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Skraty: FASD (fetal alcohol spectrum disorder) — spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych

0Od kilku dekad $wiat nauki dostarcza wiedzy na
temat teratogennego dziatania alkoholu na dziec-
ko w zyciu plodowym. Zjawisko przenikania czg-
steczek alkoholu przez tozysko do krwiobiegu
dziecka i zwigzane z tym konsekwencje zaobser-
wowali 1 opisali badacze europejscy 1 amerykan-
scy jeszcze w ubieglym wieku.l2 Dowiedziono, ze
prenatalna ekspozycja na alkohol (PAE) moze sie
przyczyni¢ do uszkodzen mézgu i opdznien rozwo-
jowych plodu/dziecka, okre$lanych mianem spek-
trum plodowych zaburzen alkoholowych (FASD).

Rozpowszechnienie FASD w populacji og6l-
nej dzieci 1 mlodziezy na $wiecie oszacowano
na 7,7 przypadkéw na 1000 (95% CI: 4,9-11,7),
z najwiekszym wskaznikiem w regionie europej-
skim (19,8/1000 [98% CI: 14,1-28,0]).3 W Polsce
czestoéé FASD wynosi >20 przypadkéw na 1000.4

Powyzsze dane dotyczace rozpowszechnienia
FASD na éwiecie 1 w Polsce wskazuja na nieusta-
jaca potrzebe prowadzenia dziatan edukacyj-
nych 1 profilaktycznych nie tylko w grupie spe-
cjalistow 1 kobiet w wieku rozrodczym, ale takze
w calym spoleczenstwie. Dziatania profilaktyczne
majace na celu szerzenie wiedzy o teratogennym
wplywie alkoholu sg niezbedne, co potwierdzaja
wyniki badan — §wiadomo$¢ bycia w cigzy sktania
do calkowitego zaprzestania picia alkoholu badz
redukecji jego spozycia.?

Ponadto adekwatna diagnoza stanowi podsta-
we do zapewnienia odpowiedniej, specjalistycznej
opieki oraz uswiadomienia przyczyn powstalych
deficytow rozwojowych. Szczegéblne znaczenie
przypisuje sie wezesnej diagnozie FASD (<6. rz.),
ktéra pozwala zapobiec zaburzeniom wtérnym, ta-
kim jak: opdznienie rozwoju psychomotorycznego,
trudnos$ci w nawigzywaniu relacji z dorostymi
1 dzieé¢mi, trudnosci edukacyjne, zaburzenia za-

chowania i konflikt z prawem, naduzywanie sub-

Wprowadzenie

stancji psychoaktywnych, zaburzenia psychiczne
oraz podatno$¢ na wykorzystanie 1 manipulacje
ze strony otoczenia.®

Specjalisci w zakresie FASD postugujg sie
réznymi systemami diagnostycznymi, natomiast
do najczesciej stosowanych na $wiecie nalezg:
1) system diagnostyczny Institute of Medicine

(I0M)78
2) kod 4-cyfrowy?:10
3) kryteria kanadyjskie!!12,

Z uwagi na kluczowa role adekwatnych dzialan
1 narzedzi diagnostycznych w ustalaniu rozpo-
znania oraz dostosowania catego systemu diag-
nostyczno-terapeutycznego do realiéw, w ktérych
jest wykorzystywany, interdyscyplinarny zesp6t
polskich ekspertéw pod egidg Panistwowej Agencji
Rozwigzywania Probleméw Alkoholowych (PAR-
PA) opublikowal na lfamach Wydania Specjalnego
»Medycyny Praktycznej — Pediatrii” (1/2020) zale-
cenia dotyczace rozpoznawania FASD.!? Niniejszy
material stanowi aktualizacje zapiséw pierwszej
wersji polskich zalecen dotyczacych rozpoznawa-
nia FASD i jest wynikiem zaangazowania eksper-
tow réznych specjalizacji, diagnostow 1 terapeutow,
ktérym los 1 dobrostan oséb z FASD nie pozostaje
obojetny.
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Skroty: FASD (fetal alcohol spectrum disorder) — spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych, KCPU — Krajowe Centrum Przeciwdziatania
Uzaleznieniom, PARPA — Pafistwowa Agencja Rozwigzywania Problemoéw Alkoholowych

Zgodnie z przyjetymi zalozeniami po 5 latach
od publikacji na tamach Wydania Specjalnego
»~Medycyny Praktycznej — Pediatrii” 1/2020 do-
kumentu: ,Rozpoznawanie spektrum ptodowych
zaburzen alkoholowych. Zalecenia opracowane
przez interdyscyplinarny zesp6! polskich eksper-
tow” przedstawiamy Panstwu najnowsze rekomen-
dacje. Dziatania, ktérych celem byta aktualizacja
niniejszego dokumentu, obejmowaly 4 etapy:

1) wdrozenie zalecen dotyczacych rozpoznawania
spektrum plodowych zaburzen alkoholowych
(FASD) opracowanych przez zespél polskich
ekspertéw oraz ocene ich funkcjonowania
w praktyce (projekt zrealizowany przez Wo-
jewbdzki Specjalistyczny Szpital Dzieciecy
im. §w. Ludwika w Krakowie na zlecenie Pan-
stwowej Agencji Rozwigzywania Probleméw
Alkoholowych [PARPA] w 2021 r.)

2) przeprowadzenie ankiety dotyczacej realizacji
zalecen diagnostycznych FASD 2020 (zrealizo-
wanej przez PARPA w 2023 r.)

3) organizacje konferencji szkoleniowej FASD
w Lodzi (przygotowanej przez Krajowe Cen-
trum Przeciwdziatania Uzaleznieniom [KCPU]
w 2023 r)

4) organizacje konferencji szkoleniowej FASD
w Lodzi (przygotowanej przez KCPU w 2024 r.).

I Etap 1. Wprowadzenie zalecen

Projekt zakladal zastosowanie zalecen dotyczg-
cych rozpoznawania FASD opracowanych przez
interdyscyplinarny zespél ekspertéw oraz ich
praktyczng ewaluacje.

Oceniono przydatno$§é zaproponowanego w ra-
mach zalecen postepowania przesiewowego oraz
diagnostycznego. Opinie dotyczacg tych obszaréow

Metodologia

wyrazili przedstawiciele érodowiska medycznego
(ginekolodzy, neonatolodzy, pediatrzy, lekarze pod-
stawowej opieki zdrowotnej [POZ], pielegniarki
$rodowiskowe i polozne) oraz o$wiaty (psycholodzy
i pedagodzy). Opracowano réwniez ankiete dla ro-
dzica/opiekuna.

Dokument oceniono wysoko pod wzgledem zwie-
zloéci, jasnego podziatu kategorii diagnostycznych
oraz wyraznego rozdzielenia etapu przesiewo-
wego od diagnostycznego. Pozytywnie oceniono
rowniez wyszczegbélnienie standaryzowanych
narzedzi zaréwno do diagnostyki psychologicznej
(testy psychologiczne), jak 1 medycznej (lip-phil-
trum guide, siatki centylowe). Za dodatkowy atut
uznano wskazanie narzedzi przesiewowych neu-
rologopedycznych oraz fizjoterapeutycznych. Gi-
nekolodzy docenili zamieszczenie testu AUDIT-C
jako narzedzia przesiewowego, zaznaczajac jego
przydatno$é, oraz uwzglednienie pytania o styl zy-
cia pacjentki 3 miesigce przed cigzg. Psycholodzy
wskazali natomiast na zbyt restrykcyjne kryteria
rozpoznawania zaburzen neuropsychologicznych.
Pomocne okazato sie umieszczenie tabeli dotycza-
cych diagnostyki réznicowej innych zaburzen ge-
netycznych (fenokopii FASD) oraz cech podobnych
i r6znicujgcych.

Podkreslono potrzebe szerokiego udostepnienia
zalecen, tak aby mogli z nich korzystaé zaréwno
przedstawiciele Srodowiska edukacji, jak 1 medycz-
nego.

I Etap 2. Przeprowadzenie ankiety

Celem ankiety zwigzanej z realizacjg zalecen do-
tyczacych rozpoznawania FASD 2020 byto zebra-
nie od przedstawicieli punktéw diagnostycznych
FASD w Polsce informacji na temat korzystania
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w codziennej praktyce z zalecen oraz oceny przy-

datnosci i adekwatnoéci poszczegélnych zagadnien

uwzglednionych w dokumencie. Ponadto infor-
macje zgromadzone w ankiecie miaty stuzy¢ od-

zwierciedleniu sytuacji w zakresie rozpoznawania
FASD w Polsce oraz wskazaniu dalszych krokéw
w aktualizacji dokumentu.

W ankiecie wzieli udzial przedstawiciele

19 punktéw diagnostycznych FASD, ktérzy odpo-

wiedzieli na pytania ogélne dotyczgce dokumentu
(takie jak: przejrzysto$c i struktura, opracowanie

graficzne, objeto$é 1 wyczerpujace ujecie zagad-
nien) oraz odnoszgce si¢ do poszczegdlnych za-
lecen diagnostycznych (takie jak: ocena wyrdz-
nionych kategorii diagnostycznych, zapropono-

wanego schematu diagnostycznego, przydatno§ci
praktycznych wskazéwek dotyczgcych wywiadu

w kierunku ekspozycji na alkohol, tatwosci po-

miaru dysmorfii, wtasciwoséci narzedzi do oceny

wzrastania, wlasciwoéci dobranych siatek centy-
lowych, adekwatnoéci kryteriéw dobranych do oce-

ny zaburzen neuropsychologicznych, widocznosci
1 powszechnoéci stosowania dokumentu przez
specjalistow).

Z obszaru pytan ogélnych 100% respondentéw
docenito przydatnoéé zawartych w dokumencie

tabel oraz fakt, ze zwrécono w nim uwage na po-

trzebe wspolpracy specjalistéw réznych dziedzin.
Duze zréznicowanie odpowiedzi odnotowano

w odniesieniu do podziatu FASD na zaburzenia

neurorozwojowe zwigzane z prenatalng ekspozy-

cja na alkohol (neurobehavioral disorder-prenatal

alcohol exposure — ND-PAE) i plodowy zesp6t al-
koholowy (fetal alcohol syndrome — FAS) — na te-

mat takiego podzialu negatywnie wypowiedziato

sie >47% ankietowanych, a pozytywnie >52%.

Rozbiezne opinie specjalistow na temat podziatu
FASD sugeruja, ze konieczna jest dalsza dyskusja
1 ewentualne doprecyzowanie kryteriow.

Natomiast na temat zaproponowanego sche-

matu diagnostycznego respondenci wypowiedzieli

sie niemal jednogloénie, oceniajgc go pozytywnie

w blisko 95% 1 uznajgc jego logiczno$é w 100%.
Taki sam odsetek pozytywnych i negatywnych

odpowiedzi uzyskaly pytania dotyczace przydat-
no$ci zamieszczonych w dokumencie testéw AU-

DIT-C oraz AUDIT — prawie 32% respondentéow

ocenilo pomyst negatywnie, a 68% pozytywnie.

W przypadku pytan dotyczgcych zastosowanych
siatek centylowych >80% ankietowanych pochwa-
lito ich dobér, w tym prawie 90% pozytywnych
opinii odnosilo sie do doboru kryteriéow oceny
zaburzen neuropsychologicznych. Réwniez pra-
wie 90% respondentéw wyrazito aprobate dla
zamieszczonej w dokumencie listy narzedzi diag-
nostycznych z podzialem na wiek. Natomiast
>26% uznatlo, ze zawarte w dokumencie kryte-
ria sg nieodpowiednie do diagnostyki neuropsy-
chologicznej u matych dzieci, w przeciwienstwie
do wiekszych dzieci 1 nastolatkow — >94% pozy-
tywnych wskazan.

7 zawartych w powyzszej ankiecie pytan pod-
sumowujgcych wynika, ze prawie 58% responden-
téw nie zna dokladnie tego dokumentu. Wynik ten
wskazuje na potrzebe intensywniejszej edukacji
1 promocji wérdod specjalistow, za czym opowie-
dzialo sie prawie 90% ankietowanych.

I Etap 3. Organizacja konferencji
szkoleniowej w 2023 roku

Celem konferencji szkoleniowej FASD zorganizo-
wanej w 2023 roku, w ktérej uczestniczyli przed-
stawiciele zespotéw diagnostycznych FASD z Pol-
ski wraz z czlonkami Rady ds. FASD powolane;j
przez KCPU, bylo oméwienie dotychczas zebra-
nych informacji (z etapéw 1. 1 2.) oraz przeglad
piSmiennictwa dotyczacego tego zagadnienia.
Dyskusji poddano: aktualizacje narzedzi badaw-
czych (testy psychologiczne) 1 siatek centylowych,
okreélenie roli i znaczenia badan dodatkowych
w diagnostyce (rezonans magnetyczny [MR] oraz
elektroencefalografia [EEG]), okreélenie roli mato-
glowia (<3. centyla) w diagnostyce nieprawidlowo-
$éci oérodkowego uktadu nerwowego (OUN), libera-
lizacje kryteriéw pozwalajgcych na stwierdzenie
zaburzen neuropsychologicznych oraz mozliwoéci
diagnostyczne u matych dzieci (<5. rz.).

I Etap 4. Organizacja konferengji
szkoleniowej w 2024 roku

Konferencja szkoleniowa FASD zorganizowana
w 2024 roku z udziatem przedstawicieli zespotéw
diagnostycznych FASD z Polski oraz cztonkéw
Rady ds. FASD powotanej przez KCPU skupiata
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sie na sfinalizowaniu dziatan zwigzanych z ak-
tualizacjg zalecenn diagnostycznych FASD i roz-
powszechnieniem wérod specjalistow aktualnej
wersji dokumentu. W przypadku kwestii spornych
przeprowadzono glosowanie, dokonano przegladu
pisémiennictwa dotyczgcego omawianego tematu,
a zaktualizowany dokument poddano redakcji
merytorycznej.

W zwigzku z nieustannym rozwojem wiedzy
w zakresie FASD oraz diagnostyki medycznej
1 psychologicznej zaleca sie aktualizowanie zale-
cen cyklicznie co 4-5 lat.

Projekt obejmujacy zaktualizowanie zalecen
dotyczacych rozpoznawania FASD byt w calosci
finansowany przez KCPU. Zgodnie z zaleceniami
specjalistow prace nad kolejng aktualizacjg do-
kumentu powinny zosta¢ powierzone Polskiemu
Towarzystwu Pediatrycznemu (PTP).

1. Okulicz-Kozaryn K., Szymanska K., Maryniak A. i wsp.: Rozpoznawanie spektrum
ptodowych zaburzen alkoholowych. Zalecenia opracowane przez interdyscyplinarny
zespot polskich ekspertow. Med. Prakt. Pediatr. WS 1/2020

Metodologia
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Wyrdznione kategorie diagnostyczne

dr n. med. Matgorzata Klecka, dr n. o zdr. Iwona Palicka

Skroty: AAP — American Academy of Pediatrics, FAS (fetal alcohol syndrome) — ptodowy zesp6t alkoholowy, FASD (fetal alkohol spectrum
disorder) — spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych, ICD — International Classification of Diseases, ND-PAE (neurodevelopmental disorders
associated with prenatal alcohol exposure) — zaburzenia neurorozwojowe zwigzane z prenatalng ekspozycja na alkohol, pFAS (partial fetal
alcohol syndrome) — czeéciowy ptodowy zespét alkoholowy, rFASD — ryzyko FASD

Terminologia opisujgca zaburzenia powstalte w wy-
niku prenatalnej ekspozycji na alkohol jest bardzo
zréznicowana, a sam termin ,spektrum ptodowych
zaburzen alkoholowych” (FASD) zwykle nie jest
réwnowazny z rozpoznaniem klinicznym (wyjatek
stanowig najnowsze kanadyjskie kryteria dotycza-
ce rozpoznawania FASD'). Oprécz powszechnie
stosowanego terminu ,,plodowy zespél alkoholo-
wy” (FAS), wprowadzonego przez Jonesa i Smi-
tha,? w piémiennictwie funkcjonujg okreélenia
bardzo wielu réznych jednostek diagnostycznych,
takich jak: ,czeSciowy plodowy zespét alkoholowy”
(pFAS), ,,poalkoholowe zaburzenia neurorozwojo-
we” (alcohol-related neurodevelopmental disor-
der — ARND), ,plodowy efekt alkoholowy” (fetal
alcohol effect — FAE), ,uszkodzenie mézgu zwig-
zane z alkoholem” (alcohol-related brain damage —
ARBD)?6 lub szczegélowe kategorie opisywane
w 4-cyfrowym kwestionariuszu diagnostycznym
FASD (tzw. kwestionariuszu waszyngtonskim).
Wszystkie cechy obserwowane u 0séb prenatal-
nie narazonych na dziatanie alkoholu obejmujg
spektrum objawéw.” Zalecamy rozréznienie 4 pod-
stawowych kategorii diagnostycznych w ramach

FASD:

1) FAS (w klasyfikacji ICD-10 oznaczony kodem
Q86.0)

2) pFAS (w klasyfikacji ICD-10 oznaczony kodem
G96.8)

3) ND-PAE — zaburzenia neurorozwojowe zwigza-
ne z prenatalng ekspozycjg na alkohol (w klasy-
fikacji ICD-10 oznaczone kodem G96.8)

4) yFASD — ryzyko FASD.

Ponizej przedstawiono proponowane kryteria
rozpoznania tych zaburzen (p. ramka).

Pelna diagnoza funkcjonalna czesto wymaga
zastosowania dodatkowych kodéw klasyfikacji
ICD-101 ICD-11, w tym najczeéciej:

1) w przypadku ICD-10:

a) F80 — specyficzne zaburzenia rozwoju mowy

ijezyka

b) F81 — specyficzne zaburzenia rozwoju umiejet-

nosci szkolnych

¢) F82 - specyficzne zaburzenie rozwoju funkeji

motorycznych

d) F94.8 — inne dzieciece zaburzenia funkcjo-

nowania spotecznego

e) F83 — mieszane specyficzne zaburzenia roz-

wojowe

f) F88 —inne zaburzenia rozwoju psychicznego

(psychologicznego)

g) R27 — inne zaburzenia koordynacji ruchéow

h) R62.0 — opdznienie etapéw rozwoju fizjolo-

gicznego

i) R62.8 — inne braki w poréwnaniu z oczeki-

wanym prawidlowym rozwojem fizjologicz-
nym (niskorosto§é, niedobor masy ciata)

1) E34.3 — karlowato$é, gdzie indziej nieskla-

syfikowana (niskorostosc)

k) P04.3 — ekspozycja ptodu na alkohol

1) G40 — padaczka

1) R29.8 —inne okres$lone objawy neurologiczne
2) w przypadku ICD-11:

a) 6A01 — zaburzenia specyficzne jezyka

b) 6A02 — zaburzenia specyficzne umiejetnoéci

szkolnych

¢) 6A03 — zaburzenia koordynacji rozwojowej

d) 6A05 — zaburzenia rozwojowe funkcji poznaw-

czych

e) 6A06 —zaburzenia neurorozwojowe mieszane
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» Ramka. Rozpoznanie FAS, pFAS, ND-PAE oraz rFASD

rozpoznanie FAS (wg ICD-10: Q86.0) wymaga obecnosci
wszystkich cech (A, B, Ci D)
A) charakterystyczny wzér cech twarzy:

— krotkie szpary powiekowe (<10. centyla) oraz

— waska gorna warga (4 lub 5 w skali LPG) oraz

— plaska rynienka podnosowa (4 lub 5 w skali LPG)

B) prenatalny i/lub postnatalny niedobdr wzrostu/masy ciata:

— dtugos¢/wysokosc iflub masa ciata <3. centyla i/lub

— urodzeniowa masa ciata <10. centyla

() zaburzenia neurorozwojowe:

— deficyty w zakresie >3 obszaréw poznawczych, a w przypadku
stwierdzenia objawdw neurologicznych — w zakresie =2 obsza-
réw poznawczych oraz

— nieprawidtowosci w zakresie >3 obszarow ze sfery emocjonalno-
-spotecznej, zaburzenh adaptacyjnych lub objawdéw psychopato-
logicznych oraz

— znaczacy wptyw ww. nieprawidfowosci na codzienne zyciowe
czynnosci i funkcjonowanie szkolne, przedszkolne lub zawodowe

D) potwierdzona lub niepotwierdzona ekspozycja na alkohol w okre-
sie prenatalnym?:

— >8 standardowych porcji alkoholu w tygodniu przez >2 tygo-

dnie cigzy lub

>2 epizody wypicia przy jednej okazji =4 porcji alkoholu lub
dokumentacja medyczna, sadowa lub opieki spotecznej po-
twierdzajaca duze stezenie alkoholu we krwi, terapie alkoholo-
wa, inne spoteczne, prawne lub zdrowotne problemy zwigzane
z piciem alkoholu w czasie ciazy

rozpoznanie pFAS (wg ICD-10: G96.8)
1) z potwierdzona ekspozycja na alkohol wymaga obecnosci
3 cech (A, Ci D [p. wyzejl):
A) charakterystyczny wzér cech twarzy (2 z 3 cech dysmorfii twarzy):
— krotkie szpary powiekowe (<10. centyla) i/lub
— waska gorna warga (4 lub 5 w skali LPG) i/lub
— ptaska rynienka podnosowa (4 lub 5 w skali LPG)
() zaburzenia neurorozwojowe:
— wystepowanie 1 kluczowego objawu neurologicznego badz
deficytow w obrebie >3 obszaréw neuropoznawczych lub
— wystepowanie =1 nieprawidtowosci w kazdym z 3 obszaréw:
neuropoznawczym, samoregulagji, funkcji adaptacyjnych
2) bez potwierdzonej ekspozycji na alkohol wymaga obecnos-
ci3cech (A, BiQ):
A) charakterystyczny wzdr cech twarzy (2 z 3 cech dysmorfii twarzy):
— krotkie szpary powiekowe (<10. centyla) i/lub
— waska goérna warga (4 lub 5 w skali LPG) i/lub
— plaska rynienka podnosowa (4 lub 5 w skali LPG)
B) prenatalny i/lub postnatalny niedobdr wzrostu/masy ciata:
— dtugos¢/wysokosc iflub masa ciata <3. centyla i/lub
— urodzeniowa masa ciafa <10. centyla

