wydanie specjalne 1/2020

Rozpoznawanie spektrum ptodowych
zaburzen alkoholowych

Zalecenia opracowane przez interdyscyplinarny zespét polskich
ekspertow



AUTORZY

Zespot dziatajacy przy Panstwowej Agencji Rozwiazywania Problemow Alkoholowych (PARPA)

koordynatorzy: dr Katarzyna Okulicz-Kozaryn,' dr hab. n. med. Krystyna Szymanska,?3 dr hab. Agnieszka Maryniak,*
lek. Katarzyna Anna Dylag,*® prof. dr hab. n. med. Robert $migiel,” prof. dr hab. n. med. Ewa Helwich,®
lek. Agnieszka Domin,*'%'" mgr Magdalena Borkowska'

pozostali cztonkowie zespotu: dr n. med. Bozena Bando,® mgr Katarzyna Biata-Solarz,'> mgr Matgorzata Bylina-Gatazka,"

dr n. med. Agata Cichon-Chojnacka,'*' lek. Monika Cichon-Kotek,'®'7 dr n. med. Dorota Gieruszczak-Biatek,'®1?

mgr Monika Guzicka,?® mgr Agnieszka Hartung,? dr Teresa Jadczak-Szumito,?! prof. dr hab. n. med. Matgorzata Janas-Kozik,?2
mgr Agnieszka Jozwiak,"” dr Anna Karczmarczyk,?? dr n. med. Matgorzata Klecka,?*2> dr n. med. Seweryna Konieczna,?6:?’
mgr Katarzyna Kowalska,® lek. Marta Koztowska,?® dr n. med. Tomasz Maciejewski, 28 mgr Justyna Malanowska-Mamrot,'>2°
mgr Ewa Olewicz,%6 dr n. o zdr. Iwona Palicka,?>3 dr hab. Halina Pawtowska-Jaron,3' mgr Anna Piaskowska'?,

mgr Jadwiga Prazak3"3233, dr n. med. Katarzyna Przybyszewska®, mgr Ewa Redmer,?° lek. Iwona Sawionek,3*36

dr hab. n. biol. Agnieszka Rézdzynska-Swiatkowska,3* prof. dr hab. Maria Sasiadek,3” mgr Paulina Stobnicka-Stolarska,35:38:39
mgr Anna Swiader-Le$niak,3* mgr Jolanta Szuszkowska-Olechnowicz,**-2¢ mgr Anna Tarnowska-Nakhleh, 34!

mgr Jolanta Terlikowska,' mgr Matgorzata Tomanik,*? mgr Monika Wiater>

! Panstwowa Agencja Rozwigzywania Probleméw Alkoholowych (PARPA); 2 Zaktad Neuropatologii Doswiadczalnej i Klinicznej Instytutu
Medycyny Doswiadczalnej i Klinicznej im. M. Mossakowskiego PAN w Warszawie;  Pracownia Neurogenetyki Dzieciecego Szpitala Klinicznego
im. Jozefa Polikarpa Brudzinskiego w Warszawie; 4 Wydziat Psychologii Uniwersytetu Warszawskiego; > Wojewddzki Specjalistyczny Szpital
Dziecigcy im. sw. Ludwika w Krakowie; ® Klinika Nefrologii Dziecigcej i Nadcisnienia Tetniczego Uniwersytetu Jagiellofiskiego Collegium
Medicum w Krakowie; 7 Katedra Pediatrii, Zaktad Propedeutyki Pediatrii i Chorob Rzadkich Uniwersytetu Medycznego we Wroctawiu;

8 Klinika Neonatologii i Intensywnej Terapii Noworodka Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie; ° Il Klinika Pediatrii, Endokrynologii

i Diabetologii Dziecigcej Klinicznego Szpitala Wojewddzkiego Nr 2 w Rzeszowie; '© Kolegium Nauk Medycznych Uniwersytetu Rzeszowskiego;
" podkarpackie Centrum Diagnozy i Terapii dla Dzieci z FASD w Rzeszowie; '> Centrum Medyczne Medyk w Rzeszowie; ' Daj Szanse. Fundacja
na Rzecz Rozwoju Dzieci Niepetnosprawnych w Toruniu; ' Gdynskie Centrum Diagnozy i Terapii FASD; * Gdynska Psychiatria Dziecigca
KEJA-MED; ' Klinika Pediatrii, Hematologii i Onkologii Gdanskiego Uniwersytetu Medycznego; 7 Fundacja na Rzecz Dziecka i Rodziny
FASCYNACJE w Gdansku; '8 Klinika Pediatrii Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego; '° Poradnia Genetyczna Instytutu ,Pomnika—Centrum
Zdrowia Dziecka” w Warszawie; 2° Poradnia FAS przy Zachodniopomorskiej Fundacji Pomocy Rodzinie Tecza Serc w Szczecinie;

21 Centrum Psychologiczne ITEM w Zywcu; 22 Katedra Psychiatrii i Psychoterapii Slaskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach;

23 Wydziat Filozofii i Nauk Spotecznych Uniwersytetu Mikotaja Kopernika w Toruniu; 2* Pracownia Diagnostyki i Terapii Zaburzen Rozwojowych
w Ledzinach; % Fundacja Fastryga w Ledzinach; 26 Gdanski Osrodek Pomocy Psychologicznej dla Dzieci i Miodziezy; 27 Klinika Neurologii
Rozwojowej UCK Gdarnskiego Uniwersytetu Medycznego; 28 Instytut Matki i Dziecka w Warszawie; 2° Wyzsza Szkota Gospodarki w Bydgoszczy;
30 Centrum Stymulacji Rozwoju Dziecka w Poznaniu; 3' Katedra Logopedii i Zaburzen Rozwoju Uniwersytetu Pedagogicznego im. KEN

w Krakowie; 32 0ddziat Kliniczny Urologii i Urologii Onkologicznej Szpitala Uniwersyteckiego w Krakowie; 33 Centrum Medyczne ,Ortotop”

w Krakowie; 34 Pracownia Antropologii Instytutu ,Pomnika—Centrum Zdrowia Dziecka” w Warszawie; 3> PKD Fasada przy Fundacji Rodzin
Adopcyjnych w Warszawie; 3 O$rodek Wezesnej Interwencji PSONI (Polskiego Stowarzyszenia na Rzecz Osob z Niepetnosprawnoscia
Intelektualng) w Warszawie; 37 Zaktad Genetyki Uniwersytetu Medycznego we Wroctawiu; 32 Interwencyjny Osrodek Preadopcyjny w Otwocku;
39 pododdziat Fizjologii i Patologii Noworodka Kliniki Potoznictwa, Choréb Kobiecych i Ginekologii Onkologicznej Centralnego Szpitala
Klinicznego MSWiA w Warszawie; *° Poradnia Psychologiczno-Pedagogiczna nr 3 w Gdansku; 4! Al Bashaer School w Damaszku, Syria;

42 parenting Paradigm Home Based Support and Consultaton, Port Moody, BC, Kanada

I?q PANSTWOWA AGENCJA ROZWIAZYWANIA
PROBLEMOW ALKOHOLOWYCH

MEDYCYNA PRAKTYCZNA — PEDIATRIA — WYDANIE SPECJALNE 1/2020



SPIS TRESCI

Wyrdznione kategorie diagnostyczne . . ...

Schemat postepowania diagnostycznego. . . ...

Ocena prenatalnej ekspozycji na alkohol . ....... .. ... ... ... ...

Ocena kluczowych dysmorfii twarzy. . . ...

Ocena masy ciata i wysokosci oraz obwodu glowy. . ............. . ... L.

