obowigzku doskonalenia zawodowego lekarzy i lekarzy dentystow
prenumerata czasopisma ,,Psychiatria i Psychologia Kliniczna” - indeksowanego w Index Copernicus
- umozliwia doliczenie 5 punktow edukacyjnych do ewidencji doskonalenia zawodowego.
Podstawa weryfikacji jest dowod opfacenia prenumeraty lub zaswiadczenie wydane przez Wydawce.
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