Wyréznione kategorie diagnostyczne
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() zaburzenia neurorozwojowe:
— wystepowanie 1 kluczowego objawu neurologicznego badz
deficytéw w obrebie >3 obszaréw neuropoznawczych lub
— wystepowanie =1 nieprawidtowosci w kazdym z 3 obszaréw:
neuropoznawczym, samoregulacji, funkcji adaptacyjnych

rozpoznanie ND-PAE (wg ICD-10: G96.8) wymaga
obecnosci 2 cech (Ci D)
() zaburzenia neurorozwojowe:

— deficyty w zakresie >3 obszaréw poznawczych, a w przypadku
stwierdzenia objawdw neurologicznych — w zakresie =2 obsza-
réw poznawczych oraz

— nieprawidfowosci w zakresie =3 obszarow ze sfery emocjonalno-
-spotecznej, zaburzen adaptacyjnych lub objawéw psychopato-
logicznych oraz

— znaczacy wptyw ww. nieprawidtowosci na codzienne czynnosci
zyciowe i funkcjonowanie szkolne, przedszkolne lub zawodowe

D) potwierdzona ekspozycja na alkohol w okresie prenatalnym —

do rozpoznania ND-PAE konieczne jest potwierdzenie prenatalnej
ekspozycji na alkohol w dawce zwiagzanej z negatywnymi skutkami
neurorozwojowymi (p. zalecenie dotyczace rozpoznania prenatalne;
ekspozycji na alkohol):

— >8 standardowych porcji alkoholu w tygodniu przez =2 tygo-

dnie cigzy lub

>2 epizody wypicia przy jednej okazji >4 pordji alkoholu lub
dokumentacja medyczna, sadowa lub opieki spotecznej po-
twierdzajaca duze stezenie alkoholu we krwi, terapie alkoholo-
wa, inne spoteczne, prawne lub zdrowotne problemy zwiazane
z piciem alkoholu w czasie cigzy

rozpoznanie rFASD
« grupa 0sob z podejrzeniem FASD z zaburzeniami neurorozwojo-
wymi:

— bez potwierdzonej prenatalnej ekspozycji na alkohol, ale po-
chodzacych ze Srodowisk zagrozonych szkodliwym uzywaniem
alkoholu i/lub substancji psychoaktywnych

— bez informacji dotyczacych przebiegu ciazy i okresu okotoporo-
dowego

+ grupa 0s6b z podejrzeniem FASD z potwierdzona ekspozycja
na alkohol, w przypadku ktérych precyzyjna ocena zaburzenh
neurorozwojowych jest aktualnie niemozliwa

+ grupa 0s6b z podejrzeniem FASD w trakcie diagnostyki réznicowej

2 Nie nalezy rozpoznawac prenatalnej ekspozycji na alkohol (PAE), jesli ja
wykluczono lub pozostaje na poziomie zdecydowanie ponizej tego, o ktérym
wiadomo, ze jest zwigzany z negatywnymi skutkami fizycznymi i/lub rozwojowy-
mi (p. zalecenie dotyczace rozpoznania prenatalnej ekspozycji na alkohol).

FAS — ptodowy zespét alkoholowy, FASD — spektrum ptodowych zaburzen
alkoholowych, LPG — lip-phitrum guide, ND-PAE — zaburzenia neurorozwojowe
zwigzane z prenatalna ekspozycja na alkohol, pFAS — czeéciowy ptodowy zesp6t
alkoholowy, rFASD — ryzyko FAS

1
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Tabela 1. Zestawienie kategorii i obszarow diagnozy FASD

FAS (ICD-10: Q86.0)

ND-PAE (ICD-10: G96.8,
F83, F88)

FASD
pFAS (ICD-10: G96.8)

rFASD — kategoria
niediagnostyczna

prenatalna tak lub nieznana tak tak nieznana tak nieznana
ekspozycja
na alkohol
prenatalny i/lub tak - - tak obserwacja obserwacja
postnatalny niedobdr
dtugosci (wysokosci)/
masy ciata
kluczowe dysmorfie  krétkie szpary - 2 z 3 cech dysmorfii: 2 z 3 cech dysmorfii: obserwacja obserwacja
twarzy powiekowe + waska krétkie szpary krétkie szpary
gorna warga + ptaska powiekowe powiekowe
rynienka podnosowa i/lub waska gérna warga i/lub waska gérna
i/lub pfaska rynienka warga
podnosowa i/lub ptaska rynienka
podnosowa
zaburzenia 3 deficyty poznawcze 3 deficyty poznawcze 1 kluczowy objaw 1 kluczowy objaw niemozliwe tak
neurorozwojowe (lub 2 deficyty poznawcze  (lub 2 deficyty poznawcze  neurologiczny neurologiczny do stwierdzenia
i obecne objawy i obecne objawy badz deficyty w obrebie  badz deficyty
neurologiczne) neurologiczne) >3 obszarow w obrebie =3 obszaréw
+ . neuropoznawczych neuropoznawczych

3 nieprawidfowosci
ze sfery

3 nieprawidtowosci
ze sfery

lub =1 nieprawidtowos¢
w kazdym z 3 obszaréw:

lub =1 nieprawidtowos$¢
w kazdym z 3 obszarow:

h ) A . neuropoznawczym, neuropoznawczym,
emocjonalno-spotecznej,  emocjonalno-spotecznej, samoregulagji, funkeji samoregulagji, funkeji
zaburzen adaptacyjnych zaburzen adaptacyjnych adaptacyjnych adaptacyjnych

lub objawéw
psychopatologicznych
+

znaczacy wptyw ww.
nieprawidtowosci

na codzienne czynnosci
zyciowe i funkcjonowanie
spoteczne

lub objawéw
psychopatologicznych
+

znaczacy wplyw ww.
nieprawidtowosci

na codzienne czynnosci
zyciowe i funkcjonowanie
spoteczne

FAS — ptodowy zespot alkoholowy, FASD — spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych, ICD — International Classification of Diseases, ND-PAE — zaburzenia
neurorozwojowe zwiazane z prenatalna ekspozycja na alkohol, pFAS — czesciowy ptodowy zespét alkoholowy, rFASD — ryzyko FASD

f) 6A07 — zaburzenia rozwojowe funkcji moto-

rycznych

3) kluczowych cech dysmorficznych twarzy

4) zaburzen neurorozwojowych.

g) MG50 — zaburzenia ruchowe niesklasyfiko-

wane gdzie indziej

Zalecenie 1.1. W ramach FASD wyroznia sig:

h) MG51 — zaburzenia napiecia mie$niowego 1) FAS

i) ME50 — inne specyficzne zaburzenia neuro- 2) pFAS
logiczne 3) ND-PAE

j) KA83 — zaburzenia neurorozwojowe zwigza- 4) rFASD.

ne z ekspozycjg na substancje toksyczne
k) 8E49 — zaburzenia neurorozwojowe zwigza- Podsumowanie wyréznionych kategorii oraz ob-
ne z ekspozycjg na alkohol w zyciu plodowym  szaréw diagnozy FASD przedstawiono w tabeli 1.
1) QA02.1 — plodowy zesp6t alkoholowy (FAS).
Diagnoza FASD opiera sie na stwierdzeniu:
1) prenatalnej ekspozycji na dziatanie alkoholu

2) ograniczenia wzrastania pre- i postnatalnego
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I Co nowego?

Zestawienie kodéw ICD-10 oraz ICD-11, ktére sg
przydatne do petnej diagnozy funkcjonalnej spek-
trum plodowych zaburzen alkoholowych (FASD),
zweryfikowano i uzupelniono, uwzgledniajac kody
z kategorii P, G 1 R. Dodatkowo poréwnano te
kody z zaleceniami American Academy of Pedia-
trics (AAP) z 2022 roku.
Uzupelnione kody ICD-10:
1) P04.3 — noworodek narazony na dziatanie al-
koholu spozywanego przez matke
2) G40 — padaczka
3) R29.8 — inne okreslone objawy neurologiczne.
Odpowiedniki w ICD-11:
1) KA06.2 — plodowy zespét alkoholowy (FAS)
2) 8A60 — padaczka
3) MB26.8 —inne okres$lone objawy neurologiczne.

I Porownanie z zaleceniami AAP

AAP w swoich zaleceniach z 2022 roku dotycza-
cych kodowania FASD wskazuje na nastepujace
kategorie kodéw ICD-10-CM:

1) gléwne rozpoznania — obejmujace kody, takie
jak P04.3 (noworodek narazony na dzialanie
alkoholu spozywanego przez matke) oraz Q86.0
(FAS)

2) cechy twarzy — swoiste kody odnoszgce sie
do dysmorfii twarzy charakterystycznej dla
FAS

3) rozwdj i zaburzenia neurorozwojowe — kody
dotyczgce op6znien rozwojowych i zaburzen
neurologicznych

4) diagnozy wtorne — kody zwigzane z powikta-
niami i wspotistniejgcymi chorobami

5) ustugi medyczne i pomocnicze — kody odnoszace
sie do éwiadczen zdrowotnych i wsparcia tera-
peutycznego.

AAP skupia sie na klasyfikacji ICD-10-CM,
ktoéra jest modyfikacjg ICD-10 stosowang w USA.
W Polsce obowigzuje klasyfikacja ICD-10, a ICD-11
ma zostaé wdrozona do 2026 roku, dlatego istotne
jest zaréwno uwzglednienie obecnie stosowanych
kodéw ICD-10, jak i przygotowanie sie do wprowa-
dzenia kodéw ICD-11.

Wyréznione kategorie diagnostyczne
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Schemat postepowania diagnostycznego

dr n. med. Matgorzata Klecka

Skroty: FAS (fetal alcohol syndrome) — ptodowy zespét alkoholowy, FASD (fetal alcohol spectrum disorders) — spektrum ptodowych zaburzen
alkoholowych, ND-PAE (neurobehavioral disorder-prenatal alcohol exposure) — zaburzenia neurorozwojowe zwigzane z prenatalna ekspozycja
na alkohol, pFAS (partial fetal alcohol syndrome) — czesciowy ptodowy zespot alkoholowy, rFASD — ryzyko FASD

Rozpoznawanie FASD jest procesem wieloetapo-

wym 1 wymaga wspoélpracy réznych specjalistow.

Przedstawiony ponizej schemat postepowania

diagnostycznego obejmuje 4 podstawowe etapy

(ryc. 1):

1) ocene przesiewowsq

2) badania specjalistyczne, w tym funkcjonalne

3) diagnoze réznicowa

4) sformutowanie wnioskow i zalecen oraz prze-
kazanie ich pacjentowi i/lub jego rodzinie.

I Ocena przesiewowa

Celem badan przesiewowych jest identyfikacja
0s6b z grupy ryzyka i skierowanie ich na wtasci-
wag diagnostyke w kierunku FASD. Jest to nie-
zwykle wazny element procesu diagnostycznego,
ktory decyduje o tym, jak wezesnie FASD zostanie
rozpoznane, a tym samym — kiedy zostang podjete
odpowiednie dziatania terapeutyczne.
Oceng przesiewowg powinno sie objgé wszyst-
kie dzieci:
1) ktérych matki pity alkohol w czasie cigzy
2) z zaburzeniami neurorozwojowymi o nieznanej
etiologii i/lub matogtowiem o nieznanej etiologii
3) z ograniczeniem wzrastania (dltugo$§é/wysokoséé
i/lub masa ciata <3. centyla 1/lub urodzeniowa
masa ciata <10. centyla)
4) z charakterystycznymi dla FAS cechami dys-
morficznymi twarzy.
Ocene przesiewowg moga prowadzié rézne 0so-
by 1 w réznych miejscach, a zwlaszcza:
1) w poradniach 1 na oddziatach ginekologiczno-
-potozniczych — na podstawie wywiadu z matka
lub innych danych wskazujgcych na picie alko-
holu w czasie cigzy

2) na oddziatach polozniczych i neonatologicz-
nych — na podstawie wystepowania u noworod-
ka zaburzen neurologicznych lub wad wrodzo-
nych, w tym dysmorfii

3) przez pediatréw lub pielegniarki w réznych
placéwkach ochrony zdrowia — na podstawie
stwierdzenia u dziecka jakichkolwiek niepra-
widlowos$ci neurorozwojowych, ograniczenia
wzrastania lub dysmorfii (p. zalgcznik 1 oraz 2)

4) przez pracownikow oswiaty lub socjalnych,
kuratoréow lub rodzicéow/opiekunéw dziecka —
na podstawie obserwacji nieprawidlowosci
w jego funkcjonowaniu psychospotecznym
lub trudnosci w realizacji zadan rozwojowych
o okreslonej przyczynie (p. zalgcznik 3).
Ocena przesiewowa ma na celu uruchomienie

procedury diagnostyki specjalistycznej (obejmu-

jacej ocene prenatalnej ekspozycji na alkohol,
kluczowych cech dysmorficznych twarzy, masy

i wysokoS$ci ciala, obwodu glowy oraz neurorozwo-

jowa). Z zalozenia ocena przesiewowa jest mniej

doktadna niz kolejne etapy procesu diagnostycz-
nego. Obecnie nie sg dostepne narzedzia do oceny
przesiewowej w kierunku FASD.

Od wiedzy i zaangazowania oséb na etapie
przesiewowym zalezy, czy i kiedy zostanie urucho-
miony proces specjalistycznej diagnostyki w kie-
runku FASD.

Zalecenie 2.1. Ocena przesiewowa FASD to proces
identyfikacji dzieci i mtodziezy z rFASD za pomoca
standaryzowanych narzedzi, kwestionariuszy lub wy-
wiaddw.
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etap elementy kluczowe
picie alkoholu zaburzenia ograniczenie charakterystyczne
przez matke neurorozwojowe wzrastania (pomiar dla FAS cechy
9 w cigzy (wywiad o0 nieznanej etiologii i ocena na siatkach dysmorficzne twarzy
% z matka/wywiad (obserwacja/badania/ centylowych wzrostu/ (obserwacja/
° srodowiskowy/ wywiad z rodzicami dtugosci ciata, masy badania)
2 analiza lub opiekunami) ciata, obwodu gtowy)
o dokumentow)
5
E Vo
tak nie tak nie tak nie tak nie

— l l

szczegotowa ocena:
1) prenatalnej ekspozycji na alkohol
2) ograniczenia wzrastania pre- i postnatalnego > konsultacje
3) kluczowych cech dysmorficznych twarzy < specjalistyczne i badania
4) zaburzen neurorozwojowych diagnostyczne

aujeuoyuny wAy m ‘auzakysieads aiuepeq
eM021uz0J ezoubelp

wg szczegotowego planu
opracowanego przez
zespot diagnostyczny,
ryzyko nie F@ uwzgledniajacego
FASD badania:
— genetyczne
- neuroobrazowe
- neurometaboliczne
— psychiatryczne
— neurologopedyczna
- psychologiczne
v — fizjoterapeutyczne

— neuropsychologiczne

przedstawienie rodzinie pacjenta matoletniego i samemu
pacjentowi (jesli jest petnoletni) informacji dotyczacych:

— kryteridw, na podstawie ktorych ustalono rozpoznanie

— ustalen zespotu diagnostycznego w zakresie
przeprowadzonych badan

— dalszego postepowania, w tym kolejnych wizyt
kontrolnych

— dalszego postepowania dostosowanego do
rzeczywistych potrzeb stwierdzonych w wyniku diagnozy
funkcjonalnej oraz realnych mozliwosci ich zapewnienia
pacjentowi i jego rodzinie

UDI3|Z | MOYSOIUM BIUBMOINWIOYS

w przypadku dzieci z grupy ryzyka FASD dodatkowo:
informacja o koniecznosci kontaktu w okreslonym czasie w celu
ponownej oceny neurorozwojowej

kto

lekarze, pielegniarki,
potozne w POZ,
placéwkach
ginekologiczno-
-potozniczych,
neonatologicznych,
pracownicy o$wiaty,
pomocy spotecznej,
rodzice/opiekunowie
dziecka

interdyscyplinarny
zespot specjalistyczny
FASD?

osrodek wysoko-
specjalistyczny
wspotpracujacy
z interdyscyplinarnym
zespotem
specjalistycznym
FASD

lekarz lub psycholog,
przedstawiciel
interdyscyplinarnego
zespotu
specjalistycznego
FASD, ktory
uczestniczyt
W procesie
rozpoznawania
W procesie stawiania
diagnozy

Ryc. 1. Etapy procesu diagnostycznego (? lista miejsc zajmujacych sie rozpoznawaniem i leczeniem FASD jest dostepna na stronie: www.ciazabezalkoholu.pl/diagnoza-i-terapia)

W Polsce brakuje szczegdélowych przepiséw wymaga opracowania lokalnych procedur i uzgod-
dotyczacych przesiewowych badan w kierunku nien, na przyktad w ramach programéw profilak-

FASD, co moze oznaczad, ze ich przeprowadzanie tycznych.

Schemat postepowania diagnostycznego
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Zalecenie 2.2. Stwierdzenie:

1) prenatalnej ekspozycji na alkohol lub

2) ograniczenia wzrastania lub

3) jakichkolwiek nieprawidtowosci w zakresie neu-
rorozwoju dziecka

powinno zawsze sugerowac mozliwos¢ wystapienia
FASD oraz prowadzi¢ do skierowania na specjali-
styczng diagnostyke.

I Badania specjalistyczne i ocena
funkcjonalna

Badania specjalistyczne

Podstawowym celem badania specjalistycznego
jest zweryfikowanie, czy dana osoba spelnia kryte-
ria diagnostyczne FAS, pFAS lub ND-PAE lub czy
powinna by¢ zakwalifikowana do grupy rFASD
(co oznacza konieczno$é powtérzenia oceny neuro-
rozwojowej). Dodatkowym celem badan specjali-
stycznych jest zebranie informacji przydatnych
do sformulowania diagnozy funkcjonalnej oraz
wskazanie niezbednych badan uzupelniajgcych
rozpoznanie, a wiec skierowanie na odpowiednig
diagnostyke réznicowg (p. nizej).

Ze wzgledu na zlozone konsekwencje zdrowot-
ne prenatalnej ekspozycji na alkohol do przepro-
wadzenia dokladnej 1 kompleksowej diagnostyki
FASD oraz opracowania zalecen terapeutycznych
niezbedny jest interdyscyplinarny zespol spe-
cjalistéw. Trzon kazdego zespolu stanowig le-
karz po odpowiednim przygotowaniu oraz psycho-
log po odpowiednim przygotowaniu, a w przypad-
ku dzieci do 18. miesigca zycia r6wniez neurolog

dzieciecy 1 logopeda.

Zalecenie 2.3. Badanie specjalistyczne to interdy-
scyplinarny proces diagnostyczny obejmujacy szcze-
gotowa ocene lekarska, neuropsychologiczna, neuro-
rozwojowa oraz ewentualne badania dodatkowe
(np. neurologiczne, genetyczne). Celem badania jest
identyfikacja nieprawidtowosci fizycznych, poznaw-
czych, behawioralnych i adaptacyjnych, niezbednych
do rozpoznania FASD.

Ocena funkcjonalna

Ocena funkcjonalna to szczegbétowy opis funk-
cjonowania pacjenta w réznych obszarach zycia,
z uwzglednieniem jego mocnych i stabych stron.
Proces ten obejmuje analize zdolno$ci poznaw-
czych, emocjonalnych, spolecznych, ruchowych
1 adaptacyjnych, a takze identyfikacje potrzeb
terapeutycznych i1 edukacyjnych.

Oceny funkcjonalnej dokonujg specjaliSci, tacy
jak: logopedzi, pedagodzy, pedagodzy specjalni,
fizjoterapeuci, terapeuci integracji sensorycz-
nej (SI), terapeuci zajeciowi, inni terapeuci neuro-
rozwojowi. Czgstkowa ocena funkcjonalna nie jest
jednoznaczna z konicowg diagnozg FASD.

Wszyscy czlonkowie zespolu powinni wyka-
zywaé niezbedng wiedze specjalistyczng umoz-
liwiajaca przeprowadzenie oceny we wszystkich
kluczowych obszarach, jak réwniez systematycz-
nie aktualizowaé swojg wiedze na temat FASD.
Powinni tez odbyé szkolenie w zakresie pozyski-
wania wrazliwych informacji od rodzin biologicz-
nych, zwlaszcza na temat prenatalnej ekspozycji
na alkohol.

W celu postawienia diagnozy wskazane jest
bezposrednie spotkanie zespolu diagnostycznego.
Dopuszczalne sg tez spotkania wirtualne (np. tele-
konferencje).

Zalecenie 2.4. Ocena funkcjonalna nie jest réwno-
znaczna z koncowaq diagnoza FASD.

I Diagnostyka roznicowa

Ten etap procesu rozpoznawania FASD ma na celu
wykluczenie przyczyn zaburzen neurorozwojo-
wych innych niz prenatalna ekspozycja na alkohol,
a tym samym — ostateczne potwierdzenie diagno-
zy FAS, pFAS lub ND-PAE. Moze tez przesgdzié
o wykluczeniu pacjenta z grupy rFASD.

Roéwnie waznym celem badan na tym etapie
jest zebranie danych, ktére pozwolg sformutowaé
kompleksowe wskazania terapeutyczne.