OCENA NEUIOTOZWOJOWA . .+« v e vttt e e e e e et e e e e e e e e

ZalaCznik 1. o

Problemy w zakresie umiejetnosci karmienia u dzieci <2. roku zycia, z potwierdzona
w wywiadzie ekspozycja na alkohol, ktére moga stanowi¢ sygnat do skierowania
do logopedy/neurologopedy

Zataaznik 2. . . o

Orientacyjna ocena funkgcji uktadu nerwowego dla nielekarzy utatwiajaca podjecie decyzji
odnosnie do skierowania do neurologa dziecka >2. roku zycia

Zatgaznik 3. . oo

Cechy i zachowania, ktére moga stanowic sygnat do skierowania dziecka na diagnostyke
w kierunku FASD

Spis tresci




SPIS TRESCI

Zalaaznik 4. . . 34

Roznicowanie FAS

Zalaaznik 5. . . 35

Diagnoza neurologopedyczna

Zatgaznik 6. ... 38

Fizjoterapeutyczna ocena dziecka w wieku do 16. miesigca zycia oraz 1.-18. roku zycia

ZalgazniK 7. . 39

Wywiad z matka

Zalgaznik 8. .. 42

Test rozpoznawania zaburzen zwigzanych z uzywaniem alkoholu

Zalgaznik 0. . 44

Badanie neuropsychologiczne — narzedzia standaryzowane

MEDYCYNA PRAKTYCZNA — PEDIATRIA — WYDANIE SPECJALNE 1/2020



WYTYCZNE

Wprowadzenie

| ARTYKULY PRZEGLADOVV E I —

Skroty: FAS — ptodowy zespét alkoholowy, FASD — spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych, I0M — Institute of Medicine, PAE — prenatalna
ekspozycja na alkohol, PARPA — Paristwowa Agencja Rozwigzywania Probleméw Alkoholowych

Prenatalna ekspozycja na alkohol (prenatal alco-
hol exposure — PAE) jest gléwna przyczyna uszko-
dzenia mézgu i opdznienia rozwojowego, znanego
jako spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych
(fetal alcohol spectrum disorder — FASD). Rozpo-
wszechnienie FASD w populacji ogdlnej dzieci
1 mlodziezy na Swiecie oszacowano na 7,7 przypad-
kow na 1000 (95% CI: 4,9-11), przy najwyzszych
wskaznikach (19,8/1000 [95% CI: 14,1-28,0]) w re-
gionie europejskim.! W Polsce czesto§é wystepo-
wania FASD wynosi >20 przypadkéw na 1000,
w tym plodowy zesp6t alkoholowy (fetal alcohol
syndrome — FAS) — >4 na 1000.2 U oséb z FASD
czesto tez stwierdza sie inne choroby wspélwyste-
pujace, a zwlaszcza: wrodzone wady rozwojowe,
deformacje, nieprawidlowo$ci chromosomalne
oraz zaburzenia psychiczne i behawioralne.?

Cho¢ pierwsze informacje na temat szkodliwe-
go dziatania alkoholu na ptéd mozna znalezé juz
w Biblii,* a préby opisu tego zjawiska w piémien-
nictwie medycznym siegajg XVIII wieku, pojecie
plodowego zespotu alkoholowego do pi$émiennic-
twa medycznego wprowadzono dopiero w latach 70.
XX wieku.? Pierwsze kryteria diagnostyczne dla
FASD opracowal Institute of Medicine (IOM)®
w 1996 roku. Od tego czasu sposéb rozpoznawania
FASD pozostaje przedmiotem debaty. Na Swiecie
funkcjonuje kilka rownoleglych systeméw diagno-
stycznych. Najszerzej rozpowszechnione sg kry-
teria kanadyjskie,” kod 4-cyfrowy® oraz kryteria
opublikowane przez Hoyme i wsp.? Poszczegdlne
oérodki diagnostyczne na $wiecie same dokonujg
wyboru stosowanych kryteriéw. Od pewnego czasu
obserwuje sie rowniez tendencje do adaptowania
istniejgcych systeméw do lokalnych warunkéw
w poszczegdlnych krajach. Narodowe standardy
diagnostyczne opracowano w Niemczech!? i Au-
stralii.lt

Wprowadzenie

Wszystkie te opracowania majg na celu popra-
we jakoS§ci rozpoznan oraz zwiekszenie ich liczby,
zwlaszeza w populacji najmlodszych. Diagnoza
postawiona zaraz po urodzeniu lub w pierwszych
latach zycia zwieksza szanse na wprowadzenie
skutecznej terapii i efektywnego systemu wspar-
cia, tak by osoba chora mogta funkcjonowaé samo-
dzielnie i na jak najwyzszym poziomie.'? Jednak
rzetelne rozpoznanie FASD utrudniajg dodatkowo
rézne czynniki spoleczne, na przyktad stygmaty-
zacja zwigzana ze spozywaniem alkoholu w czasie
cigzy'® lub bardzo zréznicowany w kazdym indy-
widualnym przypadku kliniczny obraz zaburzen
neurorozwojowych zwigzanych z PAE.1

7 uwagil na rosngce zainteresowanie tematy-
kg FASD wérdd polskich specjalistéw oraz brak
ujednoliconego schematu postepowania obowigzu-
jacego w poszczegdlnych oérodkach,'® z inicjatywy
Panstwowej Agencji Rozwigzywania Probleméw
Alkoholowych (PARPA) w 2018 roku rozpoczeto
prace nad opracowaniem polskich zalecen diagno-
stycznych dotyczacych FASD.

1. LangeS., Probst C., Gmel G., Rehm J., Burd L., Popova S.: Global prevalence of fetal alcohol
spectrum disorder among children and youth: A systematic review and meta-analysis.
JAMA Pediatr., 2017; 171 (10): 948-956
2. Okulicz-Kozaryn K., Borkowska M., Brzézka K.: FASD Prevalence among Schoolchildren
in Poland. JARID, 2017; 30 (1): 61-70
3. PopovaS., Lange S., Shield K. i wsp.: Comorbidity of fetal alcohol spectrum disorder :
a systematic review and meta-analysis. Lancet, 2016; 387 (10022): 978-987
4. CalhounF., Warren K.: Fetal alcohol syndrome: Historical perspectives. Neurosci. Biobehav.
Rev., 2007; 31 (2): 168-171
5. Jones K., Smith D., Ulleland C., Streissguth A.: Pattern of malformation in offspring of
chronic alcoholic mothers. Lancet, 1973; 301 (7815): 1267-1271
6. Hoyme H.E., May P.A., Kalberg W.0. i wsp.: A practical clinical approach to diagnosis of
fetal alcohol spectrum disorders: Clarification of the 1996 institute of medicine criteria.
Pediatrics, 2005; 115 (1): 39-47

. CookJ.L., Green C.R., Lilley C.M. i wsp.: Fetal alcohol spectrum disorder: a guideline for
diagnosis across the lifespan. CMAJ, 2016; 188 (3): 191-197

8. Astley S.).: Validation of the fetal alcohol spectrum disorder (FASD) 4-Digit Diagnostic
Code. J. Popul. Ther. Clin. Pharmacol., 2013; 20 (3): e416—e467
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Metoda

Skroty: FASD — spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych

Przed rozpoczeciem prac nad polskimi zalecenia-
mi dotyczacymi diagnozy spektrum plodowych za-
burzen alkoholowych (FASD) przyjeto nastepujace
zalozenia:

1) Polskie zalecenia powinny by¢ kompatybilne
z najcze$cie] wymienianymi w §wiatowym pis-
miennictwie systemami diagnozy zaburzen
z grupy FASD: amerykanskimi kryteriami
Institute of Medicine (IOM),}2 4-cyfrowym ko-
dem diagnostycznym?® oraz kryteriami kana-
dyjskimi.*® Rozwigzania proponowane w kaz-
dym z tych systemdw opierajg sie w wiekszosci
na tych samych badaniach, uwzgledniajg te
same obszary diagnozy 1 przyjmujg podobne
kryteria. Jednak w szczegétach wystepujg mie-
dzy nimi istotne réznice, ktore sg przyczyng
innej klasyfikacji tych samych przypadkéw.6
Wszystkie trzy rozwigzania diagnostyczne zo-
staly wypracowane w innych niz polskie wa-
runkach spoteczno-kulturowych 1 dostosowa-
ne do péinocno-amerykanskich realiéw opieki
zdrowotnej. W zwigzku z tym prawdopodobnie
zadnego z nich nie mozna bezposrednio prze-
nieé¢ do Polski.

2) W Polsce funkcjonuje kilkanaécie placéwek
specjalizujgcych sie w pracy z osobami z FASD.
W wiekszosci z nich zastosowano wlasny sys-
tem diagnozy, zwykle, cho¢ w réznym stopniu,
oparty na jednym z 3 ww. systemow amerykan-
skich. Uzgodnienie standardéw diagnozy FASD,
ktore bylyby akceptowane przez wiekszosé tak
zréznicowanego Srodowiska, wymaga dobrego

porozumienia i otwartej dyskusji w jak najszer-

szym gronie specjalistéow. Klucz do sukcesu, to

znaczy wdrozenia standardéw do praktyki kli-
nicznej i terapeutycznej w naszym kraju, stano-

w1 porozumienie wszystkich zainteresowanych

stron, poparte fachowa merytoryczng eksper-

tyzg dorobku naukowego w dziedzinie FASD.

W zwigzku z powyzszym prace nad zaleceniami
diagnostycznymi FASD obejmowaly kilka etapéw.

I Etap 1. Utworzenie zespotu
ekspertow

Zaproszenia do wspolpracy wystano do wszystkich
placowek zajmujgcych sie FASD w Polsce. Pomi-
nieto jedynie kilka, funkcjonujgcych krocej niz
rok, ze wzgledu na ich ograniczone doswiadcze-
nia dotyczace FASD. Indywidualne zaproszenia
skierowano do specjalistéw nauk medycznych
1 pokrewnych, kluczowych w rozpoznawaniu
zaburzen z grupy FASD, m.in. genetyki, gine-
kologii, neonatologii, pediatrii, neurologii, psy-
chiatrii, psychologii i logopedii. Wystosowano
58 zaproszen, pozytywne odpowiedzi otrzymano
w 29 przypadkach, a zdecydowane odmowy wsp61-
pracy w 6 (ryc. 1.). W pierwszej fazie konsultacji,
podczas ktérej zebrano opinie kwestionariuszowe,
otrzymano odpowiedzi od 31 os6b. Na dalszych
etapach do zespolu ekspertéw dolaczaty kolejne
osoby zapraszane przez koordynatoréw projektu
ze wzgledu na ich specjalistyczng wiedze w dzie-
dzinie niedoreprezentowanej w pierwotnym skita-
dzie zespolu oraz osoby, ktore na pierwszym etapie
nie podjety wspélpracy.

I Etap 2. Zebranie opinii ekspertow
o trzech ww. systemach diagnozy
FASD

Pierwsza faza konsultacji byta oparta na procedu-
rze AGREE II (Appraisal of Guidelines, Research
and Evaluation, version II). Jest to narzedzie
utatwiajgce ocene jako§ci metodologicznej i przej-
rzystoéci proponowanych standardéw dziatania

7

w dziedzinie ochrony zdrowia’ z uwzglednieniem

nastepujgcych kwestii:
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— do 45 0s6b (indywidualnie)
— do 13 osrodkow (dziatajacych =12 mies.)

— wskazanie innej osoby — 5
— brak odpowiedzi — 23

— specjalisci w swojej dziedzinie medycznej (n = 10)
— specjalisci w osrodku FASD (n = 14)
— specjalisci w obu dziedzinach (n =7)

udziat w dyskusjach
i konsultacjach

— zespot podstawowy (n = 31)
— dotaczyli pézniej (n = 10)

1) zakres i cel zalecen

2) zakres konsultacji

3) rygor metodologiczny opracowania zalecen
4) jasno$¢ prezentacji

5) uzytecznosé

6) niezalezno$¢ autoréw

7) ocena ogdlna.

W niniejszym projekcie zmodyfikowano ory-

ginalng procedure tak, aby umozliwi¢ rzetelne
poréwnanie zalecen sformulowanych w kazdym

systemie diagnozy FASD oraz ustalenie na pod-
stawie zebranych opinii ekspertéw, ktore zalece-

nia sg najbardziej uzyteczne w Polsce. Oceniono

zalecenia dotyczace:

1) wyréznionych kategorii/jednostek w ramach
FASD

2) schematu postepowania diagnostycznego

3) oceny prenatalnej ekspozycji na alkohol

4) oceny zaburzen neurorozwojowych

5) oceny kluczowych cech dysmorficznych twarzy

6) oceny wzrostu/masy ciala

7) formulowania diagnozy

8) opracowania planu dziatania.

Kryteria oceny kazdego z tych zalecen obejmo-

waly:

— jasno$§¢ prezentacji

— rygor metodologiczny opracowania zalecen
— uzyteczno$¢ w Polsce

— ocene ogdlng.

Metoda

Do kazdego zalecenia sformutowano 9-15
pytan z 5-punktowg skalg odpowiedzi od ,,Zde-
cydowanie sie nie zgadzam” do ,,Zdecydowanie
sie zgadzam” 1 miejscem na komentarz. Pytania
dotyczgce danego zalecenia poprzedzal opis za-
lecenia w kazdym systemie (w 2 amerykanskich
i w kanadyjskim).

I Etap 3. Cztery fazy konsultacji
i praca w podgrupach

Punkt wyjscia do pracy zespotowej nad polskimi

standardami diagnostycznymi stanowito oméwie-

nie zebranych od ekspertéw ocen amerykanskich

ikanadyjskich wytycznych rozpoznawania FASD.

Wspdélna analiza mocnych 1 stabych stron istnie-

jacych zalecen pozwolita okresli¢ zakres 1 ogdlny

harmonogram dalszych prac zespotu. Ustalono

podzial na grupy tematyczne, z ktérych kazda

miata przygotowaé propozycje zalecen dotyczgcych

konkretnego obszaru diagnozy:

— grupa 1. — zalecenia dotyczgce oceny neuroro-
ZWOJOWE]

— grupa 2. — zalecenia dotyczace prenatalnej eks-
pozycji na alkohol

— grupa 3. — zalecenia dotyczace procedury po-
stepowania diagnostycznego

— grupa 4. — zalecenia dotyczace oceny wzrasta-
nia 1 dysmorfii.

Ryc. 1. Schemat powstania
zespotu autoréw zalecen
diagnostycznych FASD
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W kazdej grupie wytoniono koordynatora/ko-
ordynatoréow. Miedzy spotkaniami catego zespotu
grupy pracowaly wedlug ustalonych wewnetrznie
zasad.

W sumie odbyly sie 4 fazy konsultacji zakon-
czone podsumowujgcymi spotkaniami zespotow
(w tym jedno spotkanie on-line ze wzgledu na epi-
demie COVID-19).

I Etap 4. Przyjecie zalecen

Ostatnie spotkanie zespotu mialo na celu przyjecie
zalecen gotowych do upowszechniania i propago-
wania. Podkreslono, ze ze wzgledu na dynamicz-
ny rozwdj badan naukowych w dziedzinie FASD,
a takze — co za tym idzie — coraz lepsze rozumie-
nie etiologii 1 mechanizméw FASD oraz postep
w dziedzinie diagnostyki medycznej 1 psycholo-
gicznej, obecne zalecenia nalezy traktowac jako
tymczasowe. Autorzy sg przekonani, ze zalecenia
uwzgledniajg najlepszg obecnie dostepng wiedze
naukows, ale w przyszto$ci mozna je doprecyzo-
waé lub modyfikowaé, jesli to bedzie konieczne.
Przewidujemy rewizje kryteriow co okoto 4—5 lat.
Projekt obejmujgcy opracowanie standardéw
diagnostycznych FASD byt w cato$ci finansowany
ze $rodkéw wlasnych Panstwowej Agencji Rozwig-
zywania Probleméw Alkoholowych (PARPA).