Aby wykluczy¢ inne choroby, w przypadku wat-
pliwos$ci diagnostycznych zespdt diagnostyczny
kieruje pacjenta do poszczegélnych specjalistow
w dziedzinie medycyny (specjalisty choréb meta-
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bolicznych, neurologa, psychiatry), ktérzy decy-
dujg o dalszym postepowaniu diagnostycznym,
przy czym interpretacja uzyskanych wynikéw
specjalistycznych nalezy do zespotu diagnozuja-
cego. Mozna tez przeprowadzi¢ badania genetyczne
(p. zatacznik 4).

Zalecenie 2.5. Diagnostyka réznicowa to proces ma-
jacy na celu wykluczenie innych medycznych przyczyn
obserwowanych nieprawidtowosci, ktére moga przy-
pominac objawy charakterystyczne dla FASD.

Przyczyny te obejmujg m.in.: zespoly genetycz-
ne, niedozywienie, infekcje wrodzone, wrodzone
wady metabolizmu oraz inne czynniki wplywajace
na rozwoj dziecka. Nie obejmujg natomiast obja-
wow wspolwystepujacych zaburzen psychicznych,
takich jak zesp6t nadpobudliwo$ci psychoruchowej
z deficytem uwagi (attention deficyt hyperactivity
disorder — ADHD), zaburzenia ze spektrum auty-
zmu (autism spectrum disorder — ASD), depresja
1 zaburzenia zachowania, cho¢ ich identyfikacja
jest istotna w kontekscie kompleksowej diagnozy
1 interwencji terapeutycznej.

I Sformutowanie wnioskow
i zalecen oraz przekazanie ich
pacjentowi i/lub jego rodzinie

Wyniki oceny nalezy przedstawi¢ rodzinie pa-
cjenta matoletniego 1 samemu pacjentowi, jezeli
jest petnoletni. W przypadku nastolatkow zesp6t
diagnostyczny sam decyduje o sposobie przedsta-
wienia wynikow diagnostyki.

Wyniki procesu diagnostycznego FASD nalezy
przekazaé¢ pacjentowi i/lub jego rodzicom/opieku-
nom osobiscie. O wynikach badan powinien infor-
mowacé lekarz lub psycholog, ktéry uczestniczyt
w procesie diagnostycznym. Nalezy pamietaé, ze
zaburzenia z grupy FASD to diagnoza medyczna,
a w procesie diagnostycznym operuje sie termi-
nologig specjalistyczna, ktéra nie zawsze jest zro-
zumiala dla pacjentéw 1ich rodzin. Wazne zatem
jest, aby zadbaé o klarowng i prostg forme prze-
kazu. Osoba przekazujgca diagnoze powinna tez
umozliwié¢ pacjentowi i/lub jego rodzinie kontakt
ze specjalistg w pdzniejszym terminie, jesli bedg
mieli dodatkowe pytania lub watpliwosci.

Schemat postepowania diagnostycznego
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Zalecenie 2.6. Specjalistyczna diagnoza FASD jest
zadaniem interdyscyplinarnego zespotu obejmujace-
go m.in. lekarza i psychologa.

Wyniki postepowania diagnostycznego nalezy
zebra¢ w formie pisemnej opinii, ktéra powinna
zawieraé nastepujgce informacje:

1) wedtug jakich kryteriéw ustalono rozpoznanie
2) ustalenia zespolu diagnostycznego w zakresie
przeprowadzonych badat:

a) wyniki oceny medycznej

b) wyniki oceny neurorozwojowej

¢) wyniki oceny prenatalnej ekspozycji na al-

kohol

3) zalecenia dotyczace dalszego postepowania,

=

w tym terminy kolejnych wizyt kontrolnych
(zalecenia dotyczgce dalszego postepowania
muszg by¢ dostosowane do rzeczywistych po-
trzeb stwierdzonych w wyniku diagnozy funk-
cjonalnej oraz realnych mozliwoéci ich zaspoko-
jenia w przypadku konkretnego pacjenta i jego
rodziny)

4) w przypadku dzieci z grupy ryzyka FASD
monitorowanie rozwoju oraz ponowna ocena
neurorozwojowa.

Opinie nalezy koniecznie wydawaé¢ w 2 kopiach
(dla rodzicéw oraz lekarza rodzinnego/pediatry).
Powinna ona takze zawieraé pieczatki i podpisy
wszystkich oséb, ktére badaly dziecko, a takze
pieczatke jednostki, w ktorej zostala wystawiona.

Diagnoza z grupy FASD jest kwestig drazliwg,
zwlaszcza dla samego pacjenta ijego biologicznych
rodzicéw. Sposob jej przekazania, wyrazajgcy sza-
cunek i zrozumienie dla pacjenta i jego rodziny,
ma kluczowe znaczenie dla podjecia wspétpracy
w trakcie terapii.
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Etyczne problemy zwigzane z diagnostyka

FASD

dr n. spol. Teresa Jadczak-Szumito

Skroty: FAS (fetal alcohol syndrome) — ptodowy zespét alkoholowy, FASD (fetal alcohol spectrum disorder) — spektrum ptodowych zaburzen

alkoholowych

I Prowadzenie procesu
diagnostycznego u dzieci
i mlodziezy z FASD

Ponizsze wytyczne dotycza postepowania diag-

nostycznego u dzieci i mlodziezy z podejrzeniem
spektrum pltodowych zaburzen alkoholowych
(FASD). Wszyscy specjaliéci (lekarze, psycholodzy,
logopedzi, fizjoterapeuci) uczestniczgcy w procesie

rozpoznawania sg zobowigzani do przestrzegania

kodeksu etycznego wlasciwego dla swojej grupy za-

wodowej. Proces diagnostyczny FASD jest zlozony,

a spozywanie alkoholu w czasie cigzy jest wraz-
liwg kwestig spoleczng, dlatego w trakcie diag-

nostyki oraz przy informowaniu o jej wynikach
warto zwrdci¢ uwage na kilka istotnych zagadnien.

W celu sformulowania zalecen etycznych w za-
kresie rozpoznawania FASD wérdd rodzicow dzie-

ci z FASD, ktérzy juz przeszli przez ten proces
(w réznych o$rodkach w Polsce), przeprowadzono

ankiete. Odpowiedzi udzielito 70 rodzicéw. Zebra-
ney material wykorzystano do opracowania niniej-

szego rozdzialu. Aby zalecenia etyczne byly oparte
na danych naukowych, dokonano takze przeglagdu

krajowego i §wiatowego piémiennictwa dotyczgce-

go tego zagadnienia.

Zalecenia etyczne majg poméc w przestrzega-
niu spojnych, wysokiej jakoséci praktyk w diagno-

styce FASD.

I Specjalisci uprawnieni
do prowadzenia diagnostyki

Odpowiedzialnoéé za diagnozowanie tej grupy
pacjentéw powinna spoczywac na specjalistach

18

posiadajgcych odpowiedni zawé6d 1 do§wiadczenie.
W minimalnym zakresie w sktad zespotu diagno-
stycznego wchodzg lekarz i psycholog. Odpowied-
nio wiec obowigzujg ich Kodeks etyki lekarskiej
1 Kodeks etyczny psychologa. Pozostali specjalici,
ktérzy mogg wchodzié w sktad zespotu — logopedzi,
pielegniarki, fizjoterapeuci i terapeuci zajeciowi —
powinni sie kierowaé wlasciwymi dla swojego
zawodu etycznymi standardami postepowania.
W procesie rozpoznawania, w ktérym oceniane
jest zdrowie pacjenta, nie mogg uczestniczyc¢ osoby,
ktoére z racji swojego zawodu 1 wyksztalcenia nie
majg uprawnien do wykonywania badan z zakresu
zdrowia fizycznego, emocjonalnego lub psychicz-
nego.

Oceny dysmorfii i stanu zdrowia dziecka doko-
nuje lekarz po przeszkoleniu w zakresie specyfiki
FASD. Diagnostyke psychologiczng i neuropsycho-
logiczng prowadzi psycholog z odpowiednimi kwa-
lifikacjami, a ocena innych funkcji nalezy do po-
zostalych specjalistéw uprawnionych do badania.
Wszyscy czlonkowie zespolu diagnostycznego po-
winni przej$¢ specjalistyczne szkolenie w zakresie
swoisto$ci klinicznej dzieci, mtodziezy i dorostych
z grupy FASD.

I Kierowanie na badania

Specjali$ci powinni by¢ éwiadomi, ze zadna matka

celowo nie naraza swojego nienarodzonego dziecka

na ryzyko. Kobiety moga spozywac alkohol w cza-

sie cigzy z réznych przyczyn. Badania spoleczne

wskazujg na 3 gtéwne przyczyny takich zachowan:

1) matka nie wiedziala o cigzy w jej poczgtkowym
okresie
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2) matka nie byta §wiadoma zagrozen, ktére nie-
sie spozywanie alkoholu w cigzy

3) matka spozywata alkohol w sposéb problemowy
lub byta od niego uzalezniona.

Kierowanie os6b na diagnostyke w kierunku
FASD powinno wynikaé z informacji zebranych
w wywiadzie rozwojowym lub charakteru trudnos-
ci, ktére przejawia dziecko. Dzieci nie mozna kie-
rowaé na badania w kierunku FASD tylko dlatego,

ze znalazly sie w spolecznie trudnej sytuacji i zo-

staly umieszczone w domu dziecka lub rodzinie
zastepczej.

Nalezy pamietaé, ze samo skierowanie dziec-

ka na diagnostyke w kierunku FASD moze by¢
stygmatyzujace. Zanim dziecko otrzyma diagnoze

z grupy FASD, zaleca sie poinformowacé jego rodzi-

céw lub opiekundw o rozpoznaniach réznicowych

1 poszukiwaniu przyczyn lezgcych u podstaw ob-

serwowanych trudnosci. Stowa, ktérych uzywamy
w rozmowie z rodzicami i opiekunami pacjenta,
nie powinny sugerowaé, ze dziecko ma zaburzenia

z grupy FASD, dopdki nie potwierdzg tego prze-

prowadzone z nalezyta starannos$cig badania.

I Zgoda na badanie i udzielanie
informagji

Rodzice biologiczni majacy prawa opiekun-

cze sami podejmujg decyzje o przeprowadzeniu

u dziecka diagnostyki. Rolg specjalistéw jest rze-
telne wyjasnienie rodzicom, dlaczego warto zba-

da¢ dziecko w tym kierunku, oraz zmotywowanie
ich do podjecia tej decyzji. Specjalisci majg takze

za zadanie przedstawi¢ rodzicom potencjalne ko-
rzy$ci dla rozwoju dziecka wynikajgce z rozpozna-

nia przyczyn obserwowanych trudnosci. Rodzice
powinni otrzymac liste placéwek, w ktérych moga

przeprowadzié¢ badania. Rodzice biologiczni dziec-
ka przebywajacego w pieczy zastepczej lub insty-

tucjonalnej, ktérzy zachowali wladze rodzicielska,

maja prawo do otrzymania informacji na temat

diagnozy 1 leczenia pacjenta. W przypadku ogra-
niczenia wladzy rodzicielskiej zaleca sie poinfor-
mowac rodzicéw biologicznych dziecka o planowa-

nej ocenie, a jesli sg ku temu warunki, nalezy
ich zachecaé, aby wraz z opiekunem zastepczym
lub wychowawca placéowki towarzyszyli dziecku
w procesie diagnostycznym.

Etyczne problemy zwiazane z diagnostyka FASD

WYTYCZNE | ARTYKULY PRZEGLADOWE

Rodzice zastepczy, ktérzy cheg badaé dziecko
w kierunku FASD, muszg uzyskaé zgode sadu ro-
dzinnego na prowadzenie diagnostyki medyczne;j
i psychologicznej dziecka. Zgoda ta powinna byé
wyrazona:

1) w formie powierzonej opieki prawne;j

2) jako rozszerzenie pieczy o mozliwo§¢ prowadze-
nia u diagnostyki medycznej i psychologiczne;j

3) w formie pisemnej zgody rodzic6w biologicznych
dziecka albo osoby, ktorej sad rodzinny powie-
rzyl opieke prawng nad dzieckiem.

Jezeli dziecko zostato skierowane na badania
przez o$rodek, w ktérym przebywa, przedstawi-
ciel placéowki sprawujgcy w trakcie badan opieke
nad dzieckiem powinien przedtozyé dokumenty
pozwalajace stwierdzié jeszcze przed rozpoczeciem
diagnostyki, czy jest on uprawniony do zgloszenia
maloletniego pacjenta na badania.

Rodzice adopcyjni sami decyduja o bada-
niu dziecka. Majg oni pelnie praw rodzicielskich
wobec dziecka i nie potrzebujg dokumentéw po-
twierdzajgcych ten fakt. Je§li proces adopcyjny sie
nie zakonczyl (np. dziecko jest powierzone opiece
rodzicow, ale nie zostala jeszcze przeprowadzona
adopcja), to rodzice powinni dysponowa¢ dokumen-
tami z sgdu rodzinnego, ktére potwierdzajg ich
piecze. W przypadku watpliwosci co do ukoncze-
nia procesu adopcyjnego diagnosta moze poprosié
o pokazanie odpowiednich dokumentéw.

Rodzicéw i inne osoby zglaszajace sie z dziec-
kiem na badania nalezy poinformowaé, z czym
wigze sie ocena FASD i jaki jest jej cel. Badajacy
ma obowiazek sie upewnié, ze opiekunowie dziec-
ka chcg oceny i1 wiedza, co moze z niej wynikac,
oraz rozumiejg, na czym polega diagnostyka. Opie-
kunowie nie mogg by¢ zmuszani do przeprowa-
dzenia badan. Nie powinni tez odczuwaé presji
ze strony stuzb spolecznych zwigzanych z opiekg
nad dzieémi do wyrazenia zgody na badanie. Je§li
opiekunowie czujg takag presje i1 zglaszaja problem
zespotowi diagnostycznemu FASD, specjalisci
powinni ich poinformowac, ze celem badan jest
zapewnienie dziecku optymalnej pomocy, a nie
konkretna ocena FASD — dzieki temu bedg mogli
podjaé éwiadomg decyzje w kwestii objecia dziecka
postepowaniem diagnostycznym.
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I Informacje dla dziecka

Dziecko, ktore zgloszono do badania, powinno
otrzyma¢ informacje na temat jego przebiegu. In-
formacje nalezy poda¢ w sposdb zrozumiaty dla
pacjenta, dostosowany do jego wieku rozwojowe-
go. Kazde dziecko, nawet najmniejsze, powinno
wiedzieé, jakie czynnoéci bedziemy wykonywaé
(np. ,,Za chwile poprosze cie, zeby$ wszedl na wage,

1 zmierze, jaki jeste$ wysoki”). Dziecko nalezy za-

pewnié, ze moze zapyta¢ o wszystko, co dotyczy
jego osoby 1 zblizajgcego sie badania, a na swoje
pytania uzyska szczere odpowiedzi.

W Polsce o badaniach dzieci i mlodziezy od uro-

dzenia do 18. roku zycia decydujg rodzice dziecka
lub jego prawni opiekunowie. Zgodnie z polskim

prawem pacjenci >16. roku zycia muszg réowniez

wyrazi¢ zgode (tzw. zgoda kumulatywna) na prze-

prowadzenie $wiadczenia medycznego oraz majg

prawo do pelnej informacji (dostosowanej do moz-

liwoéci intelektualnych) o przyczynie prowadzonej
oceny 1 uzyskanych wynikach. Przeprowadzenie
$wiadczenia bez takiej zgody wymaga decyzji sgdu

opiekunczego. Nie zaleca sie¢ natomiast informo-

wac o powodach badania mtodszych dzieci, kiedy
jego wyniki nie sg jeszcze znane; rekomenduje sie
jedynie pokazaé im korzy$ci, ktére mogg przynie§é

prowadzone badania (np. pomoc w nauce lub co-

dziennym funkcjonowaniu).

Przed rozpoczeciem rozmowy z dzieckiem na te-

mat celu i przebiegu badania warto sie zorientowac,
jakie informacje dziecko juz otrzymalo od swoich

rodzicéw lub opiekunéw. Rozmowe nalezy prowa-

dzié¢ w obecnosci rodzicow, tym samym zachecajac
ich, aby wtaczyli sie w dialog z dzieckiem. Jezeli
rodzice nie cheg, aby ich dziecko byto informowane
o przyczynach badania lub jego wyniku, diagnoéci
powinni uszanowacé ich wole.

Diagnosta, wyja$niajgc matoletniemu pacjen-

towi planowane czynno$ci, powinien sie skupié¢
na potencjalnych korzys$ciach, jakie dla dziecka
przyniesie wynik badania. Powinien uéwiadomié
dziecko, ze moze on pomdc mu lepiej funkcjonowac
w codziennym zyciu. Zadaniem specjalisty jest

takze przedstawienie pacjentowi — w zrozumia-

1y dla niego sposéb — ekspertow, ktorzy bedg go
bada¢, a takze udzielenie informacji, jak wyniki

badan mogg okazaé sie pomocne zaréwno w proce-
sie edukacji, jak i funkcjonowaniu w domu. Dzieci
dobrze rozumieja, z jakimi problemami borykajg
sie na co dzien, i mogg przed badaniem okreslié,
w ktorych obszarach chcg uzyskaé pomoc.

I Przebieg procesu diagnostycznego

Badanie dziecka nalezy przeprowadzaé z szacun-
kiem dla jego osoby. Wiele dzieci z FASD ma
podwyzszony stan czujnosci 1 alarmu w uktadzie
nerwowym, co jest wynikiem zaréwno prenatalnej
ekspozycji na alkohol, jak i zyciowych do$wiadczen.
W zwigzku z tym diagnosci w trakcie badania po-
winni zwraca¢ uwage na dobrostan i poczucie bez-
pieczenstwa dziecka. Powinni takze informowaé
dziecko o poszczegdlnych krokach 1 regulowaé
jego zachowanie poprzez wlasne dzialania, na
przyklad uprzedzajac o kolejnych planowanych
czynnoéciach (np. ,Teraz cie zmierze” lub ,Teraz
zrobimy kilka zadan”).

Nalezy uwzgledni¢ indywidualne mozliwos$ci
1 predyspozycje dziecka oraz zmeczenie, kto-
re moze sie pojawi¢ w przebiegu badania. Jesli
dziecko cechuje duza meczliwo$é, badania nale-
zy rozlozyé w czasie, uwzgledniajgc stan pacjen-
ta. Dotyczy to zwlaszcza dlugotrwatych badan
psychologicznych i logopedycznych.

I Informacje o wynikach procesu
diagnostycznego

Po zakonczeniu procesu diagnostycznego rodzicom
dziecka lub osobom do tego uprawnionym przed-
ktada sie pisemng opinie lekarsko-psychologiczng.
Opinia powinna zawiera¢ wyniki badan oraz ich
specjalistyczne wyjadnienie i interpretacje. Za opi-
nie specjalistyczng nie uznaje sie raportu z badan
przedstawionego w formie uzyskanych wynikéw
bez fachowego odniesienia sie do nich i ich inter-
pretacji.

Wyniki oceny nalezy przekazaé¢ rodzicom dziec-
ka lub osobom uprawnionym w trakcie bezposred-
niej rozmowy — opiekunowie pacjenta powinni
mieé¢ mozliwo$é uzyskania wyczerpujgcych odpo-
wiedzi na pytania. Zaleca sie, aby opinia diagno-
styczna zawierata nie tylko rozpoznanie, czy dziecko
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nalezy do grupy FASD, ale takze wyszczegdlnienie
konkretnych deficytow, jakie powstaty w wyniku
narazenia na alkohol w okresie prenatalnym.

Przyklad: Dziecko spelnia kryteria dla roz-
poznania plodowego zespotu alkoholowego (FAS —
Q86.0) i w zwigzku z tym cechujg je swoiste trud-
no$ci w zakresie rozwoju mowy (F80) oraz swoiste
zaburzenia rozwoju umiejetnos$ci szkolnych (F81).

Rozpoznanie u dziecka FAS, czeS$ciowego pto-
dowego zespotu alkoholowego (pFAS), poalkoho-
lowych zaburzen neurorozwojowych (ARND) lub
ryzyko FASD (rFASD) wskazuje przyczyne pro-
bleméw rozwojowych, a dopiero szczegdtowa in-
formacja o trudnoéciach dziecka stanowi diagnoze.
Ze wszystkich mozliwych kategorii diagnostycz-
nych z grupy FASD tylko pelnoobjawowy FAS ma
kod klasyfikacyjny Q86.0.

W opinii nalezy zawrze¢ zalecenia dotyczace po-
mocy, jakiej powinno sie udzieli¢ dziecku. Nalezy
tez oméwié z rodzicami lub opiekunami dziecka
znaczenie tej pomocy i upewnic sie, ze zrozumieli,
jakg pomoc mogg uzyskaé lub gdzie. O tym, czy
diagnosta ma rozmawiac o wynikach rozpoznania
z dzieckiem 1 jakie szczeg6ly mozna mu przeka-
za¢, decyduja rodzice. Informacje przekazywane
dziecku powinny uwzgledniaé jego wiek, dojrza-
toé¢ i funkcjonowanie poznawcze.

Z uwagi na obowigzujaca w Polsce zgode ku-
mulatywna na zakonczenie diagnozy nastolatkow
>16. roku zycia nalezy poinformowac o ocenie i za-
leceniach w zakresie, ktorego wymagaja i ktory
ustalono przy wyrazaniu zgody.

Jesli o wynikach diagnozy informowani sg ro-
dzice lub opiekunowie dziecka, a samo dziecko nie,
diagnosta ma obowigzek etyczny porozmawiac
z nimi o tym, ze dziecko musi mie¢ S§wiadomo§¢
swoich trudnosci oraz ich przyczyn. Warto tez
przedstawié¢ opiekunom podpowiedzi, jak poinfor-
mowa¢é dziecko o diagnozie z uwzglednieniem jego
bezpieczenstwa psychologicznego.