1. Hoyme H.E., May P.A., Kalberg W.0. i wsp.: A practical clinical approach to diagnosis of
fetal alcohol spectrum disorders: clarification of the 1996 institute of medicine criteria.
Pediatrics, 2005; 115 (1): 39-47

2. Hoyme H.E., Kalberg W.0., Elliott A.J. i wsp.: Updated Clinical Guidelines for Diagnosing
Fetal Alcohol Spectrum Disorders. Pediatrics, 2016; 138 (2): e20154256

3. Astley S.J.: Diagnostic Guide for Fetal Alcohol Spectrum Disorders: The 4-Digit Diagnostic
Code. Third Edition, 2004. University of Washington, Seattle, Washington 98195, USA

4. Chudley A.E., Conry J., Cook J.L. i wsp.: Public Health Agency of Canada’s National
Advisory Committee on Fetal Alcohol Spectrum Disorder. Fetal alcohol spectrum disorder:
Canadian guidelines for diagnosis. CMAJ, 2005; 172 (5 Suppl): $1-521

5. CookJ.L., Green C.R., Lilley C.M. i wsp.: Canada Fetal Alcohol Spectrum Disorder Research
Network. Fetal alcohol spectrum disorder: a guideline for diagnosis across the lifespan.
CMAJ, 2016; 188 (3): 191-197

6. Astley S.).: Validation of the fetal alcohol spectrum disorder (FASD) 4-Digit Diagnostic
Code. J. Popul. Ther. Clin. Pharmacol., 2013; 20 (3): e416—e467
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Wyrdznione kategorie diagnostyczne

Skroty: FAS — ptodowy zesp6t alkoholowy, FASD — spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych, ND-PAE — zaburzenia neurorozwojowe

zwigzane z prenatalna ekspozycja na alkohol

Terminologia opisujgca zaburzenia powstale
w wyniku prenatalnej ekspozycji na alkohol jest
bardzo zréznicowana, a sam termin ,spektrum
plodowych zaburzen alkoholowych” zwykle nie jest
réwnowazny z rozpoznaniem klinicznym (wyjgtek
stanowig najnowsze kanadyjskie wytyczne doty-
czgce rozpoznawania FASD!). Oprécz powszech-
nie stosowanego terminu ,plodowy zesp6t alko-
holowy”(wprowadzonego przez Jonesa i Smitha?2),
w piSémiennictwie funkcjonujg okre§lenia bardzo
wielu r6znych jednostek diagnostycznych, takich
jak pFAS, ARND, FAE, ARBD,3-¢ lub szczegblowe
kategorie opisywane w 4-cyfrowym kwestionariu-
szu diagnostycznym FASD (tzw. kwestionariuszu
waszyngtonskim).6

Wszystkie cechy obserwowane u 0séb prenatal-
nie narazonych na dzialanie alkoholu obejmujg
spektrum objawéw. Zalecamy rozréznienie dwéoch
podstawowych kategorii diagnostycznych w ra-
mach FASD:

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

— ND-PAE (neuro-developmental disorders asso-
ciated with prenatal alcohol exposure) — zabu-
rzenia neurorozwojowe zwigzane z prenatalna
ekspozycjg na alkohol (w klasyfikacji ICD-10
oznaczone kodem G96.8).

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

Pelna diagnoza funkcjonalna czesto wymaga
zastosowania dodatkowych kodéw klasyfikacji
ICD-10, w tym najczeSciej:

— F80— swoiste zaburzenia rozwoju mowy 1ijezyka

— F81 - swoiste zaburzenia rozwoju umiejetnoéci
szkolnych

— F82 — swoiste zaburzenie rozwoju funkeji mo-
torycznych

Wyréznione kategorie diagnostyczne

— F94.8 — inne dzieciece zaburzenia funkcjono-
wania spotecznego

— F83 — mieszane specyficzne zaburzenia rozwo-
jowe

— F88 — inne zaburzenia rozwoju psychicznego
(psychologicznego)

— R27 — inne zaburzenia koordynacji ruchéw

— R62.0 — opdznienie etapéw rozwoju fizjologicz-
nego

— R62.8 — inne braki w poréwnaniu z oczekiwa-
nym prawidlowym rozwojem fizjologicznym
(niskorosto$é, niedobdér masy ciata)

— E34.3 — kartowato$é, gdzie indziej niesklasyfi-
kowana (niskorostos§¢).
Diagnoza FASD opiera sie na stwierdzeniu:

— prenatalnej ekspozycji na dziatanie alkoholu

— ograniczenia wzrastania pre- i postnatalnego

— kluczowych cech dysmorficznych twarzy

— zaburzen neurorozwojowych.

Zalecenie 1.1. W ramach FASD wyroznia sig:

—FAS

— ND-PAE.

Osoby w trakcie wymagajacego uzupetnien proce-
su diagnostycznego mozna zaliczy¢ do grupy ryzyka
FASD.

Podsumowanie wyr6znionych kategorii oraz
obszardéw diagnozy FASD przedstawiono w tabeli.
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» Ramka. Rozpoznanie FAS, ND-PAE oraz grupy ryzyka FASD

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

— krétkie szpary powiekowe (<10. centyla) oraz

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

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

B) Prenatalny i/lub postnatalny niedobor wzrostu/masy ciata:

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

— urodzeniowa masa ciata <10. centyla

C) Zaburzenia neurorozwojowe:

— deficyty w zakresie =3 obszaréw poznawczych, a w przypadku stwierdzenia objawéw neurologicznych — w zakresie =2 obszaréw poznaw-
czych oraz

— nieprawidtowosci w zakresie =3 obszaréw ze sfery emocjonalno-spotecznej, zaburzen adaptacyjnych lub objawdw psychopatologicznych
oraz

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

D) Potwierdzona lub niepotwierdzona ekspozycja na alkohol w okresie prenatalnym:?

— =8 standardowych pordji alkoholu w tygodniu przez =2 tygodnie ciazy lub

— >2 epizody wypicia przy jednej okazji =4 porcji alkoholu lub

— dokumentacja medyczna, sadowa lub opieki spotecznej potwierdzajaca duze stezenie alkoholu we krwi, terapie alkoholowa, inne spotecz-
ne, prawne lub zdrowotne problemy zwiazane z piciem alkoholu w czasie cigzy

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

C) Zaburzenia neurorozwojowe:

— deficyty w zakresie =3 obszaréw poznawczych, a w przypadku stwierdzenia objawéw neurologicznych — w zakresie =2 obszaréw poznaw-
czych oraz

— nieprawidtowosci w zakresie =3 obszaréw ze sfery emocjonalno-spotecznej, zaburzen adaptacyjnych lub objawéw psychopatologicznych
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 zwiazanej z negatywnymi skutkami neuro-

rozwojowymi (p. zalecenie dotyczace rozpoznania prenatalnej ekspozycji na alkohol):

— >8 standardowych pordji alkoholu w tygodniu przez =2 tygodnie ciazy lub

— >2 epizody wypicia przy jednej okazji =4 porgji alkoholu lub

— dokumentacja medyczna, sadowa lub opieki potwierdzajaca duze stezenie alkoholu we krwi, terapie alkoholowa, inne spoteczne, prawne
lub zdrowotne problemy zwigzane z piciem alkoholu w czasie ciazy.

ryzyko FASD — kategoria niediagnostyczna

Niediagnostyczng kategorie ryzyka FASD zaleca sie wyr6zni¢ w przypadku:

— dzieci po prenatalnej ekspozycji na alkohol, ktére sg w trakcie procesu diagnostycznego lub u ktérych przeprowadzenie petnej diagnozy
neuropsychologicznej nie jest mozliwe

— dzieci z 3 cechami dysmorficznymi twarzy i/lub zbyt matym dla wieku obwodem gtowy, z nieudokumentowang ekspozycja na alkohol i/lub
u ktérych przeprowadzenie petnej diagnozy neuropsychologicznej nie jest mozliwe.

Dzieci z grupy ryzyka FASD wymagaja postawienia diagnozy lub ponownej diagnozy oraz obserwacji w kierunku wystapienia zaburzen

neurorozwojowych i zaburzen wzrastania.

2 Nie nalezy rozpoznawac prenatalnej ekspozycji na alkohol (PAE), jesli ja wykluczono lub pozostaje na poziomie zdecydowanie ponizej tego, o ktérym wiadomo,
ze jest zwiazany z negatywnymi skutkami fizycznymi i/lub rozwojowymi (p. zalecenie dotyczace rozpoznania prenatalnej ekspozycji na alkohol).
LPG — lip-phitrum guide
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Tabela. Zestawienie kategorii i obszaréw diagnozy FASD

prenatalna
ekspozycja
na alkohol

prenatalny i/lub
postnatalny
niedobor
dtugosci
(wysokosci)/masy
ciata

kluczowe
dysmorfie twarzy

zaburzenia
neurorozwojowe

FASD

FAS (1CD-10: Q86.0)

tak lub nieznana

tak

krétkie szpary
powiekowe + waska
gorna warga + ptaska
rynienka podnosowa

3 deficyty poznawcze
(lub 2 deficyty
poznawcze i obecne
objawy neurologiczne)

+

3 nieprawidtowosci

ze sfery
emocjonalno-spotecznej,
zaburzen adaptacyjnych
lub objawéw
psychopatologicznych

+

znaczacy wptyw ww.
nieprawidtowosci

na codzienne czynnosci
zyciowe

i funkcjonowanie
spoteczne

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

tak

3 deficyty poznawcze
(lub 2 deficyty
poznawcze i obecne
objawy neurologiczne)

+

3 nieprawidfowosci

ze sfery
emocjonalno-spotecznej,
zaburzen adaptacyjnych
lub objawéw
psychopatologicznych

+

znaczacy wptyw ww.
nieprawidtowosci

na codzienne czynnosci
zyciowe

i funkcjonowanie
spoteczne

Ryzyko FASD —
kategoria
niediagnostyczna

tak lub nieznana,
gdy obecne sg

3 cechy
dysmorficzne

obserwacja

obserwacja

obserwacja

FAS — ptodowy zespot alkoholowy, FASD — spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych,
ICD — International Classification of Diseases, ND-PAE — zaburzenia neurorozwojowe zwiazane
z prenatalng ekspozycja na alkohol

1
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Schemat postepowania diagnostycznego

Skroty: FAS — ptodowy zesp6t alkoholowy, FASD — spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych, ND-PAE — zaburzenia neurorozwojowe

zwigzane z prenatalna ekspozycja na alkohol

Diagnoza FASD jest procesem wieloetapowym

1 wymaga wspoélpracy réznych specjalistéow. Przed-

stawiony ponizej schemat postepowania diagno-

stycznego uwzglednia 4 podstawowe etapy (ryc. 2.):

1) badania przesiewowe

2) badania specjalistyczne

3) diagnoza réznicowa i funkcjonalna

4) sformutowanie wnioskéw 1 zalecen oraz prze-
kazanie ich pacjentowi i/lub jego rodzinie.

I Badania przesiewowe

Celem badan przesiewowych jest wylonienie os6b
z grupy ryzyka i skierowanie ich na wlasciwg
diagnostyke w kierunku FASD. Jest to niezwy-
kle wazny element procesu diagnostycznego, ktory
decyduje o tym, jak wezeénie FASD zostanie roz-
poznane, a tym samym — kiedy zostang podjete
odpowiednie dzialania terapeutyczne.

Badania przesiewowe powinny objgé wszystkie
dzieci:

— ktérych matki pity alkohol w czasie cigzy

— zzaburzeniami neurorozwojowymi o nieznanej
etiologii

— zograniczeniem wzrastania (dtugo$é/wysokoséé
i/lub masa ciata <3. centyla i/lub urodzeniowa
masa ciata <10. centyla i/lub maloglowie)

— z charakterystycznymi dla FAS cechami dys-
morficznymi twarzy.

Badania przesiewowe mogg prowadzié¢ rézne

osoby 1 w réznych miejscach, a zwlaszcza w:

— w poradniach i1 na oddziatach ginekologiczno-
potozniczych — na podstawie wywiadu z matkg
lub innych danych wskazujacych na picie alko-
holu w czasie cigzy

— na oddziatach polozniczych i neonatologicz-
nych — na podstawie wystepowania u noworod-

ka zaburzen neurologicznych lub wad wrodzo-

nych, w tym dysmorfii

— przez pediatréw lub pielegniarki w réznych
placéwkach ochrony zdrowia — na podstawie
stwierdzenia u dziecka jakichkolwiek nie-
prawidtowos$ci neurorozwojowych, ogranicze-
nia wzrastania lub dysmorfii (p. zatgcznik 1.
oraz 2.)

— przez pracownikéw oswiaty lub socjalnych, lub
rodzicow/opiekunéw dziecka — na podstawie
obserwacji zaburzen w jego funkcjonowaniu
psychospolecznym lub trudnosci w realizacji
zadan rozwojowych (p. zalacznik 3.).

Badania przesiewowe majg na celu urucho-
mienie procedury diagnozy specjalistycznej (obej-
mujgcej ocene prenatalnej ekspozycji na alkohol,
kluczowych cech dysmorficznych twarzy, masy
1 wysokoSci ciala, obwodu glowy oraz neurorozwo-
jowa). Z zaltozenia badania przesiewowe sg mniej
dokladne 1 zdecydowanie mniej czasochlonne niz
kolejne etapy procesu diagnostycznego. Obecnie
nie sg dostepne narzedzia o potwierdzonych wta-
§ciwoéciach psychometrycznych do badan prze-
siewowych w kierunku FASD. Specjalistyczne
zespoly diagnostyczne wykorzystujg narzedzia
pozwalajgce oceni¢ cechy dysmorficzne twarzy
(np. na podstawie fotografii), jednak identyfikuja
one jedynie osoby z FAS, a nie z ND-PAE. Aby oce-
nié¢ funkcjonowanie uktadu nerwowego, konieczne
sg specjalistyczne badania.

Na etapie badan przesiewowych kluczowe zna-
czenie ma zwiekszona uwaga oraz odpowiednia
wiedza lekarzy pierwszego kontaktu, pielegnia-
rek 1 potoznych, a takze pracownikéw socjalnych
i psychologéw. To od nich zalezy, czy i kiedy proces
specjalistycznej diagnozy w kierunku FASD zosta-

nie uruchomiony.

MEDYCYNA PRAKTYCZNA — PEDIATRIA — WYDANIE SPECJALNE 1/2020
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etap elementy kluczowe kto
picie alkoholu zaburzenia ograniczenie charakterystyczne lekarze, pielegniarki,
przez matke neurorozwojowe wzrastania (pomiar dla FAS cechy potozne w POZ,
g w cigzy (wywiad 0 nieznanej etiologii i ocena na siatkach dysmorficzne twarzy placéwkach
g z matka/wywiad (obserwacja/badania/ centylowych wzrostu/ (obserwacja/ ginekologiczno-
-'3 $rodowiskowy/ wywiad z rodzicami dtugosci ciata, masy badania) -potozniczych,
I analiza lub opiekunami) ciata, obwodu gtowy) neonatologicznych,
2. dokumentéw) pracownicy oswiaty,
H pomocy spolecznej:,
H ¢ ¢ rodzice/opiekunowie
tak nie tak nie tak nie tak nie e
szczegétowa ocena: interdyscyplinarny
1. prenatalnej ekspozycji na alkohol zespot specjalistyczny
2. ograniczenia wzrastania pre- i postnatalnego > konsultacje FASD?
= o 3. kluczowych celch dysmorfic;nych twarzy < specjalistyczne i badania
§- & 4. zaburzen neurorozwojowych diagnostyczne wg
& § szczegotowego planu
< o l l l opracowanego przez
= - a
@ = zespot diagnostyczny, osrod.ek'wysoko-
o = ] uwzgledniajacego specjalistyczny
3 = ryzyko nie FASD badania: wspotpracujacy
2 = FASD — genetyczne z interdyscyplinarnym
= - neuroobrazowe zespotem
e — neurometaboliczne specjalistycznym
g - logopedyczne FASD
3 ~ fizjoterapeutyczne
A

przedstawienie rodzinie pacjenta matoletniego i samemu
pacjentowi (jesli jest petnoletni) informacji dotyczacych:
— kryteriéw, na podstawie ktorych ustalono rozpoznanie
— ustalen zespotu diagnostycznego w zakresie
przeprowadzonych badan
— dalszego postepowania, w tym kolejnych wizyt

lekarz lub psycholog,
przedstawiciel
interdyscyplinarnego

zespotu
kontrolnych specjalistycznego
— dalszego postepowania dostosowanego do FASD, ktory

rzeczywistych potrzeb stwierdzonych w wyniku diagnozy
funkcjonalnej oraz realnych mozliwosci ich zapewnienia
pacjentowi i jego rodzinie

uczestniczyt
W procesie stawiania

US3[RZ | MOYSOIUM 3IUBMOINWIO)S

diagnozy
w przypadku dzieci z grupy ryzyka FASD dodatkowo:
informacja o koniecznosci kontaktu w okreslonym czasie w celu
ponownej oceny neurorozwojowej
Zalecenie 2.1. Stwierdzenie: I Badania specjalistyczne Ryc. 2. Etapy procesu

diagnostycznego (@ lista miejsc
] ) ) . o oferujacych diagnoze i terapie
— ograniczenia wzrastania lub Podstawowym celem badania specjalistycznego  FAsD jest dostepna na stronie:

— prenatalnej ekspozycji na alkohol lub

— jakichkolwiek nieprawidtowosci w zakresie neuro-  jest sprawdzenie, czy dana osoba spelnia kryteria ;"_W""fiaz??ezalk")h‘)'“-p”
lagnoza-i-terapia,

rozwoju dziecka diagnostyczne FAS lub ND-PAE, lub czy powinna
powinno zawsze prowadzi¢ do refleksji nad by¢ zakwalifikowana do grupy ryzyka FASD (co
mozliwoscia wystapienia FASD oraz skierowania oznacza konieczno$¢ powtérzenia oceny neuro-
na specjalistyczna diagnostyke. TOZWOJOWE]).