Przyklad: Opiekun prawny przyczyne dia-
gnozy moze wyjasni¢ poprzez komunikat: ,Mama
miata trudnoéci z powstrzymaniem sie od picia
alkoholu, nikt jej nie pomdégl w rozwigzaniu pro-
bleméw, z ktérymi sie zmagata, zostata sama inie
radzila sobie”, a rodzic biologiczny: ,Nie wiedzia-

lam, ze to moze ci zaszkodzié”.

Etyczne problemy zwiazane z diagnostyka FASD
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To rodzice lub opiekunowie powinni wyjaénié
dziecku, gdzie lezy przyczyna jego trudnoéci, ale
podczas przekazywania wynikéw badan nalezy
z nim omowié, jak mogg to zrobic.

Badania przeprowadzone wéréd rodzicéw dzieci
z FASD pokazuja, ze wiele matek, w tym adopcyj-
nych i zastepczych, po uslyszeniu diagnozy czuje
bdl i lek. Cierpia i boja sie o przyszloéé¢ dziecka,
dlatego nie zawsze styszg i rozumiejg, co mowi
do nich diagnosta. Warto sprawdzié, czy rodzice
rozumiejg wyniki diagnozy i zalecenia pomocowe,
oraz — je$li beda tego potrzebowali — umozliwié
im oméwienie diagnozy i zadanie pytan w innym,
dogodnym dla nich terminie. Jesli biologiczna
matka ma wladze rodzicielskg wobec dziecka, ale
nie sprawuje nad nim codziennej opieki, nalezy
poinformowac jg o wynikach postepowania oraz
o tym, co przekazano dziecku.

Przedstawiajac wyniki procesu diagnostycz-
nego, nalezy uwzglednié¢ zwigzek spozywania al-
koholu z wystgpieniem trudnoéci u dziecka, ale
takze mozliwy wplyw innych czynnikéw na jego
rozw0j — zaroéwno tych, ktére mogty sie przyczynié
do zdrowia dziecka w okresie cigzy, jak i tych, kto-
re pojawity sie po urodzeniu (np. trauma relacyjna,
ktopoty zdrowotne i1 adaptacyjne).

Doséwiadczenie kliniczne 1 badania specjalistéw
w zakresie informowania rodzicéw o wynikach do-
tyczgcych innych choréb wskazuja na kilka waz-
nych aspektow tego procesu. Wielu specjalistow
zwraca uwage, ze rodzice dziecka w momencie
ustyszenia niepomy§lnej diagnozy, a niewatpli-
wie za takg mozna uznaé rozpoznanie FASD, sg
wrazliwi na odbiér informacji zar6wno w zakresie
przekazywanej tresci, jak 1 sposobu jej przekaza-
nia. Same informacje nalezy przekazaé w sposéb
prosty i zrozumiaty dla rodzicéw, a nastepnie war-
to sprawdzié, jak rodzice rozumiejg to, co ustyszeli.
W trakcie rozmowy diagnosta powinien kierowaé
sie empatia, wrazliwos§cig 1 kulturg osobistg.

Rozpoznanie powinien przekazaé specjalista,
ktory byt zaangazowany w proces diagnostyczny
1 dysponuje wiedzg na jego temat, a uzyskane
wyniki potrafi odnie$é do konkretnego dziecka.
Specjalista ten powinien by¢ otwarty na wszelkie
pytania rodzicéow lub opiekundéw dziecka oraz za-
wsze méwié prawde, jednoczesénie okazujac troske
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1 zaangazowanie w szukanie najlepszych form
wsparcia i pomocy dla dziecka 1 jego rodziny.
Rozpoznanie zaburzen z grupy FASD u dziecka
w sposo6b naturalny rodzi pytania rodzicéw o jego
funkcjonowanie w codziennym zyciu, zwlaszcza
o0 jego samodzielno§é w przysztosci. Specjalista
przekazujgcy informacje o rozpoznaniu musi byé

przygotowany na rézne reakcje emocjonalne rodzi-

céw lub opiekunéw dziecka i posiadaé podstawowe
umiejetnosci, ktére pomogg im zrozumiec to, co
przezywaja, bez eskalacji napiecia. Rodzice majg
prawo odczuwac lek i przezywacé rozpacz z powodu
utraconej nadziei na zdrowie i plany rozwojowe
swojego dziecka. Diagnosta powinien przekazywacé
informacje ostroznie, uwzgledniajgc ich aktualny

stan emocjonalny i zdolnoé¢ do petnego zrozumie-

nia ustalonego rozpoznania.

I Korzysci z diagnozy

Wiele oséb obawia sie diagnostyki w kierunku

FASD, mys$lac, ze dziecko bedzie negatywnie na-

znaczone. Niestety spoteczny, potoczny odbiér tego
zaburzenia jest bardzo negatywny i stereotypowo

przypisywany tylko matkom uzaleznionym od al-

koholu. Tymczasem badania pokazujg, ze wezesna
diagnoza, postawiona przed 5. rokiem zycia, moze

by¢ warto$ciowa ze wzgledu na wprowadzone dzia-

lania pomocowe. Im wczeéniej wiadomo, z jaki-

mi trudno$ciami boryka sie dziecko i co jest ich
przyczyng, tym skuteczniejsze sg metody terapii
1wsparcia w rozwoju. Wezesne dziatania pomocowe
zapobiegajg trudno§ciom wtérnym do pierwotnego
deficytu. Wezesna diagnoza i odpowiednia terapia
pomagajag unikngé szeroko opisywanych u dzieci
z FASD trudnoéci wtérnych. Opisy interwencji
prowadzonych u dzieci z FASD wskazujg na ich
skuteczno$é i efektywno$é zaréwno w zakresie

kompensacji deficytéw, jak i znalezienia dodat-

kowych sposobow radzenia sobie z trudno$ciami,
co ma szczegélne znaczenie dla funkcjonowania
dziecka w systemie edukacji. Te informacje nalezy
przekazaé rodzicom lub opiekunom dziecka wraz

z diagnoza, zwracajac szczegdlng uwage na korzy-

§ci dla ich dziecka wynikajgce z rozpoznania.

Po zakonczeniu procesu diagnostycznego ro-

dzice lub prawni opiekunowie otrzymujag opinie

specjalistyczng. Juz w jej nazwie nalezy zazna-

czy¢, czy jest to opinia wielospecjalistyczna, czy le-
karsko-psychologiczna. Za opinie nie uwaza sie
raportu z badan ani podsumowania ich wynikéw.
Opinia wydawana po zakonczeniu procesu diagno-
stycznego zawiera informacje istotne ze wzgledu
na zdrowie dziecka oraz interpretacje otrzyma-
nych wynikéw. W opinii nie sg wazne informacje
ogélne na temat tego, czym jest FASD 1 jak staty-
stycznie rozkltadajg sie trudnoéci w tym zaburze-
niu — powinna ona zawiera¢ informacje odnoszgce
sie tylko do badanego dziecka, a nie do populacji
dzieci z FASD.

Rodzice lub opiekunowie dziecka muszg byé
$wiadomi, ze ustalenie rozpoznania jest wazne
ze wzgledu na mozliwe konsekwencje zdrowotne
1 rozwojowe. Dzieci z grupy FASD, a zwlaszcza
dzieci z petnoobjawowym FAS (Q86.0), bedg wy-
magalty monitorowania rozwoju i stanu zdrowia
przez cate zycie. Diagnoza pozwoli im w przyszto$-
ci uzyskaé pomoc i odpowiednie leczenie.

Trudno jest przewidzie¢ dlugoterminowy roz-
woj dzieci z FASD. Niemniej jednak diagnoza
pozwala uwrazliwié sie na dziecko i jego deficyty
oraz lepiej zaprojektowaé pomoc dla niego. Kie-
ruje tez uwage innych specjalistéw na rozumie-
nie trudnoéci dziecka przez pryzmat probleméw
neurorozwojowych, a nie zaburzen zachowania
czy intencyjnego dziatania na niekorzysé otocze-
nia. Dziecku i jego rodzinie nalezy zaproponowac
pomoc adekwatng dla ich potrzeb, nakierowang
na poprawe stanu zdrowia i funkcjonowania dziec-
ka. Poprzez adekwatng pomoc nalezy rozumieé
dzialania, ktére poprawiajg zdrowie i funkcjono-
wanie dzieci z FASD i sg dla nich przeznaczone.
Oferowanie réznych zajeé dzieciom z FASD i ich
rodzinom tylko dlatego, ze sg dostepne w danym
miejscu, niekoniecznie uznaje sie za adekwatng
pomoc dla dzieci z FASD.

Badania oceniajgce znaczenie diagnozy FASD
wskazuja na takie problemy, jak: poczucie winy
u matek, negatywna ocena ich zachowania pod-
czas cigzy 1 stygmatyzacja dzieci. Z negatywng
oceng spozywania alkoholu w czasie cigzy spo-
tykajg sie takze rodzice adopcyjni, co $wiadczy
0 niezrozumieniu problemu. Aby ztagodzié taki
odbiér diagnozy FASD, zaleca sie edukacje spe-
cjalistow w zakresie rozumienia, z czym wigze

sie to zaburzenie.
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W Polsce najwiekszym problemem, na ktéry
wskazujg rodzice objeci badaniem, jest fakt, ze
dziecko z diagnozg FASD nie moze liczy¢ na po-
moc. Zaleca sie zatem — zgodnie ze standardami —
aby nie tylko opisywad, ze u dziecka rozpoznano
FASD, ale tez wyszczego6lni¢ charakter jego trud-
noéci neurorozwojowych. Pozwoli to przekiero-
waé uwage na mozliwe formy pomocy i unikngé
przyczepienia etykiety. Badania przeprowadzane
na $wiecie wskazujg takze, ze dzieki odpowied-
niej edukacji spotecznej diagnoza FASD u jednego
dziecka w rodzinie poprawia kondycje zdrowotng
kolejnych dzieci 1 zmniejsza ryzyko, ze urodza sie
one z FASD. Biorac pod uwage powyzsze aspekty,
rozmowe z rodzicami lub opiekunami nalezy pro-
wadzié tak, aby dostrzegli oni pozytywne aspekty
diagnozy.

I Wspolna odpowiedzialnos¢

Do zadan lekarza nalezy ustalenie ostatecznego
rozpoznania i wyciggniecie wnioskow, a do kom-
petencji psychologa — ocena poznawcza 1 neuro-
psychologiczna. Pisemna opinia specjalistéw jest
efektem ich wspdélnego rozumienia trudnosci
dziecka. Wyniki badan kazdego specjalisty diag-
nozujgcego dziecko powinny sie przyczyniaé do
coraz lepszego rozumienia jego funkcjonowania
1 by¢ spéjne. Zalecenia dotyczace leczenia dziecka
nalezy uzgodnié¢ wspdlnie ze specjalistami diagno-
zujgcymi dziecko 1 przedstawié¢ rodzicom w zro-
zumialy sposob. Plan leczenia powinien dotyczy¢
konkretnego dziecka, a nie ogdlnie dzieci z FASD.
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Ocena prenatalnej ekspozycji na alkohol

dr. n. med. Tomasz Maciejewski

Skroty: EtG — glukuronid etylu, FASD (fetal alcohol spectrum disorders) — spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych, PEth —fosfatydyloetanol

Spotecznie oczekiwanym 1 preferowanym zachowa-

niem kobiety w cigzy jest unikanie wszelkich uzy-

wek oraz zachowan ryzykownych. Dlatego tez pod-

czas wizyt kontrolnych u lekarza lub konsultacji

w izbie przyjeé blisko 100% ciezarnych na pytanie

o palenie papierosoéw, picie alkoholu lub uzywanie

substancji odurzajgcych/psychoaktywnych odpo-

wiada: ,,nigdy”, ewentualnie: ,odkad wiem o cigzy,

nie uzywam”.!

Wiegkszg czujno$é powinny budzié¢ pacjentki cie-

zarne obarczone zwiekszonym ryzykiem spozy-

wania alkoholu lub stosowania substancji psycho-

aktywnych.? Do czynnikéw ryzyka zalicza sie:

1) pézne rozpoznanie cigzy, poézne zgloszenie
do opieki, czeste niezglaszanie sie na wizyty/
odwolywanie wizyt

2) rodzinne uzaleznienia, choroby z kregu zabu-
rzen emocjonalnych

3) zaburzenia odzywiania, zmiany nastroju, nagle
zmiany masy ciata

4) zakazenia przenoszone drogg plciowg

5) dysfunkcyjne relacje (w tym przemoc), konflikt
z prawem, zla sytuacja ekonomiczna, przewle-
kty stres (uzywanie alkoholu w celu regulowa-
nia emocji)

6) uzaleznienie partnera od alkoholu lub innych
substancji psychoaktywnych

7) niewyjasniony patologiczny przebieg poprzed-
niej cigzy

8) choroby czesciej wystepujace w grupach oséb
uzaleznionych — zmiany zapalne skéry 1 tkanek
miekkich, nosogardta, wsierdzia

9) rozpoznane zaburzenia z grupy spektrum pto-
dowych zaburzen alkoholowych (FASD).
Brak tych czynnikéw nie wyklucza zachowan

ryzykownych ani uzywania alkoholu lub substan-

cji psychoaktywnych w cigzy.

Alkohol jest najczes$ciej stosowang uzywka. Nie
tylko sprzyja rozwojowi innych uzaleznien, lecz
bywa réwniez substancjg dominujgcg wérdd wie-
lu uzywanych jednoczeénie (obok nikotyny, prze-
twor6éw z konopi indyjskich, opioidéw, amfetaminy
itp.). Badania wskazuja, ze:

1) 73,5% kobiet spozywato alkohol >1 raz w ciggu
ostatnich 12 miesiecy?

2) wedlug badan kwestionariuszowych alkohol
w clgzy spozywa 7,1% kobiet,* a wedlug badan
biochemicznych (stezenia etyloglukuronidu
we wlosach matki) nawet 50% kobiet, w tym
10% w duzej iloéci.!

Nalezy zwrdci¢ réwniez uwage na czestosé spo-
zywania alkoholu przez mlodziez. Zgodnie z dany-
mi Ogdlnopolskich badan nad zachowaniami zdro-
wotnymi mlodziezy szkolnej (Health Behaviour
in School-aged Children — HBSC), ktére przepro-
wadzono w latach 2021-2022 w grupie 17-latkéw,
w ciggu ostatnich 30 dni alkoholu nie pito tylko
27% badanych, a >1 raz upilo sie 40% chlopcow
1 32% dziewczat.b

I Podstawowe informacje na temat
rozpoznawania picia alkoholu
w czasie cigzy

1. Ocena picia alkoholu przez kobiete w cigzy sta-
nowi integralng cze$¢ procesu diagnostycznego
FASD.

2. Poniewaz alkohol moze wplynaé na kazdy
etap rozwoju o$rodkowego uktadu nerwowego
(OUN), istnieje wiele mechanizmoéw wyjasénia-
jacych zréznicowane efekty prenatalnej ekspo-
zycji na alkohol i czynnikéw zwiekszajgcych

6-12

ryzyko;®1% nie ma dawki alkoholu, ktérg mozna

uznaé za bezpieczng.!?
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szklanka piwa
0 mocy 5% (250 ml)

kieliszek wina
0 mocy 12% (100 ml)

kieliszek wodki
0 mocy 40% (30 ml)

napoj alkoholowy (mocniejsze wino,
nalewki) o mocy 18% (75 ml)

3. W kazdym przypadku konieczne jest zebranie
mozliwie najbardziej precyzyjnych informacji
na temat picia alkoholu przez matke w czasie
ciazy (szczegbltowe rekomendacje dotyczgce do-
kumentowania prenatalnej ekspozycji na alko-
hol — p. nize)).

4. Dotychczasowe badania*20 wskazujg, ze daw-
ka alkoholu powodujgca w kazdym przypadku
zaburzenia neurorozwojowe ptodu to:

1) >8 standardowych porcji alkoholu (p. ryc. 2)

w tygodniu przez >2 tygodnie cigzy lub

2) >2 epizody wypicia przy jednej okazji >4 por-

¢ji alkoholu.

Stwierdzenie wypicia podanych wyzej lub wiek-
szych iloéci alkoholu w czasie cigzy jest niezbedne
do rozpoznania FASD bez zmian dysmorficz-
nych. W przypadku FASD ze zmianami dys-
morficznymi (3 kluczowe cechy) picie alkoholu
(na opisanym powyzej poziomie) moze by¢ potwier-
dzone albo nieznane.

Okresélenie ilo§ci alkoholu, ktéra wplywa na ob-
serwowane deficyty rozwojowe, jest trudne i kon-
trowersyjne. W zwigzku z tym rekomendacje do-

Ocena prenatalnej ekspozycji na alkohol

tyczacg poziomu spozycia alkoholu niezbednego
do stwierdzenia ryzyka FASD nalezy traktowacd
jako tymczasowg. Moze sie ona zmienié¢, gdy uda sie
zgromadzi¢ wiecej rzetelnych danych naukowych.

I Metody rozpoznawania picia
alkoholu w czasie cigzy

Aby potwierdzi¢ prenatalng ekspozycje na alkohol,

istotne jest zebranie danych z:

1) wywiadu bezposredniego — wypowiedzi sa-
mej kobiety

2) analizy biomarkeréw alkoholowych — ana-
lizy prébek materialu biologicznego pobranego
od matki lub noworodka

3) wywiadu posredniego — wypowiedzi innych
os6b, ktore byly §wiadkami spozywania alkoho-
lu przez matke w cigzy, mialy kontakt z matka
w cigzy, gdy byla ona pod wplywem alkoholu
(i nie majg co do tego watpliwosci), lub moga
potwierdzié jej abstynencje, z zastrzezeniem,

Ryc. 2. Standardowa
porcja alkoholu, czyli 10 g
100% alkoholu w réznych
rodzajach napojow
alkoholowych. Fot. ©iStock
(nitrub, denphumi, grynold,
Rawf8)
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ze kazdorazowo nalezy uwzglednié mozliwy
konflikt? miedzy tymi osobami a matkg

4) dokumentacji medycznej, sgdowej lub pocho-
dzgcej od pracownikéw szeroko rozumianej
opieki spolecznej (w tym: asystentéw rodziny,
pracownikow osrodka pomocy spolecznej itp.),
potwierdzajgcej duze stezenie alkoholu we krwi,
terapie alkoholowg oraz inne spoleczne, praw-
ne lub zdrowotne problemy zwigzane z piciem
alkoholu w czasie cigzy.

Wywiad bezposredni

Wywiad bezposredni dotyczacy picia alkoholu
W czasie cigzy powinien obejmowaé rozpoznanie
4 element6w,!?16 ktére w celu latwiejszego zapa-
mietania okreéla sie jako CIOS:

C — czesto$¢ picia alkoholu przez matke w cza-
sie cigzy (np. codziennie, kilka razy w tygodniu
czy w miesigcu)

I —ilo§¢ alkoholu spozywanego przy jednej oka-
zji (oszacowanie standardowych porcji wypijanych
w ciggu 1 dnia)

O - okres ciazy, w ktorym kobieta pita alkohol

S — styl picia, a zwlaszcza jego zmian w okresie
cigzy.b

Wskazowki praktyczne
Najpelniejsze dane na temat ekspozycji dziecka
w zyciu ptodowym na dziatanie alkoholu mozna
pozyskacé od jego matki — najlepiej jeszcze w czasie
cigzy lub krétko po porodzie. Zaleca sie przepro-
wadzié wywiad podczas pierwszej w cigzy
wizyty lekarskiej i nie p6zniej niz w czasie
spotkania z polozng w 20.-21. tygodniu cig-
zy. W przypadku kobiet z grupy ryzyka nalezy
systematycznie monitorowaé zmiany w stylu picia
alkoholu w trakcie kolejnych wizyt lekarskich.21-23

2 Np. za bardziej wiarygodne uznaje sie informacje
od babki ze strony matki dziecka i pracownikéw so-
cjalnych niz od rodziny lub przyjaciét ojca dziecka.

b W wielu badaniach na zwierzetach i z udzialem ludzi
wykazano, ze dla ptodu najbardziej szkodliwe jest pi-
cie alkoholu przy jednej okazji w duzej iloSci (>4-7
standardowych porcji). Najnowsze badania' wskazujg
jednak, ze picie w matych dawkach, ale przez kilka
miesiecy cigzy, prowadzi do powazniejszych szkod
zdrowotnych u dziecka niz picie w duzych dawkach,
ale tylko na poczatku cigzy.

Wiarygodne informacje na temat picia
alkoholu w czasie cigzy mozna pozyskaé
od samej matki tylko pod warunkiem, ze
nawigze sie z nig dobry kontakt i pozyska
jej zaufanie. Sprzyja temu stworzenie atmosfe-
ry bezpieczenstwa (poufnosci), szacunku, zrozu-
mienia 1 akceptacji.® Wazne jest wyjaénienie, ze
dane na temat alkoholu i innych czynnikéw, ktére
mogg negatywnie wplyngé na rozwdj dziecka, sg
zbierane wylacznie w celu postawienia diagnozy
1 zaplanowania opieki nad dzieckiem.