Schemat postepowania diagnostycznego 13
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Dodatkowym celem badan specjalistycznych
jest zebranie informacji przydatnych do sformu-
lowania diagnozy funkcjonalnej oraz wskazanie
niezbednych badan uzupelniajgcych rozpoznanie,
a wiec skierowanie na odpowiednig diagnostyke
réznicowsq (p. nizej).

Ze wzgledu na zlozone konsekwencje zdrowotne
prenatalnej ekspozycji na alkohol do przeprowa-
dzenia dokladnej i kompleksowej diagnozy FASD
oraz opracowania zalecen terapeutycznych nie-
zbedny jest interdyscyplinarny zesp6t specjalistow.

Trzon kazdego zespotu stanowi pediatra lub le-
karz rodzinny oraz psycholog kliniczny lub neuro-
psycholog, a w przypadku dzieci do 18. miesigca
zycia rowniez neurolog dzieciecy i logopeda.

Wszyscy cztonkowie zespolu powinni posiadaé
niezbedng wiedze specjalistyczng umozliwiajaca
przeprowadzenie oceny we wszystkich niezbed-
nych obszarach. Powinni tez odby¢ szkolenie
w zakresie pozyskiwania wrazliwych informacji
od rodzin biologicznych, zwlaszcza na temat pre-
natalnej ekspozycji na alkohol. Powinni tez sys-
tematycznie aktualizowaé swojg wiedze na temat
FASD.

W celu postawienia diagnozy wskazane jest
bezposrednie spotkanie zespolu diagnostycznego.
Dopuszczalne sg tez spotkania wirtualne, na przy-
ktad telekonferencje.

Zalecenie 2.2. Specjalistyczna diagnoza FASD to
zadanie interdyscyplinarnego zespotu wspétpracuja-
cego z osrodkiem wysokospecjalistycznym, w ktorym
istnieje mozliwo$¢ przeprowadzenia diagnostyki réz-
nicowej i funkcjonalnej.

I Diagnoza réznicowa i funkcjonalna

Ten etap procesu diagnozy FASD ma na celu wy-
kluczenie innych niz prenatalna ekspozycja na al-
kohol przyczyn zaburzen neurorozwojowych, a tym
samym — ostateczne potwierdzenie diagnozy FAS
lub ND-PAE. Moze tez przesadzi¢ o wykluczeniu
pacjenta z grupy ryzyka FASD.

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

W celu wykluczenia innych choréb — w przy-
padku istniejacych wskazan i po konsultacjach
specjalistycznych — mozna przeprowadzié¢ badania:
— genetyczne (p. zalgcznik 4.)

— neuroobrazowe
— neurometaboliczne.

Na tym etapie niezbedne jest wigczenie gene-
tyka do zespolu diagnostycznego. Szczegbltowy
plan konsultacji specjalistycznych i zakres badan
diagnostycznych powinien opracowywaé zespot
diagnostyczny.

Niezbedny element diagnostyki funkcjonalnej
stanowig pogtebione badania:

— logopedyczne (p. zalgcznik 5.) oraz
— fizjoterapeutyczne (p. zalgcznik 6.).

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

Wyniki oceny nalezy przedstawi¢ rodzinie pacjen-
ta matoletniego 1 samemu pacjentowi, jezeli jest
petnoletni. W przypadku nastolatkéw zespét diag-
nostyczny sam decyduje o sposobie przedstawienia
zainteresowanym wynikéw diagnozy.

Wyniki procesu diagnostycznego FASD nalezy
przekazaé pacjentowi i/lub jego rodzicom/opieku-
nom osobi§cie. O wynikach badan powinien infor-
mowac lekarz lub psycholog, ktéry uczestniczyt
w procesie diagnostycznym. Nalezy pamietad, ze
zaburzenia z grupy FASD to diagnoza medyczna,
a w procesie diagnostycznym operuje sie termi-
nologig specjalistyczng, ktéra nie zawsze jest zro-
zumiala dla pacjentéw iich rodzin. Wazne zatem
jest, aby zadbac o zrozumialg 1 prostg forme prze-
kazu. Osoba przekazujgca diagnoze powinna tez
umozliwi¢ pacjentowi i/lub jego rodzinie kontakt
ze specjalistg w pdzniejszym terminie, jesli bedg
mieli dodatkowe pytania lub watpliwo$ci.

Wyniki diagnozy nalezy zebraé w formie pisem-
nej opinii, ktéra powinna zawiera¢ nastepujace
informacje:

a) wedlug jakich kryteriéw ustalono rozpoznanie
b) ustalenia zespolu diagnostycznego w zakresie
przeprowadzonych badan:

— wyniki oceny medycznej

— wyniki oceny neurorozwojowej
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— wyniki dotyczace prenatalnej ekspozycji
na alkohol
c) zalecenia dotyczace dalszego postepowania,

w tym terminy kolejnych wizyt kontrolnych
d) zalecenia dalszego postepowania muszg by¢

dostosowane do rzeczywistych potrzeb stwier-

dzonych w wyniku diagnozy funkcjonalnej oraz
realnych mozliwoéci ich zaspokojenia w przy-
padku konkretnego pacjenta i jego rodziny

e) w przypadku dzieci z grupy obcigzonej ryzy-
kiem FASD - informacja o koniecznosci skon-
taktowania sie w okreélonym czasie w celu
ponownej oceny neurorozwojowej

f) w przypadku dzieci z grupy obcigzonej ry-
zykiem FASD dopuszcza sie tez mozliwo$é
umieszczenia w opinii informacji dotyczgcych
potencjalnych deficytéw, ktére mogg sie ujawnié

u dziecka w toku jego rozwoju.

Opinie nalezy koniecznie wydawaé w dwdch
kopiach (dla rodzicéw oraz lekarza rodzinnego/
pediatry). Powinna ona takze zawiera¢ pieczatki
1 podpisy wszystkich oséb, ktore badaty dziecko,
a takze pieczatke jednostki, w ktérej zostata wy-
stawiona.

Zalecenie 2.3. Diagnoza z grupy FASD jest kwestia
drazliwa, zwfaszcza dla samego pacjenta i jego bio-
logicznych rodzicdw. Sposéb jej przekazania, wyraza-
jacy szacunek i zrozumienie dla pacjenta i jego rodzi-
ny, ma kluczowe znaczenie dla podjecia wspotpracy
w trakcie terapii.

Schemat postepowania diagnostycznego
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Ocena prenatalne] ekspozycji na alkohol

Skroty: FAS — ptodowy zesp6t alkoholowy, FASD — spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych, ND-PAE — zaburzenia neurorozwojowe

zwigzane z prenatalna ekspozycja na alkohol

I Podstawowe informacje

1) Ocena picia alkoholu przez matke w czasie cigzy
stanowi integralng cze$¢ procesu diagnostycz-
nego FASD.