Wskazane jest:

1) wprowadzenie pytan dotyczacych picia
alkoholu do szerszego wywiadu medycz-
nego (p. zalgcznik 5) obejmujgcego sytuacje
zyciowg 1 zdrowotng kobiety w okresie cigzy;
wspotwystepujace zaburzenia, znaczace stre-
sory psychospoleczne oraz uzywanie innych
substancji psychoaktywnych (papieroséw, nar-
kotykow, lekéw) w obecnej cigzy lub innych cig-
zach nalezy udokumentowaé, poniewaz mogg
mieé¢ wplyw na efekty obserwowane u dziecka
1 matki;

2) unikanie pytan zamknietych, czyli takich,
na ktére pacjent odpowiada tylko ,,TAK” lub
,NIE”, na przyklad: ,Czy pije pani alkohol?”.
Tak postawione pytanie wrecz sugeruje od-
powiedz ,NIE”. Jest ono tez zbyt ogélnikowe
1nie pozwala zebra¢ wyczerpujacych informacji
na temat picia alkoholu;

3) przeprowadzenie wstepnego wywiadu al-
koholowego na podstawie testu AUDIT-C
(p. ramka):24d
a) pytanie kobiet o zachowanie w okresie

3 miesiecy przed rozpoznaniem cigzy moze
by¢ lepszym predyktorem picia w cigzy niz
bezposrednie pytania o picie alkoholu i uzy-
wanie innych substancji psychoaktywnych

¢ Moze w tym poméc zrozumienie powodéw, dla ktérych
kobiety moga pi¢ alkohol w czasie cigzy (p. Zapobie-
ganie spektrum plodowych zaburzen alkoholowych —
wcezesne rozpoznanie ryzyka i krotka interwencja
lekarska. www.ciazabezalkoholu.pl/images/file/par-
pa_informator.pdf (s. 25—26).

U kobiet w cigzy kazda ilos¢ alkoholu jest czynnikiem
ryzyka FASD. W przypadku kobiet niebedgcych w cig-
zy (np. w okresie 3 mies. poprzedzajacych cigze) wynik
>4 pkt wskazuje na picie ryzykowne 1 szkodliwe.
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w czasie cigzy;2® wzér picia w ciggu 3 miesie-
cy przed cigzg czesto utrzymuje sie rowniez
na poczatku cigzy;

b) u pacjentek, u ktérych wynik testu AUDIT-C
wskazuje na zwiekszone ryzyko prenatalnej
ekspozycji na alkohol, wskazane jest skiero-
wanie pacjentki do specjalisty ds. uzaleznien

¢) pytanie pacjentki o uzywanie w czasie cigzy
innych, potencjalnie teratogennych substan-
¢ji — po pierwsze, uzywanie innych substan-
cji psychoaktywnych wigze sie ze zwiekszo-
nym ryzykiem picia alkoholu, a po drugie,
alkohol w potgczeniu z innymi substancjami
moze by¢ szczegdlnie niebezpieczny dla roz-

wijajgcego sie plodu.26-28

Analiza biomarkerow

Zawsze istnieje ryzyko, ze matka calkowi-
cie zaprzeczy spozywaniu alkoholu w cza-
sie cigzy lub znacznie zanizy jego ilo§é.29-31
Aby potwierdzié ekspozycje na alkohol, przydatna
okazuje sie analiza biomarkerow, czyli obiek-
tywnie mierzalnych biologicznych wskaznikéw
obecnosci w organizmie metabolitéw alkoholu.
Biomarkery alkoholowe mozna wykryé¢ w wie-
lu réznych materiatach pochodzacych zaréwno

WYTYCZNE | ARTYKULY PRZEGLADOWE

» Ramka. Test AUDIT-C%

1. Jak czesto pije Pani napoje zawierajace alkohol?
nigdy (0 pkt)
raz w miesiacu lub rzadziej (1 pkt)
2—4 razy w miesigcu (2 pkt)
2-3 razy w tygodniu (3 pkt)
4 razy w tygodniu lub czesciej (4 pkt)
2. lle standardowych porgji alkoholu wypija Pani w ciaggu typowego
dnia, w ktérym spozywa Pani alkohol?
1 lub 2 (0 pkt)
3 lub 4 (1 pkt)
5 lub 6 (2 pkt)
7,8 1ub 9 (3 pkt)
0 lub wiecej (4 pkt)
3. Jak czesto wypija Pani 6 lub wiecej porcji alkoholu przy jednej okazji?
nigdy (0 pkt)
rzadziej niz raz w miesiacu (1 pkt)
raz w miesigcu (2 pkt)
raz w tygodniu (3 pkt)
codziennie lub prawie codziennie (4 pkt)

Tabela 2. Mozliwos¢ obiektywnej oceny spozywania alkoholu i stosowania

innych substancji psychoaktywnych w czasie cigzy na podstawie
wynikow oznaczen metabolitow?

od matki, jak i noworodka (tab. 2). Wedtug Jone- Materiat Pobranie Okres detekgji
sa®? poznanie i stosowanie w opiece okotoporodo- mocz fatwe, nieinwazyjne 1-3 dni, poza czestym
wej biomarkeréw czynnikéw teratogennych jest konieczna kontrola, aby nie doszto stosowaniem marihuany
wyrazem troski o dobro i zdrowie tych, ,ktérzy do podmiany
glosu nie majg” slina tatwe, nieinwazyjne 0,5-36 h, w zaleznosci
’ .. L. od substancji
W przypadku spozycia alkoholu w czasie cigzy . atwe. niei . ilka dn
. . .. . po atwe, nieinwazyjne ilka dni
bezposrednie biomarkery, takie jak glukuronid i at - i 4 kilke miesiocy do rok
. . wiosy atwe, nieinwazyjne (o] 1IKU miesiecy ao roku,
etylu (EtG) 1 fosfatydyloetanol (PEth), mierzone w zaleznosdi od diugoéci
w probkach biologicznych matek 1 noworodkéw, za- whoséw
pewniajg obiektywng metode oceny prenatalnego krew tatwe, nieinwazyjne 12 tyg.
narazenia na ten teratogen.32-33:35 Podczas gdy Pepowiowa
. / . . krew/osocze inwazyjne, wymaga wykwalifikowanego ~ 1-3 dni lub
PEth mozna wykry¢ vwe.krw1 matki przez ogra- personelu. moze by¢ bolesne 4-6 tyg, (ED)
niczony okres po spozyciu alkoholu (4—6 tyg.),3* ryzyko infekej
.. 35 A
EtG kumuluje sig we wlosach,™ co stanowi o jego smotka nieinwazyjne, trudny, wieloetapowy 111 trymestr cigzy (<20 tyg.)

proces, aby uzyska¢ odpowiednia ilo$¢
preparatu

znaczgce) przewadze. Poniewaz wlosy rosng $red-
nio 1 cm na miesigc, ich analiza stala sie cennym

narzqdmem w kilku dziedzinach, od medycyny Opracowanie wtasne na podstawie 32., 37.i 39. pozycji piSmiennictwa

sgdowej po badania medyczne. W szczegdlnoéci
pomiar EtG we wlosach wykorzystuje sie do oceny
zaréwno abstynencji, jak 1 nadmiernego spozycia
alkoholu.?6-37 Ta wlaéciwoéé wloséw umozliwia
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ocene narazenia na alkohol na kazdym etapie
cigzy, w przeciwienstwie do innych biomarkeréw,
ktére koncentrujg sie na krotszych przedziatach
czasu (materiaty, takie jak smoétka i krew pepowi-
nowa w ostatnim trymestrze lub krew w ostatnich
kilku tygodniach).?8

Zaleca sie, aby w celu oceny biomarkeréw pozy-
skaé $éwiadomg zgode matki.?3

Wywiad posredni

Wywiad posredni, czyli wypowiedzi innych osdb,
ktére byly swiadkami spozywania alkoholu przez
matke w cigzy lub mogg potwierdzié jej abstynen-
cje, to wazne uzupelnienie danych od matki lub
podstawowe Zrédio informacji. Informatorami
mogg by¢ na przyklad bliscy kobiety (partner, bli-
scy krewni, przyjaciele), ktorzy mieli z nig regu-
larnie kontakt w czasie cigzy. Trzeba przy tym
pamietac, ze osoby udzielajace informacji po-
winny byé wiarygodne i nie moze wystepo-
waé konflikt interesé6w miedzy nimi a matka.
Na przyklad osoby spokrewnione z ojcem dziec-
ka moga pozostawaé¢ w konflikcie z jego matka,
dlatego uzyskane od nich informacje nie mogg
byé wystarczajgca przestankg do potwierdzenia
spozywania alkoholu lub okreélenia jego iloéci.
Nie mozna réwniez wykluczy¢, ze osoby z rodziny
matki lub jej bliscy pozostajg z nig w konflikcie lub
relacji nacechowanej silnie negatywnymi emocja-
mi. Kazdorazowo wiec osoba zbierajgca wywiad
w tym zakresie powinna, uwzgledniajgc powyzsze
czynniki, wzigé pod uwage wiarygodne dane.
Informacje dodatkowe (np. ogélnie o stylu
zycia czy piciu alkoholu w czasie innych cigz)
same w sobie nie moga by¢ traktowane jako
wigzgce. Jeéli nie mozna zapytaé o to matki, ale
mamy informacje, ze przed cigzg naduzywalta al-
koholu lub byta od niego uzalezniona, to dopdki nie
ma potwierdzenia, ze pila w cigzy, ekspozycje okre-
§la sie jako nieznang, z duzym ryzykiem FASD.

Dokumentacja

Dokumentacja medyczna, sagdowa, pomocy
spolecznej i inna — udowodniono, ze rzetelne
informacje na temat picia alkoholu przez kobie-
te w czasie cigzy mozna uzyskaé¢ od chetnych

do wspoétpracy przedstawicieli stuzby zdrowia

lub pomocy spotecznej nawet po latach od porodu

(korzystajac z zebranej przez nich dokumentacji

z uwzglednieniem aktualnych przepiséw prawa).
W przypadku braku kontaktu lub utrudnionej

wspolpracy z matka biologiczng kopie dokumen-

téw z porodu mogg otrzymac prawni opiekunowie
dziecka bezposérednio ze szpitala, w ktérym sie
ono urodzilo.

W procesie postepowania diagnostyczne-
go w kierunku FASD przydatne moga byé
nastepujace informacje dotyczace matki:

1) udokumentowane spoleczne lub prawne proble-
my zwigzane z piciem alkoholu w czasie cigzy
(np. prowadzenie samochodu pod wplywem al-
koholu lub leczenie z powodu probleméw alko-
holowych)

2) udokumentowane upojenie alkoholowe w cza-
sie cigzy (badanie zawartos$ci alkoholu we krwi,
wydychanym powietrzu, moczu).

Do stwierdzenia prenatalnej ekspozycji na al-
kohol wystarczajace jest pozyskanie >1 z wyzej wy-
mienionych dokumentéw (dot. powyzszych 2 pkt).
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Ocena kluczowych cech dysmorfii twarzy

prof. dr hab. n. med. Robert Smigiel, dr n. med. Katarzyna A. Dylag, dr n. med. Katarzyna Przybyszewska

Skroty: FASD (fetal alcohol spectrum disorders) — spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych, LPG — 5-stopniowa skala obrazkowa,

SD — odchylenie standardowe

Czescig postepowania diagnostycznego w FASD
jest pelne badanie podmiotowe i przedmiotowe
przeprowadzone przez lekarza. Wyniki badan ob-
serwacyjnych wskazujg na mozliwo§¢é czestszego
wystepowania niektérych chordb,! przede wszyst-
kim dotyczacych narzadu wzroku i stuchu,? a takze
probleméw stomatologicznych i ortodontycznych?.
Istniejg réwniez dane dotyczgce wystepowa-
nia powiklan sercowo-naczyniowych i insulino-
opornoéci w populacji dorostych z FASD, %
co trzeba uwzgledni¢ w przypadku prowadzenia
diagnostyki w okresie mlodzienczym. Nalezy
podkreslié, ze zwigzek poszczegdlnych wad na-
rzgdowych z prenatalng ekspozycjg na alkohol
udokumentowano w przypadku: wad serca, wad
rozszczepowych oraz przepukliny pepkowej i wy-
trzewienia.” U wiekszoéci pacjentéw z FASD nie
obserwuje sie wiec zadnych probleméw somatycz-
nych, a brak wad narzadowych nie moze by¢ pod-
stawg do wykluczenia FASD.

Zalecenie 3.1. Ocene dysmorfii powinien przepro-
wadzic lekarz.

Obiektywna ocena dysmorfii stanowi niezbed-
ny element diagnostyki FASD. Badanie dysmor-
fii jest skladowg badania przedmiotowego, ktore
w $wietle polskiego prawa powinien przeprowadzié
lekarz.® Nie okreéla sie specjalizacji lekarza prze-
prowadzajacego badanie, powinna to by¢ jednak
osoba z odpowiednim do$wiadczeniem w ocenie
dysmorfologicznej, przeszkolona w zakresie diag-
nostyki FASD, pracujgca w interdyscyplinarnym
zespole specjalistycznym.

Ocene dysmorfii nalezy przeprowadzi¢ w wa-
runkach komfortowych dla dziecka/dorostego.
W przypadku pacjenta maloletniego powinna sie

odby¢ w obecnosci opiekunéw prawnych. Nalezy
ja poprzedzi¢ ogélnym badaniem pediatrycznym/
internistycznym. Badanie dysmorfii powinno
obejmowaé doktadng ocene twarzoczaszki (gto-
wy, oczu 1 okolicy okolooczodotowej, w tym po-
wiek, oczu, brwi, rzes, a takze nosa, ust, $rod-
kowej czesci twarzy, zuchwy, matzowin usznych),
wlosow, szyi, dloni, stop, klatki piersiowej, narzg-
déw plciowych oraz skéry i stawéw.? 17 Wszystkie
nieprawidlowoéci trzeba odnotowaé w dokumenta-
cji medycznej pacjenta. Do kluczowych pod kgtem
rozpoznania FASD cech dysmorfii twarzy zalicza
sie: malogltowie, krétkie szpary powiekowe, wy-
gtadzenie rynienki podnosowej (philtrum) oraz
waskg czerwien wargowg goérng. Nalezy pamietad,
ze cechy kluczowe dysmorfii zmieniaja sie wraz
z wiekiem dziecka. Najtatwiej je dostrzec w ba-
daniu we wczesnym dziecinstwie oraz w wieku
szkolnym.!® W okresie noworodkowym, niemow-
lecym, mtodzienczym i dorostosci kluczowe cechy
dysmorfii mogg nie by¢ wyrazne.

U dzieci z FASD czeSciej obserwuje sie: klino-
daktylie palca V reki, zeza, opadanie powiek i nie-
prawidlowe dermatoglify (linie papilarne dloni).?
Pelny zakres cech dysmorfii ciala mogacych wy-
stepowac u dzieci z FASD zamieszczono w tabeli 3.

I Szerokosc¢ szpary powiekowej

W praktyce stosuje sie 3 metody pomiaru szpary
powiekowej: za pomocg oprogramowania kompu-
terowego wykorzystujacego obrazowanie 3D,' ma-
nualnie (za pomocg linijki lub suwmiarki) oraz
na podstawie fotografii. Badacze nie sg zgodni,
ktéra metoda pomiaru szerokosci szpary powieko-
wej jest optymalna, poniewaz dajg one rozbiezne
wyniki, 2022 ktére dodatkowo trudno powtérzyé.
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Odpowiednie szkolenie os6b przeprowadzajgcych
badanie wigze sie natomiast z wieloma wyzwania-
mi.23 Jednoczeénie wskazuje sie na koniecznoéé
dostepnosci narzedzi diagnostycznych dla lekarzy
pracujgcych w réznych oérodkach.2? Szczegdlnie
istotne wydaje sie to w Polsce w przypadku braku
instytucjonalnego i finansowego wsparcia diagno-
styki FASD.

Zaleca sie, aby u kazdego diagnozowanego
dziecka pomiar obu szpar powiekowych wykony-
wac jedng z dwoch metod: manualnie za pomoca
linjjki lub ze zdjecia (korzystajac z oprogramowa-
nia FAS Facial Photographic Analysis Software
lub w programie graficznym??). Nalezy podkreslié,
ze przed sfotografowaniem twarzy dziecka do ce-
16w diagnostycznych nalezy uzyskaé zgode jego
rodzicow/opiekundw.

Do wykonania pomiaru ze zdjecia konieczne
jest zrobienie fotografii, na ktorej dziecko usta-
wione jest przodem do obiektywu. W miejscu po-
miedzy brwiami nalezy umie$cié¢ standaryzowang
naklejke do wyskalowania pomiaru. Nastepnie
po wgraniu zdjecia do programu komputerowego
nalezy dokona¢ pomiaru, klikajac na zewnetrzny
i wewnetrzny kacik oka i tgczac te punkty linig
(ryc. 3). Wtasciwg szeroko$é szpary powiekowej
oblicza si¢ na podstawie wzoru:

szeroko$¢ szpary powiekowej (mm) = (rozmiar naklejki skalujgcej
w mm/rozmiar naklejki skalujacej w pikselach) x (szerokos¢ szpary

powiekowej w pikselach)x 1,07.26

W przypadku braku oprogramowania szeroko§¢é
szpar powiekowych mozna zmierzy¢ na ekranie
komputera z uzyciem linijki po przeprowadzeniu
badania przedmiotowego i1 sfotografowaniu twa-
rzy pacjenta z odpowiednim znacznikiem na czole
(ryc. 4). Analogicznie pomiaru dokonuje sie za po-
mocg oprogramowania, znajgc Srednice nalepki
(najlepiej kota) przylepionej do czola; odtwarzajac
fotografie twarzy na ekranie komputera, mozna
odnieé¢ $rednice kota do dlugosci szpar powieko-
wych 1jg ocenié. Do przeliczenia stosuje sie¢ wzor
podany powyzej.

Pomiar za pomocg linijki powinien wykonywa¢é
lekarz majgcy do$wiadczenie w diagnostyce FASD.
Przezroczysta, plastikowg linijkg nalezy zmierzy¢

Ocena kluczowych cech dysmorfii twarzy
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Tabela 3. Dodatkowe cechy dysmorfii u pacjentow z FASD?

Cecha dysmorfii

matogtowie

zmarszczka nakatna

opadanie powiek

zez

skrdcenie dystansu miedzy wewnetrznymi kacikami oka
hipoplazja srodkowej czesci twarzy

nozdrza przodopochylone

ptaska nasada nosa

wydtuzenie/wygtadzenie philtrum

prognatyzm

hipoplazja zuchwy

matzowina uszna w ksztalcie ,toréw kolejowych” (railroad track ears)
nieprawidtowe dermatoglify

kamptodaktylia

klinodaktylia V palca reki

dysplastyczne paznokcie

brachydaktylia

hipoplazja kciuka

polidaktylia przedosiowa

ograniczenie supinacji w stawie tokciowym
dodatkowe kosci srodrecza i Srodstopia
hipertrychoza/hirsutyzm

naczyniaki jamiste i inne malformacje naczyniowe
wady klatki piersiowej (klatka wklesta lub kurza)
dodatkowe brodawki sutkowe

dodatkowe zebra

Czestos¢
10-60%
41-77%
14-22%
nieznana
nieznana
27-92%
12-58%
nieznana
20-68%
nieznana
nieznana
8-38%
27-54%
12-54%
13-36%
nieznana
nieznana
nieznana
nieznana
7-17%
nieznana
nieznana
nieznana
nieznana
nieznana

nieznana

@ Opracowano na podstawie 9. i 17. pozycji pismiennictwa oraz doswiadczen wiasnych

en

Ryc. 3. Granice szpary powiekowej (autorka ryciny: Magdalena
Wolnicka-Maryniak)
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Ryc. 4. Sposob umiejscowienia naklejki na czole pacjenta (opublikowano za zgodag)

Ryc. 5. Technika pomiaru

szerokosci szpary powiekowej

za pomoca linijki (autorka
ryciny: Magdalena
Wolnicka-Maryniak)
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odleglo$é miedzy zewnetrznym a wewnetrznym
kgcikiem oka, uwzgledniajac naturalng krzywi-
zne galki ocznej (ryc. 5). W przypadku obecnosci
zmarszczki nakatnej przed dokonaniem pomiaru
nalezy odciggna¢ fatd skérny, aby unikngé wyni-
kow fatszywie dodatnich.

Zaleca sie wykonanie pomiaréw obu szpar
powiekowych dwoma metodami oraz obliczenie
warto$ci $redniej z 4 wynikéw. Otrzymang war-
to$¢ nalezy nanie$¢ na siatki centylowe. Do czasu
opracowania odpowiednich siatek centylowych dla
polskiej populacji rekomendujemy wykorzystywa-
nie siatek centylowych skandynawskich opubli-
kowanych przez Stromland i wsp.?” Alternatywe
stanowi kalkulator oparty na tych samych siat-
kach centylowych dostepny do pobrania na stronie
internetowej University of Washington.?® Za wy-
nik nieprawidlowy, wskazujacy na mozliwoéé
rozpoznania z kregu FASD, uznaje sie warto§é
<2 odchylen standardowych (=2 SD) od wartosci
$rednie;j.

Nalezy zachowaé ostrozno$é przy diagnozowa-
niu dzieci <6. tygodnia zycia, szczeg6lnie noworod-
koéw, ze wzgledu na fizjologiczne odrebnosci w tym
okresie (np. obrzek powiek).

Zalecenie 3.2. Zaleca sie 2-krotny pomiar obu szpar
powiekowych — z fotografii za pomocg oprogramo-
wania lub manualnie za pomoca linijki. Z uzyskanych
wynikow nalezy obliczy¢ wartosc Srednia i wyznaczyc
centyl. Zaleca sig¢ wykorzystanie siatek centylowych
dla populacji skandynawskiej. Za nieprawidtowy uzna-
je sie wynik <2 SD (<—2 SD) od wartosci sredniej.

I Rynienka podnosowa i warga
gorna

Inaczej niz w przypadku szeroko$ci szpary powie-
kowej, ocena rynienki podnosowej i wargi gérnej
(doktadnie czerwieni wargowej) jest w poszczegol-
nych osérodkach klinicznych i badawczych ujed-
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FASD 4-Digit Diagnostic Coda
& 2014 Susan Astley, Uiniversity of Washington fasdpn. gog

Lip-Philtrum Guide | Philtrum Guide

For use as a dgital image on a smaphone o lablal
Printing mwalidates Guide,
Square ensures length by width ratio of mage is comect.

O

Ryc. 6. Skala obrazkowa LPG (lip-philtrum guide) © 2020 Susan (Astley)
Hemingway PhD, University of Washington

nolicona. Ocene przeprowadza lekarz za pomoca
5-stopniowej obrazkowej skali LPG (lip-philtrum
guide [ryc. 6]).2% Rynienke podnosowg oraz war-
ge gérng dziecka nalezy poréwnaé ze zdjeciami
przedstawionymi na skali. W trakcie oceny dziec-
ko powinno zachowaé neutralny wyraz twarzy,
natomiast twarz badajgcego musi sie znajdowac
na wysokoéci twarzy pacjenta (ryc. 7). Za niepra-

Ocena kluczowych cech dysmorfii twarzy

Ryc. 7. Pozycja umozliwiajaca wiasciwa ocene wargi gornej i rynienki podnosowej za pomocg skali LPG

(autorka ryciny: Magdalena Wolnicka-Maryniak)

widlowe uznaje sie wartosci 4 1 5 dla obu para-
metréw.

W przypadku pacjentéw czarnoskérych nalezy
wykorzystywac skale obrazkowg odpowiednig dla
tej grupy.??

U pacjentéw pochodzenia azjatyckiego oraz
z innych grup etnicznych decyzje o wyborze narze-
dzia podejmuje lekarz wykonujacy badanie. W do-
kumentacji medycznej nalezy odnotowaé informa-
cje o braku swoistych narzedzi diagnostycznych.

Zalecenie 3.3. Rynienke podnosowa oraz warge gor-
na nalezy oceni¢ bezposrednio, za pomoca 5-stopnio-
wej skali obrazkowej. W przypadku obu parametrow
za nieprawidtowe uznaje sie wartosci 4 i 5.

I Diagnostyka réznicowa

W przypadku niejednoznacznego obrazu kliniczne-
go (np. wspdlistnienia dysmorfii nietypowych dla
FASD), wad rozwojowych narzadéw wewnetrznych,
znacznego opdznienia rozwoju psychoruchowego
iintelektualnego lub dodatniego wywiadu rodzin-
nego w kierunku chordéb genetycznych pacjenta
nalezy skierowaé¢ na konsultacje do genetyka
klinicznego, ktéry podejmie decyzje o przeprowa-
dzeniu diagnostyki genetycznej.?? Diagnostyka
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réznicowa FASD obejmuje zespoty genetyczne oraz

inne embriopatie®! (p. zalgcznik 6).
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Ocena masy ciata, wysokosci ciata

| obwodu gfowy

prof. dr hab. n. med. Robert Smigiel, dr n. med. Katarzyna A. Dylag, dr n. med. Katarzyna Przybyszewska

Skroty: FASD (fetal alcohol spectrum disorders) — spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych, SGA (small for gestational age) — masa ciata
za mata w stosunku do wieku ptodowego, WHO (World Health Organization) — Swiatowa Organizacja Zdrowia

I Antropometria

Wplyw alkoholu na wzrastanie organizmu zar6ow-
no w okresie prenatalnym, jak i postnatalnym
jest dobrze udokumentowany.!®> Udowodniono, ze
dzieci urodzone z masg ciala za matg w stosunku
do wieku plodowego (SGA) i w pdzniejszym okresie
zycia niskoroste w zyciu ptodowym do$wiadczyty
najwiekszej ekspozycji na alkohol. U pacjentow
urodzonych z SGA, u ktérych pdzniejsze wzra-
stanie bylo prawidlowe, stwierdzono mniejszg
ekspozycje, za$ dzieci bez prenatalnego 1 postna-
talnego uposledzenia wzrastania narazone byly
w najmniejszym stopniu.® W kodzie 4-cyfrowym
(w kryteriach waszyngtonskich) oraz kryteriach
opublikowanych przez Hoyme’a i wsp. stwierdze-
nie prenatalnego i/lub postnatalnego ograniczenia
wzrastania stanowi element rozpoznania z kregu
FASD.”8 Ocena wysokoéci ciala i/lub masy ciata
nie wchodzi w sklad kryteriéw kanadyjskich.?

I Wysokos¢ i masa ciata

Zaleca sie, aby dane dotyczace urodzeniowej masy
ciala oraz podzniejszego wzrastania stanowily
element konieczny w diagnostyce FASD. Ocenie
nalezy podda¢ urodzeniowa mase ciala dziecka,
wszystkie pdzniejsze pomiary archiwalne oraz
wysoko$¢ 1 mase ciata w momencie aktualnego
pomiaru. Dane dotyczgce urodzeniowe] masy
ciata, jesli dziecko nie jest badane na oddziale
noworodkowym, mozna odczytaé¢ z ksigzeczki
zdrowia dziecka i/lub karty wypisu z oddziatu
noworodkowego. Za SGA uznaje sie urodzeniowg
mase ciala <10. centyla dla wieku plodowego.l?

Ocena masy ciata, wysokosci ciata i obwodu gtowy

W przypadku noworodkéw urodzonych w fizjolo-
gicznym terminie porodu zalecamy korzystanie
z siatek centylowych World Health Organization
(WHO),!! a w przypadku noworodkéw urodzonych
przedwczesénie — z siatek centylowych opracowa-
nych przez Fenton i wsp.!2 U dzieci >3. roku zycia
zaleca sie korzysta¢ z siatek centylowych OLA/
OLAF.13 Ze wzgledu na matle znaczenie diagno-
styczne (brak udokumentowanego wptywu pre-
natalnej ekspozycji na alkohol na urodzeniowg
dlugo$é ciata) oraz swoiste trudno$ci w pomiarze
nie zaleca sie oceny urodzeniowej dtugosci ciata.
Pomiar obecnej wysokos$ci i masy ciata wyko-
nuje wykwalifikowany personel medyczny (lekarz,
pielegniarka, potozna), z wykorzystaniem kalibro-
wanego sprzetu, zgodnie z zaleceniami Centers
for Disease Control and Prevention (CDC [po-
miar masy ciala w bieliZnie lub lekkim ubraniu,
a wysoko$ci ciala bez obuwia]).!* Dane antropo-
metryczne nalezy nanie§é na siatki centylowe.
Zalecamy, aby w przypadku dzieci urodzonych
przedwczesnie korzystaé¢ z siatek centylowych
Fenton,'? a u pozostalych dzieci z siatek centylo-
wych WHO.!! Za nieprawidlowg uznaje sie war-
to$é <3. centyla. Nalezy przeanalizowaé rowniez
pomiary z przesztoSci dostepne w dokumentacji
medycznej (na kartach wypisowych dziecka oraz
badaniach bilansowych w ksiazeczce zdrowia).
W celu unikniecia falszywie dodatnich wynikéw
nie nalezy uwzgledniaé¢ pomiaréw, co do ktérych
istniejg przestanki, ze wykonano je w trakcie
przewlektej choroby lub u dziecka niedozywionego,
zaniedbanego lub poddawanego silnemu stresowi
emocjonalnemu (np. zmianie miejsca zamieszka-

nia). W przypadku pomiaréw archiwalnych nalezy
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Ryc. 8. Pomiar obwodu gtowy
(autorka ryciny: Magdalena
Wolnicka-Maryniak)

wzig¢ pod uwage potencjalne btedy pomiaru. Nie
nalezy oceniaé pomiaréw wyraznie odstajgcych
od krzywej wzrastania/masy ciata dziecka. Nalezy
zachowaé ostrozno$é w ocenie wysokosci ciata, je-
§li dostepne sg informacje o niskorostosci rodzicéw
biologicznych dziecka.

Zalecenie 4.1. Elementem diagnostyki FASD jest oce-
na urodzeniowej masy ciata, archiwalnych pomiaréw
antropometrycznych wykonanych w toku zycia oraz
aktualnej wysokosci i masy ciata. Do wyznaczenia
standaryzowanych wartosci parametrow wysokosci
ciata (centyli) nalezy wykorzystac:

1) w przypadku urodzeniowej masy ciata: dla dzieci
urodzonych w fizjologicznym terminie porodu —
siatki centylowe WHO (www.who.int/toolkits/
child-growth-standards/standards), dla dzieci uro-
dzonych przedwczesénie — siatki centylowe Fenton

36

(https://live-ucalgary.ucalgary.ca/resource/pre-
term-growth-chart/preterm-growth-chart);

2) w przypadku archiwalnych i aktualnych pomia-
réw wysokosci i masy ciata: dla dzieci urodzonych
w fizjologicznym terminie porodu - siatki centylo-
we WHO, a po 3. roku zycia siatki OLAF (https://
nauka.czd.pl/dzialalnosc-naukowa/wspolpraca/
wdrozenia/kalkulator-olaf), dla dzieci urodzo-
nych przedwczesnie — siatki centylowe Fenton
(https://live-ucalgary.ucalgary.ca/resource/pre-
term-growth-chart/preterm-growth-chart).

Zalecenie 4.2. W procesie diagnostycznym FASD

za nieprawidtowe wyniki pomiaréw antropometrycz-

nych uznaje sie:

1) urodzeniowa mase ciata <10. centyla dla wieku
ptodowego lub

2) dtugosc (wysokos¢) ciata i/lub mase ciata w momen-
cie ustalania rozpoznania <3. centyla lub

3) dtugos¢ (wysoko$¢) ciata i/lub masa ciata w jakim-
kolwiek momencie zycia <3. centyla — po uwzgled-
nieniu czynnikéw zaktécajacych oraz mozliwych
btedow pomiaru.

B obwéd gtowy

Maloglowie stwierdzono u 10,2% dzieci z FASD.1*
Zmniejszony obwdd glowy zawsze odzwierciedla
zmniejszong objeto$é mézgu.'® Pomiaru obwodu
gtowy powinien dokonaé wykwalifikowany per-
sonel medyczny (lekarz lub pielegniarka) z wyko-
rzystaniem tasmy z nierozciggliwego materialu
(np. centymetra krawieckiego). Obwo6d wyznacza
sie, przeprowadzajac tasme plasko przez najwiek-
szg wypuklosé potyliczng (najbardziej wysuniety
punkt na kos$ci potylicznej) i najwieksze wypukto-
éci guzéw czolowych (ryc. 8).13 Uzyskany pomiar
nalezy nanie$é na siatke centylowg. Zaleca sie,
aby u dzieci urodzonych w fizjologicznym terminie
porodu w wieku 0-5 lat korzystac z siatek centy-
lowych WHO,!! a w wieku >5 lat — z siatek centy-
lowych Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie.!®
W przypadku dzieci urodzonych przedwczeénie
zaleca sie korzystanie z siatek centylowych Fenton
i wsp.,'2 a nastepnie <5. roku zycia z siatek cen-
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tylowych WHO! 1 >5. roku zycia z siatek centylo-
wych Instytutu Matkii Dziecka.'® Za nieprawidlo-
we przyjmuje sie warto$ci <3. centyla. Ze wzgle-
du na rozbiezno$ci miedzy siatkami, wynikaja-
ce m.in. z metodologii wykorzystywanej przy ich
tworzeniu, nalezy zachowac szczegdlng ostroznosé
przy interpretacji pomiaréw w momencie zmia-
ny siatek. W przypadku rozbieznoséci miedzy ak-
tualnym centylem obwodu glowy wyznaczonym
na podstawie siatki wykorzystywanej u danego
dziecka po raz pierwszy a centylem uzyskanym
we wczeséniejszych pomiarach wynik nalezy in-
terpretowac bardzo ostroznie. Za nieprawidlowe
uznaje sie warto$ci <3. centyla.

Zalecenie 4.3. Elementem diagnostyki FASD jest po-
miar obwodu gtowy. Do wyznaczenia centyli nalezy
wykorzystac:

1) w przypadku dzieci urodzonych w fizjologicznym
terminie porodu: w wieku 0-5 lat siatki centylowe
WHO (www.who.int/toolkits/child-growth-stan-
dards/standards) oraz >5 lat siatki centylowe Insty-
tutu Matki i Dziecka (www.mp.pl/pediatria/prak-
tyka-kliniczna/procedury/13848,0cena-rozwoju-so
matycznego-dzieci-i-mlodziezy,1)

2) w przypadku dzieci urodzonych przedwczesnie:
siatki centylowe Fenton i wsp. (https:/live-ucal-
gary.ucalgary.ca/resource/preterm-growth-chart/
preterm-growth-chart), a nastepnie <5. roku zycia
siatki centylowe WHO i >5. roku zycia siatki centy-
lowe Instytutu Matki i Dziecka.
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Ocena osrodkowego uktadu nerwowego

dr n. o zdr. Iwona Palicka, dr n. med. Agata Cichon-Chojnacka, dr n. med. Katarzyna A. Dylag,
dr n. med. Katarzyna Przybyszewska, dr hab. n. med. Krystyna Szymanska

Skroty: EEG — elektroencefalografia, FASD (fetal alcohol spectrum disorder) — spektrum zaburzen alkoholowych ptodu, OUN — o$rodkowy uktad

nerwowy

Zaden pojedynczy objaw neuropsychologiczny czy
neurorozwojowy nie moze byé punktem wyjscia
do diagnozy FASD.

Ocena stanu os$rodkowego uktadu nerwowego

(OUN) jest jednym z kluczowych elementéw diag-

nozy w kierunku FASD. W procesie tym mogg

uczestniczyé rézni specjalisci — wazne, by pamie-
tali o 3 poziomach diagnozy: neurologicznym, neu-

rorozwojowym i neurobehawioralnym,® co wigze

sie z konieczno$cig stosowania odpowiednich na-

rzedzi oceny.

Zalecenie 5.1. Do spetnienia kryterium zaburzen

w badaniu OUN konieczne jest:

1) wystepowanie 1 kluczowego objawu neurolo-
gicznego lub deficytéw w obrebie =3 obszaréw
neuropoznawczych lub

2) wystepowanie =1 nieprawidtowosci w kazdym
z 3 obszaréw: neuropoznawczym, samoregulacji,
funkcji adaptacyjnych.

I Ocena neurologiczna

Matoglowie wystepuje u okoto 10% dzieci z FASD?,
dlatego pomiar obwodu glowy (p. zalecenie 4.3) po-
winien rozpoczynaé ocene neurologiczng. Matogto-
wie Swiadczy zazwyczaj o zmniejszonej objetoSci
mozgu, jednak u dzieci z FASD z prawidlowym
obwodem glowy réwniez obserwuje sie mniejszg
niz przecietna dla wieku objetoéé mézgu.*7?

U dzieci z FASD obserwuje sie czestsze wyste-
powanie niektérych wad rozwojowych OUN,0-11
przede wszystkim agenezji lub hipoplazji ciata
modzelowatego, hipoplazji hipokampa oraz jader
podstawy i mézdzku.!® Udowodniono réwniez, ze

u dzieci z FASD wystepuje opdzniony proces mie-

1112 ¢o znajduje odzwierciedlenie w bada-

linizacji,
niach obrazowych.!'! W funkcjonalnym rezonansie
magnetycznym oraz spektroskopii u dzieci z FASD
zaobserwowano pewne nieprawidlowoéci;10-13
zmiany te nie sg jednak patognomoniczne dla pa-
cjentéw z FASD.1

Zwiekszona czesto§¢ zaréwno padaczki, jak
1 nieprawidlowoéci w EEG bez klinicznych na-
padow zostala udokumentowana przez kilku ba-

5-17 Czestoéé¢ padaczki w grupie pacjentéw

daczy.
z FASD szacuje sie na okolo 6%.1518 Brakuje po-
gtebionych badan dotyczgcych swoisto$ci padacz-
ki w tej grupie pacjentéw, jednak dostepne dane
pozwalajg sgdzié, ze standardowe leczenie nie jest
wystarczajgco skuteczne.!®17

Tlo$ciowa analiza EEG wskazuje na pewne swo-
iste cechy zapisu u pacjentéw z FASD,'9-21 nie ma
jednak danych §wiadczacych o przydatnosci EEG
w procesie diagnostycznym.

Nie wymaga sie wykonywania badan neuro-
obrazowych w ramach diagnostyki FASD, ponie-
waz zaburzenie to nie nalezy do grupy chordb,
ktére rozpoznaje sie na podstawie kryteriow
neuroradiologicznych. Badania neuroobrazowe
mozna wykonaé¢ w ramach diagnostyki réznicowej
lub w wybranych sytuacjach klinicznych zgodnie
ze wskazaniami lekarskimi.

Pomiar obwodu glowy jest niezbednym elemen-
tem oceny neurologicznej.2?

Objawy neurologiczne, ktére wskazujg na pato-
logie w zakresie OUN, to: maloglowie, wady wro-
dzone, rozpoznanie padaczki o prawdopodobne;j
etiologii prenatalnej.??

Jesli u pacjenta stwierdzono inne objawy neuro-
logiczne $wiadczgce o patologii OUN, takie jak:
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cechy mézgowego porazenia dzieciecego, osrod-
kowej gltuchoty lub innych ogniskowych objawdw
neurologicznych, zaleca sie konsultacje neurologa

dzieciecego.??

I Ocena neurorozwojowa

Istotnym problemem u 0s6b z FASD sg zaburzenia
sensomotoryczne (zaburzenia ruchowe, zaburze-
nia przetwarzania sensorycznego, niedojrzatosé
neuromotoryczna).

Metaanaliza opublikowana przez American
Academy of Pediatrics wskazuje istotny zwigzek
miedzy rozpoznaniem FASD a deficytami duzej
motoryki w obszarze réwnowagi i koordynacji.?42?
Deficyty motoryczne mogg sie objawiaé na réz-
nych etapach rozwoju dziecka, manifestujgc sie
nieharmonijnym rozwojem umiejetnosci rucho-
wych, takze w zakresie praksji oralnej oraz koor-
dynacji reka—usta. Dzieci z FASD wykazujg takze
istotne deficyty w zakresie motoryki malej oraz
koordynacji wzrokowo-ruchowej, co negatywnie
wplywa na jako$é podstawowych umiejetnosci
szkolnych, a w konsekwencji ogranicza mozliwosci
wyboru zawodu.2%

Natomiast odsetek zaburzen przetwarza-
nia sensorycznego (integracji sensorycznej)
o réznym typie 1 nasileniu wynosi w tej grupie
61-81,7%.2" W badaniach dotyczgcych wzorcéw
zaburzen integracji sensorycznej u dzieci z FASD
podkreséla sie deficyty w zakresie réwnowagi, ko-
ordynacji, sekwencjonowania zlozonych czynnosci
i planowania (dyspraksje),28-2° op6znione reakcje
z kory wzrokowej i stuchowej,30-32 a takze wzorce
nadreaktywnos$ci czuciowej oraz zaburzen rézni-
cowania czuciowego.33

Zaburzenia te wplywajg przede wszystkim na
trudnoéci z samoregulacjg®* i zachowaniami ada-

35,36 wystepowanie zachowan trudnych

)36
B

ptacyjnymi,
(w tym skrajnej nadruchliwosci zaburzenia

37,38
td

snu problemy z uczeniem, regulacjg czynnosci

fizjologicznych®® oraz problemy z jedzeniem.30:40
Wigzg sie takze z codzienng opiekg nad dzieckiem,
co stanowi wyzwanie fizyczne i emocjonalne dla
rodzicéw 1 opiekundéw i przyczynia sie do zwiek-
szenia poziomu stresu.33:34:41

Trudno$ci sensomotoryczne dzieci z FASD zna-

czgco wplywaja na jako$¢ ich zycia, a negatywne

Ocena osrodkowego uktadu nerwowego
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skutki tych barier dotyczg funkcjonowania w sfe-

rach: spotecznej, emocjonalnej, szkolnej, a takze

w sferze karmienia i samodzielno$ci.??

Zadaniem badania neurorozwojowego jest:

1) ocena funkcji motorycznych (w tym jakosci
wzorcéw ruchowych), funkcjonowania senso-
rycznego, jakosci wzorcéw odruchowych, funk-
¢ji percepcyjnych (funkeji wzrokowych 1 stucho-
wych), praksji;

2) ocena aparatu artykulacyjnego i praksji oralnej,
funkcji prymarnych, toru oddechowego, jakosci
mowy 1 komunikacji.