2) Poniewaz alkohol moze wplynaé na kazdy
etap rozwoju o$rodkowego uktadu nerwowego
(OUN), istnieje wiele mechanizméw wyjasnia-
jacych zréznicowane efekty prenatalnej ekspo-
zycji na alkohol i czynnikéw zwiekszajgcych
ryzyko;'7 nie ustalono jednej dawki alkoholu,
ktora w kazdym przypadku bytaby réwnie nie-
bezpieczna.®

3) W kazdym przypadku konieczne jest zebranie
mozliwie najbardziej precyzyjnych informacji
na temat picia alkoholu przez matke w czasie
cigzy (szczegbélowe zalecenia dotyczgce doku-
mentowania prenatalnej ekspozycji na alkohol —
p. nizej).

4) Dotychczasowe badania®1® wskazujg, ze dawka
alkoholu powodujgca zaburzenia neurorozwojo-
we plodu to okoto:

— >8 standardowych porcji alkoholu (p. ryc. 3.)

w tygodniu przez >2 tygodnie cigzy lub

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

¢ji alkoholu.

Stwierdzenie wypicia podanych wyzej lub wiek-
szej 1loéci alkoholu w czasie cigzy jest niezbedne
do rozpoznania ND-PAE. W przypadku diagnozy
FAS picie alkoholu (na opisanym powyzej pozio-
mie) moze by¢ potwierdzone albo nieznane.

Tak precyzyjne okreslenie iloéci alkoholu wypi-
tego przez kobiete w czasie cigzy, jakie jest wska-
zane, aby powigzaé obserwowane u dziecka deficy-
ty rozwojowe z prenatalng ekspozycjg na alkohol,
to zadanie trudne i kontrowersyjne. Po pierwsze,
zalecenie dotyczace poziomu spozycia alkoholu
niezbednego do stwierdzenia ryzyka FASD na-

lezy traktowac jako tymczasowe. Moze ono ulec
zmianie, gdy uda sie zgromadzi¢ wiecej rzetelnych
danych naukowych. Po drugie, uzyskanie tak do-
ktadnych i pewnych informacji na temat iloéci al-
koholu wypitego przez kobiete w czasie cigzy jest
bardzo trudne, a czasami wrecz niemozliwe. Dane
z wywiadow sg czesto ogélnikowe 1 nieprecyzyjne.
W takich sytuacjach osoba ustalajgca rozpozna-
nie musi si¢ kierowaé wlasnym doéwiadczeniem
iintuicjg.

Zalecenie 3.1. Do tej pory nie ustalono, czy istnieje
dawka alkoholu bezpieczna dla ptodu, a jezeli tak, to
jaka to ilo$¢. Dlatego w kazdym przypadku konieczna
jest szczegdtowa ocena spozywania alkoholu w cigzy.

I Rozpoznanie picia alkoholu
W czasie cigzy

Aby potwierdzi¢ prenatalng ekspozycje na alkohol,

istotne jest zebranie danych z:

1) wywiadu bezposredniego — wypowiedzi sa-
mej kobiety

2) wywiadu posredniego — wypowiedzi innych
0s6b, ktore byly §wiadkami spozywania alkoho-
lu przez matke w cigzy, mialy kontakt z matka
w cigzy, gdy byla ona pod wplywem alkoholu
(1 nie majg co do tego watpliwosci) lub moga
potwierdzi¢ jej abstynencje, z zastrzezeniem,
ze kazdorazowo nalezy uwzgledni¢ mozliwy
konflikt? pomiedzy tymi osobami a matkg

2 Np. za bardziej wiarygodne uznaje sie informacje
od babki ze strony matki dziecka i pracownikéw
socjalnych niz od rodziny lub przyjaciot ojca dziecka.
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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) dokumentacji medycznej, sgdowej lub pocho-
dzacej od pracownikéw szeroko rozumianej
opieki spotecznej (w tym asystentéw rodziny,
pracownikéw oSrodka pomcey spotecznej itp.),
potwierdzajacej duze stezenie alkoholu we krwi,
terapie alkoholowg oraz inne spoteczne, prawne
lub zdrowotne problemy zwigzane z piciem al-
koholu w czasie cigzy.

Wywiad bezposéredni dotyczacy picia al-
koholu w czasie cigzy powinien obejmowacé
rozpoznanie 4 elementéw,*1* ktére w celu tatwiej-
szego zapamietania okresla sie jako CIOS:

C — czestotliwo$¢ picia alkoholu przez matke
w czasie cigzy (np. codziennie, kilka razy w tygo-
dniu czy w miesigcu)

I — iloé¢ alkoholu spozywana przy jednej oka-
zji (oszacowanie standardowych porcji wypijanych
w ciggu jednego dnia)

O — okres ciazy, w ktorym kobieta pita alkohol

S — styl picia, a zwlaszcza jego zmiany w czasie
cigzy.P

b W wielu badaniach na zwierzetach i z udziatem ludzi
wykazano, ze najbardziej szkodliwe dla plodu jest

Ocena prenatalnej ekspozycji na alkohol

Wskazowki praktyczne

Najpelniejsze dane na temat ekspozycji dziecka
w zyciu plodowym na dziatanie alkoholu mozna
pozyskac od jego matki — najlepiej jeszcze w czasie
cigzy lub krétko po porodzie.

Zaleca sie przeprowadzenie wywiadu
podczas pierwszej w cigzy wizyty lekarskiej
i nie p6zniej niz w czasie spotkania z poloz-
na w 20.-21. tygodniu cigzy (potozna érodowi-
skowa). W przypadku kobiet z grupy ryzyka nalezy
systematycznie monitorowac zmiany w stylu picia
alkoholu w czasie kolejnych wizyt lekarskich.16-18

Wiarygodne informacje na temat picia
alkoholu w czasie cigzy mozna pozyskaé
od samej matki tylko pod warunkiem ze na-
wigze sie z nig dobry kontakt i zdobedzie
jej zaufanie. Sprzyja temu stworzenie atmosfe-

picie alkoholu przy jednej okazji w duzej ilosci (>4—7
standardowych porcji). Jednak najnowsze badania
(Bandoli i wsp., 2019) wskazuja, ze picie w matych
dawkach, ale przez kilka miesiecy cigzy, prowadzi
do powazniejszych szkéd zdrowotnych u dziecka niz picie
w duzych dawkach, ale tylko na poczatku cigzy.

Ryc. 3. Standardowa porcja
alkoholu, czyli 10 g 100%
alkoholu w réznych rodzajach
napojéw alkoholowych.Fot.
©iStock (nitrub, denphumi,
grynold, Rawf8)
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2) unikanie pytan zamknietych, czyli takich,
na ktére pacjent odpowiada tylko TAK lub NIE;
na przyktad: ,,Czy pije pani alkohol?”. Tak po-

» Ramka. Test AUDIT-C"?

1) Jak czesto pije Pani napoje zawierajace alkohol?
(0) nigdy

1) raz w miesigcu lub rzadziej

2) 2—4 razy w miesiacu

3) 2-3 razy w tygodniu

4) 4 razy w tygodniu lub czesciej

2) lle standardowych porgji alkoholu wypija Pani w ciagu typowego
dnia, w ktdrym spozywa Pani alkohol?

stawione pytanie wrecz sugeruje odpowiedz:
NIE. Jest ono tez zbyt ogdélnikowe i nie pozwa-
la zebraé¢ wyczerpujgcych informacji na temat
picia alkoholu

Py

3) przeprowadzenie wstepnego wywiadu al-
koholowego na podstawie testu AUDIT-C
(p. ramka):19:d

(0) 11ub2 — pytanie kobiet o zachowanie w okresie
(M 3lub4 3 miesiecy przed rozpoznaniem cigzy moze
(2)51lub 6 by¢ lepszym predyktorem picia w cigzy niz
(3)7,81ub9 bezpoérednie pytania o picie alkoholu i uzy-

(4) 10 lub wiecej

3) Jak czesto wypija Pani 6 lub wiecej porcji alkoholu przy jednej okazji?
(0) nigdy

1) rzadziej niz raz w miesigcu

2) raz w miesigcu

3) raz w tygodniu

4) codziennie lub prawie codziennie

wanie innych substancji psychoaktywnych
w czasie cigzy.2? Wzér picia z okresu 3 mie-
siecy przed cigzg czesto utrzymuje sie row-
niez w poczgtkowym okresie cigzy