I Ocena neurobehawioralna

Dzieci po prenatalnej ekspozycji na alkohol tworzg
grupe bardzo réznorodng — obserwuje sie duze
zr6znicowanie charakteru i1 nasilenia objawéw
zaburzen neurobehawioralnych.42-44

Ogélne mozliwo$ci intelektualne dzieci z tej

grupy wahaja sie od przecietnych (a nawet powyzej
przecietnej) do niepetnosprawnosci intelektualne;j
w stopniu lekkim lub umiarkowanym, najczesciej
odnotowuje sie tzw. pogranicze normy.2526,45-47
Sporadycznie pojawia sie niepelnosprawnos$é¢ in-
telektualna w stopniu znacznym bgdz glebokim,
jednak wymaga to poglebionego badania przyczy-
nowego.*”*8 Niezaleznie od poziomu inteligencji
mogg wystepowacé zaburzenia i deficyty w kazdym
obszarze funkcjonowania poznawczego. Jak dotad
nie opisano jednoznacznego profilu objawéw cha-
rakterystycznych dla dzieci z FASD. Zwraca sie
jednak uwage na czeste wystepowanie zaburzen
funkecji wykonawczych, deficytéw rozwoju jezyko-
wego, a takze pamieci i procesu uczenia sie.*?-57
Czesto stwierdza sie takze istotne problemy adap-
tacyjne oraz rézne objawy behawioralne i psycho-
patologiczne.?8-60

Na ocene neuropsychologiczng skladajg sie

(zgodnie z kryteriami DSM-5 [Diagnostic and
Statistical Manual of Mental Disorders]):>:¢
1) obszar neuropoznawczy:

a) funkcje poznawcze, na przyktad niepelno-
sprawno$¢ intelektualna (IQ<70), gnozja
(wzrokowa, stuchowa, dotykowa);

b) funkcje wykonawcze (zarzgdzajgce), na przy-
ktad problemy z planowaniem i organizacja,
nieelastyczno$¢, trudnosci z hamowaniem
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reakcji, deficyty fluencji (werbalnej, wzrokowo-
-werbalnej, niewerbalnej), deficyty praksji;
¢) uczenie sie, na przyktad gorsze wyniki w na-
uce niz oczekiwane dla danego poziomu inte-
lektualnego, swoiste trudnos$ci w uczeniu sie

d) pamieé, na przyktad trudnosci w zapamieta-
niu niedawno poznanych informacji, powta-
rzanie tych samych btedéw, trudnosci w za-
pamietywaniu dluzszych polecen ustnych;

e) funkcje wzrokowo-przestrzenne, na przy-
ktad chaotyczne lub zle zaplanowane rysun-
ki 1 konstrukcje, trudno$ci w odréznieniu
prawej strony od lewej;

2) obszar samoregulacji:

a) regulacja nastroju i zachowania, na przyktad
zmienno$¢ nastrojéw, afekt negatywny, draz-
liwo$¢, czeste wybuchy, deficyty wspo6todezu-
wania, wrazliwo§¢ sensoryczna;

b) koncentracja uwagi, na przyktad trudnosci
W przenoszeniu uwagi lub utrzymaniu wy-
sitku psychicznego;

¢) kontrolowanie bodzcéw, na przyktad trudno-
$c1 w oczekiwaniu na swojg kolej lub z prze-
strzeganiem zasad;

3) funkcje adaptacyjne:

a) komunikacja, na przyktad opdzniona nauka
jezyka, trudnoéci w rozumieniu jezyka mo-
wionego, deficyty mentalizacji, teorii umystu;

b) umiejetnosci spoleczne, na przyktad spo-
ufalanie sie, skracanie dystansu w stosun-
ku do obcych, trudno$ci w odczytywaniu
wskazowek spotecznych (takie jak naiwno§é,
latwowierno$¢, brak krytycyzmu), w prze-
strzeganiu norm i rozumieniu konsekwencji
spolecznych lub w relacjach z rowieénikami;

¢) zycie codzienne, na przyktad opdzniona na-
uka korzystania z toalety, jedzenia lub kg-
pieli, trudnoéci w wykonywaniu codziennych
czynno$ci zgodnie z planem lub realizacji
zadan rozwojowych;

d) motoryka, na przyktad stabo rozwinieta
motoryka mala, opdzniony rozwdj motoryki
duzej, utrzymujace sie deficyty w motoryce
duzej, deficyty w koordynacji i réwnowadze.

W badaniu wykorzystuje sie przede wszystkim

narzedzia oparte na danych naukowych, stan-
daryzowane dla populacji polskiej, z normami
dla danego wieku. Stwierdzenie zaburzen opiera

sie na wytycznych dotyczgcych interpretacji da-
nego testu lub, w przypadku braku wytycznych,
na przyjeciu progu odciecia na granicy —1,5 SD
od éredniej. Aktualnie dostepne w Polsce wystan-
daryzowane testy przydatne w diagnozie FASD
wymieniono w zalgczniku 6.

Dodatkowo, w celu poglebienia diagnozy funk-
cjonalnej przez do§wiadczonego diagnoste, mozna
wykorzystaé préby eksperymentalno-kliniczne lub
zadania niemajace standaryzacji w populacji pol-
skiej.

Do obszaréw oceny funkcjonalnej zalicza sie:
1) ocene funkcjonowania w §rodowisku edukacyj-

nym i domowym (w tym badanie pedagogiczne):

otoczenie moze blednie interpretowaé trudnosci
osoby z FASD w funkcjonowaniu oraz petnie-
niu roli spolecznej adekwatnej do wieku, przez
co nie uzyska ona wlasciwej pomocy, a nawet
bedzie karana za zachowania, ktére sg wyni-
kiem zlozonego zaburzenia. Nalezy zatem zi-
dentyfikowaé i opisaé wplyw trudno$ci neuropo-
znawczych u osoby z FASD na funkcjonowanie

w réznych sferach zycia. Stuzg do tego: pogte-

biony wywiad, analiza dokumentacji osiggnieé

szkolnych oraz badanie pedagogiczne (ocena
poziomu rozwoju umiejetnosci czytania, pisa-
nia, liczenia itp.);

2

~

ocene objawdéw psychopatologicznych, czyli
mozliwych przejawéw zaburzen psychicznych
(p. zatgcznik 7): u osoby z FASD objawy psycho-
patologiczne w obrazie klinicznym wystepujg
zaré6wno w przypadku objawéw pierwotnych,
z ktérymi dziecko sie urodzilo, jak i wtérnych,
powstalych na skutek op6znionej lub pominie-
tej diagnozy.61-62
Do najczestszych objawéw obserwowanych
w obszarze psychopatologii FASD naleza:
1) problemy z kontrolg impulséw (96%)
2) deficyty umiejetnosci spotecznych (95%)
3) staba ocena sytuacji (95%)
4) deficyty uwagi (94%)
5) trudnoéci w uczeniu sie (91%)
6) deficyty funkcjonowania adaptacyjnego (91%).63
Dzieci matek spozywajacych alkohol w cigzy
znajdujg sie réwniez w grupie zwiekszonego
ryzyka zaburzen wiezi.?* Osoby z FASD moga
otrzymac¢ diagnoze zespolu nadpobudliwo$ci psy-
choruchowej z deficytem uwagi (ADHD), depresji,
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zaburzen lekowych lub zespotu stresu pourazowe-
go (PTSD) przed otrzymaniem diagnozy pierwot-
nej.%% U dzieci i mlodziezy z rozpoznanym FASD
wystepuje réowniez zwiekszone ryzyko rozwoju
wspolistniejgcych zaburzen psychicznych.56:67

Co najmniej jedno wspdélwystepujace zaburze-
nie psychiczne rozpoznaje sie u 84—94% oséb,63:68
przy czym 67% badanych doéwiadcza >2 zaburzen
psychicznych. Do najczeéciej obserwowanych
zaburzen nalezg: ADHD (87%), zaburzenia/zacho-
wania opozycyjno-buntownicze (75%), zaburzenia
rozwoju umiejetnosci szkolnych (70%), zaburze-
nie przywigzania (61%) i zaburzenia zachowania
(54%). Obserwuje sie réwniez objawy PTSD (33%),
zaburzenia ze spektrum autyzmu (ASD [28%)]),
zaburzenia snu (22%) oraz antyspoleczne zabu-
rzenie osobowosci (19%).

Nalezy podkreslié, ze odroczona diagnoza FASD
wigze sie z konieczno$cig korzystania z opieki psy-
chiatrycznej oraz ryzykiem popadniecia w konflikt
z prawem62.69

Dokonujac oceny dziecka z FASD, trzeba pa-
mietad, ze nie wszystkie strukturalne lub neuro-
logiczne nieprawidlowos$ci prowadzg do mierzal-
nych dysfunkcji 1 nie wszystkie nieprawidtowosci
funkcjonalne sg spowodowane lezgcym u podstaw
uszkodzeniem moézgu. Niektére z obserwowanych
nieprawidlowos$ci wynikajg z innych niekorzyst-
nych czynnikéw i majg charakter przejSciowy,
jezeli zmieni sie oddzialywanie érodowiskowe.”®
Wedlug najnowszych ustalenn majg one jednak
mniejsze znaczenie w rozwoju zaburzen, niz sg-
dzono weczeéniej.”!

W ocenie zaburzen nalezy uwzglednié sytuacje
zyciowa dziecka, jego do$wiadczenia, ewentualng
deprywacje opieki i brak stymulacji rozwoju, jed-
noczes$nie nie op6zniajac diagnozy i objecia wspar-
ciem terapeutycznym.

W przypadku dzieci <3. roku zycia nalezy zwroé-
ci¢ szczegdlng uwage na wystepowanie zaburzen re-
gulacyjnych, funkcje komunikacyjne, rozwdj mowy
oraz problemy w funkcjonowaniu emocjonalnym.

Badania kontrolne (o ile rozpoznanie ustalono
wczeéniej) nalezy zaplanowaé w nastepujacych
okresach zycia dziecka:

1) w wieku <2 lat — wskazana ocena co okolo

6 miesiecy
2) w wieku 2—-3 lat —>1 raz w roku

Ocena osrodkowego uktadu nerwowego
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3) w 4. roku zycia
4) okolo 6.—7.roku zycia (na progu edukacji szkolne;j)
5) okoto 10.—12. roku zycia (poczatek okresu doj-
rzewania)
6) okoto 18. roku zycia.
Zakres badan kontrolnych nalezy dostosowaé
do potrzeb danej osoby, stwierdzanych zaburzen
oraz ewentualnych nowych zglaszanych probleméw.
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Zatacznik 1.
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Trudnosci w karmieniu dzieci do ukonczenia 2. roku zycia z potwierdzong
w wywiadzie ekspozycja na alkohol, ktére moga stanowic wskazanie
do skierowania dziecka do logopedy/neurologopedy?

Do trudnoéci tych nalezg (objawy oznaczone

gwiazdka [*] uznaje sie za charakterystyczne dla

FASD; pozostale moga wystepowacé rowniez w in-

nych trudnoéciach rozwojowych [np. DLD], jednak

nie majg charakteru swoistego):

1) maly przyrost masy ciata

2) zbyt mala ilo$¢ pokarmu zjadanego na porcje

3) zbyt mala ilo§¢ pokarmu zjadanego na dobe

4) rozregulowany rytm snu i karmienia*

5) zbyt krétkie lub zbyt diugie sesje karmienia
(>30 min lub <5 min)*

6) niepokdj ruchowy podezas karmienia

7) placz podczas karmienia

8) uciekanie z krzeselka podczas positkow

9) czeste odchodzenie od stotu

10)

11)

trudnoéci w uspokojeniu dziecka

trudnoéci w rozeznaniu, czy dziecko chce je$é,
czy jest juz nasycone

12) uboga mimika w konteks$cie ekspresji emocjo-
nalnej*

13)

14)

trudnoéci w karmieniu piersig/butelkg
nieefektywne obejmowanie wargami brodawki/
smoczka

15)
16)

wyplyw mleka z ust podczas karmienia butelkg
wady budowy i zaburzenia czynnosci
wedzidelka jezyka

17) odgtos klgskania/cmokania podczas karmie-
nia butelkg/piersig

18)

19)

zaburzenia zasysania, koordynacji ssania*
trudnoéci w jedzeniu pokarméw z grudkami
oraz wiekszych 1 twardych kawatkow jedzenia
20) trudnosci w nauce picia z kubka

21) ulewanie, krztuszenie

22) nadmierny odruch wymiotny i awersja senso-
ryczna twarzy*

2 QOpracowaly: mgr P. Stobnicka-Stolarska (2019), dr n. med.
M. Klecka (2025)

Zatacznik 1.

23) niecheé do wktadania wtasnych rak/przedmio-
tow do jamy ustnej

24) niecheé¢ do poznawania nowych smakéw, kon-
systencji i faktur

25) trudnosci w doborze smoczka do butelki

26) trudnosci w samodzielnym poslugiwaniu sie
lyzka i trzymaniu kubka.

. Amos-Kroohs R.M., Fink B.A., Smith C.J. i wsp.: Abnormal eating behaviors are common
in children with fetal alcohol spectrum disorder. J. Ped.; 2016, 169: 194-200.e1

2. Kelly S.J., Day N.: Feeding rhythms and sensory issues in infants with FAS. Neurotol.
Teratol.; 2000

3. PopovaS., Dozet D., 0'Hanlon G. i wsp.: Maternal alcohol use and neonatal outcomes
and pregnancy complications in British Columbia, Canada: a population-based study.
BMC Pregnancy Childbirth; 2021, 21: 74

4. Werts R.L., Van Calcar S.C., Wargowski D.S. i wsp.: Inappropriate feeding behaviors
and dietary intakes in children with FASD or probable PAE. Alcohol. Clin. Exp. Res.;
2014, 38 (3): 871-878

5. Zimmerman E., Rosner A.: Feeding swallowing difficulties in the first three years of
life: A preterm and full-term infant comparison. J. Neonat. Nurs.; 2018, 24 (6): 331-335
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Zatacznik 2.

Orientacyjna ocena funkgji uktadu nerwowego dla nielekarzy
utatwiajgca podjecie decyzji o skierowaniu dziecka

do neurologa

>2. roku zycia

Proba

wodzenie wzrokiem za obiektem

mimika twarzy

wysuwanie jezyka — oblizywanie sie wokot ust
mowa czynna

rozumienie mowy

umiejetnosc stania z zamknietymi oczami
chod

chodzenie ,stopkami” (stopa za stopa, dzieci starsze)
chodzenie na palcach

chodzenie na pietach

umiejetnos¢ stania na jednej nodze

skakanie na jednej nodze

kucanie

wskazywanie palcem drobnych elementéw na zabawce
(np. nos lalki)

ruch reka typu ,wkrecanie zaréwki”
metoda tzw. mtynka od—do

ruchy mimowolne

zaburzenia napadowe w wywiadzie

czesty bol gtowy

Prawidtowa
ptynne

symetria zachowana
symetrycznie
prawidtowa dla wieku
prawidtowe dla wieku
stabilne

prawidtowy

stabilne

symetria zachowana
symetria zachowana
symetria zachowana
symetria zachowana
wstaje bez podporu

ptynnie/symetrycznie (P = L)

sprawnie/symetrycznie (P = L)
prawidtowo od—do

brak

brak

brak

Nieprawidtowa
zez/oczoplas
nieprawidtowa/asymetryczna
nie wysuwa/nie wykonuje ruchow
nieprawidtowa
nieprawidtowe

chwiejne

nieprawidtowy

chwiejne
nieprawidtowe/asymetryczne
nieprawidtowe/asymetryczne
nieprawidtowa/asymetryczna
nieprawidtowe/asymetryczne
konieczny podpor

drzenie/asymetria

niesprawnie/asymetria
brak/réznie od—do
obecne

obecne

obecny

W przypadku zakreslenia odpowiedzi w kolumnie , nieprawidtowa”

Uwaga: Powyzszy arkusz pelni funkcje na-
rzedzia przesiewowego, umozliwiajgcego wczesng
identyfikacje nieprawidlowoéci sugerujgcych dys-
funkcje o$rodkowego uktadu nerwowego (OUN).
Nie stanowi podstawy do rozpoznania, lecz
moze wspiera¢ decyzje o skierowaniu dziecka
do specjalisty, zwlaszcza w przypadku podejrzenia
FASD, gdy objawy moga byé¢ dyskretne i nieswo-

iste we wczesnym okresie rozwoju.

skieruj do neurologa.
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Cechy i zachowania, ktore moga stanowic sygnat do skierowania
dziecka na diagnostyke w kierunku FASD

Teratogenne dzialanie alkoholu prowadzi
do uszkodzen uktadu nerwowego, na ktore czesto
nakladaja sie zaburzenia przywigzania i doéwiad-
czenia traumatyczne. W konsekwencji u dzieci
mozna zaobserwowaé rézne zachowania proble-
mowe (tzw. objawy wtorne), ktore nie sg objawami
osiowymi dla FASD i pojedynczo nie mogg stano-
wié¢ przestanki do rozpoczecia diagnostyki w tym
kierunku. Wymagajg natomiast réznicowania
w procesie postepowania diagnostycznego i ade-
kwatnych zalecen terapeutycznych.

Stwierdzenie u dziecka jakichkolwiek niepoko-
jacych cech lub zachowan wymienionych w ramce
stanowi sygnal do wnikliwej obserwacji i analizy
rozwoju psychospotecznego dziecka, nie stanowi
natomiast przestanki do rozpoznania FASD, je-
zeli nie mozna potwierdzi¢ ekspozycji lub duzego
ryzyka prenatalnej ekspozycji na alkohol.

I Komentarz diagnostyczny?

Lista objawéw zawiera nieswoiste, tzw. wtorne
zachowania problemowe, ktore moga wystepowac
zaréwno u dzieci z FASD, jak 1 u dzieci z do$wiad-
czeniami traumatycznymi oraz zaburzonym przy-
wigzaniem. Dla celow diagnostycznych kluczowe
jest rozréznienie ich genezy.

W przypadku FASD objawy wtérne (impul-
sywno$¢, nadpobudliwo§é, konfabulacje, problemy
z oceng moralng) czesto wynikajg z organiczne-
go uszkodzenia o$rodkowego uktadu nerwowego
(OUN), zwlaszcza ptatéw czotowych i struktur
limbicznych, pojawiajg sie wezeénie, sg uporczywe,

2 QOpracowaly: dr n. med. Matgorzata Klecka, dr n. spol. Teresa
Jadczak-Szumilo

Zatacznik 3.

» Ramka. Niepokojace cechy i zachowania u dziecka:

zachowuje sie w sposéb charakterystyczny dla mtodszego wieku

jest podatne na manipulacje i oszukiwanie przez innych

zmysla lub konfabuluje (opisuje rézne sytuacje w sposéb niezgodny z prawda)
nie jest krytyczne wobec swojego zachowania, nie wyraza poczucia winy
ma trudnosci z koncentracjg oraz nie moze utrzymac uwagi przez dtuzszy czas
zachowuje sie impulsywnie i bez zastanowienia

nie moze ,usiedzie¢” w miejscu, jest niespokojne albo nadpobudliwe
zachowuije sie agresywnie i/lub autoagresywnie

ukradto co$ z domu

ukradto co$ poza domem

ma kfopoty z requlacja i kontenerowaniem emocji (wybucha, fatwo sie
pobudza, przymila sie, ma ktopoty z uspokojeniem, wpada w odretwienie).

mato podatne na interwencje relacyjne 1 wystepuja

niezaleznie od jakosci $rodowiska.

W przypadku traumy rozwojowej 1 zaburzen

wiezi podobne objawy moga by¢ efektem dezorga-

nizacji regulacji afektywnej, nadreaktywnosci osi

podwzgérze—przysadka—nadnercza (HPA) oraz bra-

ku wzorcow samoregulacyjnych. Czesto sg fluktu-

acyjne, zalezne od kontekstu relacyjnego, podatne

na poprawe przy stabilnej, bezpiecznej relacji.

Elementy r6znicujgce:

1) czas wystgpienia objawéw: w FASD — obecne

od wczesnych etapéw zycia, w traumie/zabu-

rzeniach wiezi — po okresie relacyjnym zagra-

zajgcym

2) reakcja na relacje: dzieci z zaburzeniami wiezi

mogg sie reorganizowaé w bezpiecznych warun-

kach, dzieci z FASD — w ograniczonym stopniu

»» cd. nas. 49
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Zaburzenie

zespot Aarskoga

zespot Blooma

zespot Cornelii de Lange

zespot mikrodelecji
22q11.2 (zespot
DiGeorge'a)

zespot duplikacji 15q

zespot Dubowitza

zespot Opitza i Kaveggia

zespot Floating-Harbor

zespot Kabuki

zespot Noonan

zespot Opitza G/BB

zespot Williamsa
i Beurena

ptodowy zespot
hydantoinowy

ptodowy zespot
walproinowy

fenyloketonuria matczyna

embriopatia toluenowa
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Zatacznik 4.

Réznicowanie FAS

Podobienstwa fenotypowe z FAS

hipoplazja srodkowej czesci twarzy, dtuga, gtadka rynienka
nosowo-wargowa, ASD, ADHD z zachowaniami impulsywnymi

hipoplazja srodkowej czesci twarzy

hipoplazja srodkowej czesci twarzy, dtuga, gtadka rynienka
nosowo-wargowa, waska czerwient wargowa, niepetnosprawnos¢
intelektualna, nadmierna ruchliwos¢

hipoplazja srodkowej czesci twarzy, gtadka rynienka
nosowo-wargowa, waska czerwien wargi gérnej, ADHD

krotkie szpary powiekowe, cechy autystyczne

waskie szpary powiekowe, dtuga, wygtadzona rynienka podnosowa,
zaburzenia zachowania i deficyt uwagi

waska czerwien wargowa wargi gérnej, nadaktywnos¢

wygtadzona rynienka podnosowa, waska czerwier wargowa wargi
gornej, niskorostosé

hipoplazja srodkowej czesci twarzy, gtadka, dos¢ dtuga rynienka
nosowo-wargowa, waska i dtuga czerwien wargi gérnej

hipoplazja srodkowej czesci twarzy, gtadka i dtuga rynienka
nosowo-wargowa, waska czerwien wargi gérnej

wygtadzona rynienka podnosowa, krétkie szpary powiekowe

hipoplazja srodkowej czesci twarzy, waskie szpary powiekowe, dtuga,

wygtadzona rynienka podnosowa, niskie 1Q, ADHD

hipoplazja srodkowej czesci twarzy, dtuga rynienka nosowo-wargowa,

waska czerwien wargi gornej

hipoplazja srodkowej czesci twarzy, dtuga rynienka nosowo-wargowa,

waska czerwien wargi gornej

hipoplazja srodkowej czesci twarzy, dtuga rynienka nosowo-wargowa,

waska czerwien wargi gornej, niskie 1Q, czasami trudno rozréznic te
zespoty na podstawie cech dysmorficznych

dysmorfia twarzy, nadaktywnos¢, opdznienie wzrastania

Roznice fenotypowe z FAS

szerokie, wysokie czoto, hiperteloryzm, prawidtowe szpary
powiekowe

waska, dtuga twarz, wydatny nos i oczy, mata broda

wyrazne, ciemne, tukowate brwi zrosniete nad nosem, dtugie
rzesy, nisko osadzone, zrotowane ku tytowi uszy, niska nasada
nosa, mata broda, hirsutyzm, u niektérych pacjentéw ptoza

bulwiasty czubek nosa, nisko osadzone i zrotowane ku tytowi
uszy, znieksztatcenia matzowiny usznej lub przewodu stuchowego,
rozszczep podniebienia

padaczka

egzema, dziedziczenie autosomalne, dominujace

liczne wady wrodzone

tréjkatna twarz z wydatnym nosem o szerokim zakonczeniu,
opdzniony wiek kostny

dtugie szpary powiekowe, dfugie, geste rzesy, tukowate brwi,
duze uszy z hipoplastycznymi matzowinami, petna warga dolna

szerokie czoto, wiekszy obwdd gtowy, hiperteloryzm, opuszczone
ku dotowi zewnetrzne kaciki oczu, wysokie podniebienie, nisko
osadzone i zrotowane ku tytowi matzowiny uszne

wady wrodzone krtani, tchawicy i przetyku oraz ukfadu
moczowo-ptciowego

szerokie czoto, gwiazdzisty wzor teczowki, szerokie usta, petne,
okragte policzki

krotki nos, szeroka, niska nasada nosa, rozszczep wargi i/lub
podniebienia

fatd nakatny, brak srodkowych czesci brwi, ptaska nasada nosa,
mate, opuszczone ku dotowi usta

mikrocefalia, drgawki, zaburzenia napigcia migsniowego, wady
serca i duzych naczyn, wady przetyku i nerek, zaburzenia
zewnetrznych narzadéw ptciowych

narazenie matki na toluen w | trymestrze ciazy

Opracowano na podstawie:
2014; 21: e1-e30

Leibson T., Neuman G., Chudley A.E., Koren G.: The differential diagnosis of fetal alcohol spectrum disorders. J. Popul. Ther. Clin. Pharmacol.,

ADHD — zespét nadpobudliwosci psychoruchowej z deficytem uwagi, ASD — zaburzenia ze spektrum autyzmu, 1Q (intelligence quotient) — iloraz inteligencji
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Zatacznik 5.

Wywiad z matka

Data wywiadu: __/

/__ (dzien/miesiac/rok)
Imie i nazwisko osoby prowadzacej wywiad:

$rodowisko demograficzne i warunki zycia

1. lle ma Pani lat?

2. W jakim $rodowisku wychowywata sie Pani we wczesnych
latach zycia (0-18):

O rodzina biologiczna petna
rodzina biologiczna niepetna
rodzina rekonstruowana
adopcja

rodzinna piecza zastepcza

O OO0 OO0

opieka instytucjonalna

3. Czy przed 12. rokiem zycia doswiadczyta Pani nastepujacych
okolicznosci:
O utrata badz $mier¢ bliskiej osoby (rodzice, dziadkowie,
rodzenstwo, inna bliska osoba)
O inne wazne straty (utrata domu, szkoty, czeste
przeprowadzki, zmiany Srodowiska)

6. Jakie ma Pani wyksztatcenie? (prosze zaznaczy¢ tylko jedna
odpowiedz)

O podstawowe
zawodowe
srednie
pomaturalne

o O OO

wyzsze

7. Jaki jest Pani status zawodowy? (prosze zaznaczy¢ tylko jedna
odpowiedz)
O ucze sie/studiuje
bezrobotna
pracuje na etacie
pracuje dorywczo (umowa zlecenie/o dzieto)
zajmuje sie domem
prowadze wtasna dziatalno$¢ gospodarcza
rencistka/emerytka

O OO O0OO0OO0OO0

czesto zmieniam miejsce pracy

8. Jak Pani ocenia swojg sytuacje materialna? (prosze zaznaczy¢
tylko jedna odpowiedz)
O bardzo zta

o 2 lub dek o da
owazny uraz lub wypade
.p y .yp ] . O przecietna
O inna trudna sytuacja rodzinna (utrata pracy przez rodzicow) O dobra
o t jonalna, fi , seksualna,
przemoc (w tym emocjonalna, fizyczna, seksualna O bardzo dobra

zaniedbanie)

4. Jaki jest Pani stan cywilny? (prosze zaznaczyc tylko jedna
odpowiedz)

O zamezna (od ilu lat?)

9. Czy w rodzinie(-ach) wystepowaty choroby genetyczne?
O nie
O tak, w mojej rodzinie (prosze podac, jakie)

O wzwiazku nieformalnym (odilulat?y ____ = ————————————
O rozwiedzionalw separacji (od ilu lat?) __ __ O tak, w rodzinie ojca dziecka (prosze podac, jakie)
O wdowa(dilulaty____ T TTTTTTmTTTT
(@]
panna 10. Czy w rodzinie wystepowaty przewlekte choroby (w tym
psychiczne, uzaleznienie — dopytaj, jakie choroby!)?
5. Z kim Pani mieszka?

z mezem/partnerem

z rodzicami/te$ciami
sama

u znajomych/przyjaciot
w osrodku

O O OO O0O0

O nie
O tak, w mojej rodzinie (prosze podac, jakie)
O tak, w rodzinie ojca dziecka (prosze podac, jakie)

Zatacznik 5.
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Pytania zwiazane z cigza

(Teraz zapytam Pania o obecna ciaze oraz inne okresy, w ktérych
byta Pani w ciazy.)
1. lle razy byta Pani w cigzy?

2. lle razy Pani poronita (samoistnie czy sztucznie) i w ktorym
tygodniu (miesigcu) ciazy?

3. lle dzieci Pani urodzita? (z podziatem na zywe i martwe)

(Ponizsze pytania dotycza tylko zywych urodzen)

4. Czy ktéres$ z Pani dzieci urodzito sie przedwczesnie (<37. tc.)?
O tak
O nie

5. Czy ktores z nich ma wady wrodzone?
O nie
O tak, jakie?

6. Czy u ktdregos z Pani dzieci rozpoznano problemy rozwojowe
lub szkolne albo Pani zdaniem takie powazne problemy u dziecka
wystepuja, ale nie byty jeszcze diagnozowane przez specjalistow?

O nie
O tak,jakie? ___________
7. Czy cigza, o ktérej rozmawiamy, byta planowana?
O tak
O nie, nie w tamtym czasie
O nie, w ogoéle nie planowatam zajs¢ w cigze

8. Czy w ciagu ostatnich 3 miesiecy przed zaj$ciem w ciaze lub
w czasie cigzy miata Pani:

O tak O nie powazne urazy (np. z utrata
przytomnosci)

O tak O nie zastabniecia

O tak O nie infekcje (bakteryjne, wirusowe)

O tak O nie krwawienia

O tak O nie cukrzyce ciezarnych

O tak O nie nadcisnienie tetnicze

O tak O nie zatrucia

O tak O nie choroby pasozytnicze

O tak O nie zagrozenie porodem przedwczesnym

O tak O nie udar termiczny

O tak O nie wysoki poziom stresu

O tak O nie zaburzenia emocjonalne (w tym
depresja)

O tak O nie operacje

O tak O nie inne (jakie) _ _ _ ____________

Jesli miata Pani jakiekolwiek inne problemy zdrowotne w czasie
ciazy, prosze powiedzie¢, jakie?

9. Czy przyjmowata Pani jakies$ leki w ciagu ostatnich 3 miesiecy
przed zajsciem w cigze lub w czasie ciazy?

O nie
O tak, jakie? __________
kiedy? - _ _ _________

10. Czy w ciggu ostatnich 3 miesiecy przed zajsciem w ciaze lub
W czasie cigzy przyjmowata Pani leki bez wskazania lekarskiego?

O nie
O tak, jakie?

11. Czy w ciagu ostatnich 3 miesiecy przed zajsciem w ciaze lub
w czasie cigzy przechodzita Pani jakie$ zabiegi medyczne?

O nie
O tak,jakie? __________
kiedy? _ _ _ _________

12. Czy w ciagu ostatnich 3 miesiecy przed zajsciem w ciaze lub
W czasie cigzy stosowata Pani jaka$ diete?

O nie
O tak,jaka? __________
kiedy? - _ _ _________

13. Czy w ciggu ostatnich 3 miesiecy przed zajsciem w cigze lub
W czasie cigzy palita Pani papierosy badz marihuane?

O nie
O tak, w jakiej ilosci?
jak czesto?

14. Czy w ciggu ostatnich 3 miesiecy przed zajsciem w ciaze lub
w czasie cigzy przyjmowata Pani inne uzywki (Srodki

psychoaktywne)?
O nie
O tak, jakie? _________

15. Czy w ciggu ostatnich 3 miesiecy przed zajsciem w cigze lub
w czasie cigzy pita Pani napoje zawierajace alkohol? Jak czesto?

Przed zajSciem w cigze

nigdy (0 pkt)

raz w miesigcu lub rzadziej (1 pkt)
2—-4 razy w miesigcu (2 pkt)

2-3 razy w tygodniu (3 pkt)

4 razy w tygodniu lub czesciej
(4 pkt)

W czasie cigzy

nigdy (0 pkt)

raz w miesigcu lub rzadziej (1 pkt)
2—-4 razy w miesigcu (2 pkt)
2-3 razy w tygodniu (3 pkt)

4 razy w tygodniu lub czesciej
(4 pkt)
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Przed zajSciem w cigze
1-2 porcje (0 pkt)

3-4 porcje (1 pkt)

5—6 porcji (2 pkt)

7, 8 lub 9 porgji (3 pkt)
10 lub wiecej (4 pkt)

16. lle porcji napojow zawierajacych alkohol wypijata Pani
w trakcie typowego dnia picia w ciagu ostatnich 3 miesiecy przed
zajsciem w cigze lub w czasie cigzy?

W czasie cigzy

1-2 porcje (0 pkt)
3-4 porcje (1 pkt)
5—6 porcji (2 pkt)

7, 8 lub 9 porgji (3 pkt)
10 lub wiecej (4 pkt)

17. Jak czesto wypijata Pani 6 lub wiecej porcji alkoholu podczas
jednej okazji w ciagu ostatnich 3 miesiecy przed zajsciem w ciaze
lub w czasie cigzy?

Przed zajsciem w cigze W czasie cigzy

nigdy (0 pkt) nigdy (0 pkt)

rzadziej niz raz w miesigcu (1 pkt) | rzadziej niz raz w miesigcu (1 pkt)

raz w miesigcu (2 pkt) raz w miesigcu (2 pkt)

raz w tygodniu (3 pkt) raz w tygodniu (3 pkt)

codziennie lub prawie
codziennie (4 pkt)

codziennie lub prawie
codziennie (4 pkt)

Uwaga! Jezeli pacjentka potwierdza picie alkoholu w czasie cigzy,
nalezy doprecyzowac, w ktérym okresie cigzy miato to miejsce i czy
wz6r picia zmienit sie w czasie cigzy.

Jezeli pacjentka uzyskata w tescie AUDIT-C (p. powyzej) 4 punkty
lub wigcej, zalecane jest skierowanie do specjalisty ds. leczenia
uzaleznien.

1. Chiodo L.M., Sokol R.J., Delaney-Black V. i wsp.: Validity of the T-ACE in pregnancy in
predicting child outcome and risk drinking alcohol. Alcohol., 2020; 44 (7-8): 595-603
2. Dum M., Sobell L.C., Sobell M.B. i wsp.: A Quick Drinking Screen for identifying women
at risk for an alcohol-exposed pregnancy. Addictive Behaviors, 2009; 34 (9): 714-716

3. Russell M.: New assessment tools for risk drinking during pregnancy: TACE, TWEAK,

and others. Alcohol Healt Res. World, 1994; 18 (1): 55-61

4. Saunders J.B., Aasland 0.G., Babor T.F. i wsp.: Development of the alcohol use disorders
identification test (AUDIT): WHO collaborative project on early detection of persons with
harmful alcohol consumption 1. Addiction, 1993; 88 (6): 791-804

5. Sokol R.J., Martier S.S., Ager J.W.: The T-ACE questions: practical prenatal detection
of risk-drinking. Am. J. Obstet. Gynecol., 1989; 160 (4): 863-868, discussion 868—870
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Zatgcznik 3.

3) funkcje wykonawcze i uczenie sie: w FASD —
czesto wystepujg globalne deficyty poznawcze
(w tym uczenie sie na btedach), w traumie —
fragmentaryczne, bardziej zalezne od stanu
emocjonalnego.

Podsumowujac, stwierdzenie zachowan wy-
mienionych w ramce nie przesgdza o rozpoznaniu
FASD, ale wymaga wielopoziomowej analizy neu-
ropsychologicznej, relacyjnej i rozwojowej. Kluczo-
we dla diagnostyki réznicowej jest potwierdzenie
ekspozycji prenatalnej na alkohol oraz ustalenie,
czy objawy majg charakter pierwotny (neuroorga-
niczny), czy wtérny (reaktywny), zalezny od jako$-
ci opieki 1 doéwiadczenia w cyklu zycia.
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Zatacznik 6.

Badanie neuropsychologiczne — narzedzia standaryzowane

W nawiasie podano wiek (rok zycia, a po prze-
cinku miesigc zycia), dla ktérego ustalono normy
w przypadku danego narzedzia.
1. Testy rozwoju intelektualnego
1) Skalainteligencji Wechsleradladzieci#(WISC-V
[6-16,11])
2) Skala inteligencji Stanford Binet® (SB5
[2-69,11])
3) Skale inteligencjiirozwoju dla dzieci w wieku
przedszkolnym? (IDS-P [3-5,11])
4) Skale inteligencjiirozwoju dla dzieci w wieku
5-10 lat® (IDS [5-10,11])
5) Skale inteligencji i rozwoju dla dzieci i mto-
dziezy? (IDS 2 [5-20,11])
Dziecieca skala rozwojowa? (DSR [0,2—3])
la. Niewerbalne testy rozwoju intelektu-
alnego
1) Miedzynarodowa wykonaniowa skala Leite-
ra 32 (3—70+)
2) Neutralny kulturowo test inteligencji Cattel-
la — wersja 12 (CFT 1-R [4-9])
3)Neutralny kulturowo test inteligencji Cattella —
wersja 22 (CFT 20-R [8-59])
4) Test matryc progresywnych Raven 22 (6—79)
5) Niewerbalny test inteligencji TONI-4°
(5—-69,11)
2. Poszczegoélne funkcje poznawcze
1) Neuropsychologiczna diagnoza dzieci® (NDD
[4-10])
2) Bateria diagnozy funkeji poznawczych? (PU-1
[10-12, 11[30])
3) WS/ZF-RTeststéwiTestliczb Rudolfa H. Weifa?
(8-19)
4) Bateria IDS-22 (5—-20)
2a. Funkcje werbalne
1) Test rozwoju jezykowego® (TRJ [4—8,11])
2) Obrazkowy test stownikowy — rozumienieP
(OTSR [2-6,11])

3) Inwentarz rozwoju mowy i komunikacji®
(IRMIK - Stowa i gesty [8—18 mies.], Stowa
1 zdania [18—36 mies.])

4) Test stownikowy dla dzieci? (T'SD [4-7])

5) Test kompetencji komunikacyjnej® (TKK
[7-15,11])

6) Powtarzanie pseudostéw® (4—9)

7) Bateria testéw do badania funkeji jezykowych
i komunikacyjnych u dzieci LCTBP (w przygo-
towaniu)

8) Bateria testéw fonologicznych® (5,11-8,5)

9) Karty oceny logopedycznej dziecka — KOLD®
(1. mz.—9 lat)

10) Standaryzowany logopedyczny test przesiewo-
wy dla dzieci w wieku szkolnymf (6,1-14,11)

11) Standaryzowany 100-wyrazowy test artyku-
lacyjny® (3—7,3)

2b. Funkcje wykonawcze

1) Test ptynnoéci figuralnej Ruffa? (od 16)

2) Kolorowy test potgczen CCTT? — wersja dla
dzieci (8—17)

3) Funkcje wykonawcze (z IDS-2)2

4) Diagnoza mozliwo$ci intelektualnych — my-
$lenie operacyjne DMI-22 (6—10 lat [DMI-2M]
19-13 lat [DMI-2S])

5) Test szybkiego nazywania? (TSN [5-16])

6) Niewerbalny test sortowania kart Stroopa
NSCSTP (4-69,11)

7) Sortowanie kart dla dzieci® (SKD [3-12])

8) Bateria diagnozy funkecji poznawczych PU1b
(10-12)

9) Neuropsychologiczna diagnoza dzieci® (NDD
[4-10])

2c. Pamieé i uczenie sie

1) Test pamieci wzrokowej Bentona BVRT?
(5-79)

2) Kalifornijski test uczenia sie jezykowego?
(CVLT [od 16])

3) Test figury zlozonej Reyad (8,6—14,5)

4) Test uczenia sie stuchowego® (TUS [9-13])
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2d. Funkcje wzrokowo-przestrzenne, pla-

nowanie

1) Test rozwoju percepcji wzrokowej DTVP 32

(4-12)

2) Test figury zlozonej Reyad (8,6—14,5)
3) Podtesty IDS-2: Koordynacja wzrokowo-ru-

chowa, Drogi? (5—20)
3. Problemy emocjonalne i behawioralne,

objawy psychopatologiczne
1) Zestaw kwestionariuszy do diagnozy depresji

u dzieci 1 mtodziezy CDI 22 (7-18)

2) Zestaw kwestionariuszy do diagnozy ADHD

CONNERS 3 (6-18)

3) Inwentarz stanu i cechy leku dla dzieci

STAI C? (10—14)

4) Skala kompetencji osobistej KompOs? (11-17)
5) System oceny zachowan adaptacyjnych

ABAS-32 (0-20)

6) System diagnozy dzieci i mlodziezy SENA?

(3-17)

7) Kwestionariusz kompetencji spolecznych

KKS? — wydanie IIT uzupetnione (mtodziez,
dorosli)

8) Zestaw kwestionariuszy do diagnozy spek-

trum autyzmu ASRS®? (2—-5; 6-18)

9) Podtesty z IDS-P, IDS, IDS-2: Kompetencje

spoteczno-emocjonalne? (5—20)

10) Funkcjonalna skala dojrzatoéci spolecznej?

(1-30,11)

11) Skala rozwoju emocjonalnego® (3—6)

Wydawcy testéw:
a

b

Pracownia Testéw Psychologicznych Polskiego Towa-
rzystwa Psychologicznego www.practest.com.pl
Pracownia Testéw Psychologicznych i Pedagogicz-
nych www.pracowniatestow.pl

Instytut Badan Edukacyjnych www.ibe.edu.pl
Centralny O$rodek Metodyczny Poradnictwa Wycho-
wawczo-Zawodowego Ministerstwa Edukacji Narodowej
KomLogo www.komlogo.pl

Zaktad Logopedii 1 Jezykoznawstwa Stosowanego
Uniwersytetu Marii Curie-Sklodowskiej w Lublinie

Zatacznik 6.
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Zatacznik 7.

Badanie psychiatryczne w diagnozie FASD — wywiad, obserwacja,
analiza funkcjonowania w roznych srodowiskach (opinie o pacjencie)

Ocena stanu psychicznego:

D

2)

3)

4)

5)

6)

7)

8)

9)

10)

11)

12)

orientacja autopsychiczna i allopsychiczna
(czes$ciowo zachowana)

kontakt werbalny (nieprawidlowa ekspresja
mowy i/lub jej bledne rozumienie)

kontakt emocjonalny — powierzchowny albo
ze skracaniem dystansu, spoufalaniem sie,
przekraczaniem granic; postawa uwodzgca
(naktadanie sie objawéw FASD z zaburzenia-
mi wiezi)

nastrdj — wyréwnany, obnizony, podwyzszony,
chwiejny, drazliwy

naped psychoruchowy — wzmozony lub spo-
wolniony

afekt (ekspresja emocjonalna w zachowaniu) —
dostosowany lub okresowo niedostosowany
my§li, tendencje, zamiary samobdjcze — zgla-
szane bezpoérednio lub rozpoznane na podsta-
wie wpiséw, listéw, zapytan w wyszukiwarce
internetowej (mozliwe w przebiegu FASD lub
zaburzen wspo6twystepujgcych)

lek — podwyzszony poziom leku, napiecia, za-
martwianie sie, napady paniki, lek separa-
cyjny (réwniez w diagnozie zaburzen wspol-
wystepujacych, takich jak PTSD, depresja,
osobowo§¢ chwiejna)

zachowania autodestrukcyjne (niewlasciwy
sposéb autoregulacji)

objawy wytwoércze — halucynacje, urojenia
przejawiajace sie w wypowiedziach i/lub za-
chowaniu, do réznicowania z ktamstwem lub
konfabulacjg

agresja stowna/fizyczna — jako objawy dysre-
gulacji, ale réwniez powikltania w postaci za-
burzen zachowania i osobowo$ci dyssocjalnej
zycie popedowe — pobudzenie seksualne, nad-
mierna erotyzacja

13)

14)
15)

16)

rytm dobowy — skrdcony sen, utrudnione za-
sypianie, wybudzenia nocne, obecno$¢ kosz-
maréw/lekéw nocnych

krytycyzm — obnizony

wglad — brak lub niewielki (im starszy pacjent
ibardziej uéwiadomiony w zakresie wlasnych
trudnosci, tym wieksza szansa na szerszy
wglad)

cechy osobowosci ksztaltujgcej sie nieprawi-
dlowo (uwzglednié obecnos§é ztozonego PTSD
w tle).

Rozpoznanie FASD to diagnoza wielowarstwo-

wa. Zebranie wywiadu z uwzglednieniem do$wiad-

czen urazowych w historii zycia pacjenta, przepro-

wadzenie badania psychiatrycznego oraz analiza

opinii opisujgcych funkcjonowanie osoby badanej

w >2 §rodowiskach pozwala na wlasciwg kwalifi-

kacje objawdw i rozpoznanie pelnej listy zespotéw

i zaburzen, bez wzgledu na ich pierwotny, wtérny

czy wspotwystepujgcy charakter.
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