— u pacjentek, u ktérych wynik testu AUDIT-C
wskazuje na zwiekszone ryzyko prenatalnej

PPy

ekspozycji na alkohol, wskazane jest uzu-
pelnienie wywiadu pelnym testem AUDIT
(p. zalacznik 8.)
— pytanie pacjentek o uzywanie w czasie cigzy
ry bezpieczenstwa (poufnoéci), szacunku, zrozu- innych, potencjalnie teratogennych substan-
mienia i akceptacji.© Wazne jest wyjasnienie, ze cji, poniewaz (1) takie substancje oddziatujg
dane na temat alkoholu i innych czynnikéw, ktére na ptéd oraz (2) poniewaz wiadomo, ze uzy-
mogg negatywnie wplynaé na rozwdj dziecka, sg wanie innych substancji psychoaktywnych
zbierane wylgcznie w celu postawienia diagnozy zwieksza ryzyko picia alkoholu
1 zaplanowania opieki nad dzieckiem. — zawsze istnieje ryzyko, ze kobieta zaprzeczy

Wskazane jest: spozywaniu alkoholu lub znacznie zanizy

1) wprowadzenie pytan dotyczacych picia iloéé alkoholu spozytego w czasie cigzy.?122

alkoholu do szerszego wywiadu medycz-
nego (p. zatgcznik 7.) dotyczacego sytuacji
zyciowe]j 1 zdrowotnej kobiety w czasie cigzy.
Wspétwystepujace zaburzenia, znaczgce stre-
sory psychospoleczne oraz uzywanie innych
substancji psychoaktywnych (papieroséw, nar-
kotykéw, lekéw) w obecnej cigzy lub innych cig-
zach nalezy udokumentowaé, poniewaz moga
mie¢ wplyw na efekty obserwowane u dziecka
i matki

¢ Moze w tym pombéc zrozumienie powodow, dla
ktérych kobiety moga pié alkohol w czasie cigzy
(p. Zapobieganie spektrum ptodowych zaburzen
alkoholowych — wezesne rozpoznanie ryzyka i krotka
interwencja lekarska. www.ciazabezalkoholu.pl/
images/file/ZAPOBIEGANIE_FASD.pdf (s. 25-26).

18

W zwigzku z tym, aby udokumentowaé pi-
cie, przydatna moze sie okaza¢ analiza bio-
markeréw. Jednak badania w tym zakresie
nie sg wystarczajgce, by na ich podstawie
zalecaé konkretne metody.2? Nalezy tez pa-
mietac, ze analiza biomarkeréw (w lozysku,
wlosach, paznokciach, moczu, krwi) wymaga
uzyskania éwiadomej zgody matki.!®

4 U kobiet w cigzy kazda ilo$é alkoholu jest sygnalem

ryzyka FASD. W przypadku kobiet niebedacych
w cigzy (np. w okresie 3 mies. poprzedzajacych cigze)
wynik >4 punktéw wskazuje na picie ryzykowne
1 szkodliwe.
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Zalecenie 3.2. W rozmowie z matkg biologiczna
dziecka diagnozowanego w kierunku FASD trzeba
pamietac, ze do picia przez nig alkoholu w czasie ciazy
mogta sie przyczyni¢ trudna sytuacja emocjonalna
oraz rézne czynniki spoteczne, rodzinne i zdrowotne.

Wywiad posredni, czyli wypowiedzi innych
0s6b, ktére byly éwiadkami spozywania alko-
holu przez matke w cigzy lub mogg potwierdzié
jej abstynencje, to wazne uzupelnienie danych
od matki lub podstawowe Zrédlo informacji. In-
formatorami mogg by¢ na przyktad bliscy kobiety
(partner, bliscy krewni, przyjaciele), ktérzy mieli
z nig regularny kontakt w czasie cigzy. Trzeba
przy tym pamietaé, ze osoby udzielajace infor-
macji powinny byé wiarygodne i nie moze
wystepowaé konflikt interesé6w pomiedzy
nimi a matka. Na przyktad osoby spokrewnio-
ne z ojcem dziecka mogg pozostawaé¢ w konflikcie
z jego matka i informacje od nich uzyskane nie sg
wystarczajacg przestanka do potwierdzenia spozy-
wania alkoholu lub okreslenia iloSci jego spozycia.
Nie mozna réwniez wykluczyé, 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, uwzgledniajac 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 mogg by¢ traktowane jako wigzgce.
Jesli nie mozna zapytac o to matki, ale sg dostepne
informacje, ze przed cigza naduzywata alkoholu
lub byta uzalezniona od alkoholu, to dopéki nie ma
potwierdzenia, ze pita w cigzy, ekspozycje okresla
sie jako nieznang (zasada domniemania niewin-
nosci) z duzym poziomem ryzyka. Dziecko urodzo-

ne z takiej cigzy nalezy zaklasyfikowaé do grupy
ryzyka FASD.

Zalecenie 3.3. Wstepny wywiad alkoholowy powi-
nien by¢ oparty na tescie AUDIT-C.>

Dokumentacja medyczna, sgdowa, pomo-
cy spolecznej i inna: udowodniono, ze rzetelne
informacje na temat picia alkoholu przez kobiete
w czasie cigzy mozna uzyskaé od przedstawicie-
1li ochrony zdrowia lub pomocy spotecznej nawet

Ocena prenatalnej ekspozycji na alkohol
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po latach od porodu (korzystajgc z zebranej przez

nich dokumentacji).

W przypadku braku kontaktu i/lub utrudnione;j
wspolpracy z matkg biologiczng kopie dokumen-
tow z porodu mogg otrzymac prawni opiekunowie
dziecka bezposrednio ze szpitala, w ktorym sie
ono urodzito.

W procesie diagnozy w kierunku FASD
przydatne moga by¢é nastepujace informacje
dotyczace matki:®
— udokumentowane spoteczne 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)

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

— zwigkszone ryzyko prenatalne zwigzane z pi-
ciem alkoholu w czasie cigzy stwierdzone w ba-
daniu testem przesiewowym o potwierdzonych
wlasciwosciach psychometrycznych, na przy-
ktad AUDIT (p. zatacznik 8.).

Do stwierdzenia prenatalnej ekspozycji na al-
kohol wystarczajgce jest pozyskanie przynajmniej
jednego z wyzej wymienionych dokumentéw (dot.
powyzszych 3 punktéw).
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Ocena kluczowych cech dysmorfii twarzy

Skroty: FAS — ptodowy zespét alkoholowy, FASD — spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych, LPG — 5-stopniowa skala obrazkowa,
ND-PAE — zaburzenia neurorozwojowe zwiazane z prenatalna ekspozycja na alkohol

Obiektywne badanie dysmorfii stanowi niezbedny
element diagnostyki FASD. Nalezy do tych ele-
mentéw badania przedmiotowego, ktére w $wietle
polskiego prawa powinien wykonywaé lekarz.! Nie
okresla sie specjalizacji lekarza przeprowadzajg-
cego takie badanie, jednak powinna to by¢ osoba
z odpowiednim do$wiadczeniem w ocenie dysmor-
fologicznej, przeszkolona w zakresie diagnostyki
FASD.

Ocene dysmorfii nalezy przeprowadzié w wa-
runkach komfortowych dla dziecka/dorostego.
W przypadku pacjenta maloletniego powinna sie
odby¢ w obecnosci opiekunéw prawnych. Badanie
dysmorfii nalezy poprzedzi¢ ogdlnym badaniem
pediatrycznym/internistycznym, ktére powinno
obejmowac dokladng ocene twarzoczaszki (gtowy,
oczu 1 okolicy okolooczodotowej, w tym powiek,
oczu, brwi, rzes, a takze nosa, ust, $rodkowe;j
czescl twarzy, zuchwy 1 malzowin usznych), wlo-
séw, szyi, dtoni, stép, klatki piersiowej, narzgdéw
plciowych oraz skéry i stawéw.2? Wszystkie nie-
prawidtowo$ci trzeba odnotowaé w dokumentacji
medycznej pacjenta. Do cech dysmorfii twarzy,
kluczowych pod kgtem rozpoznania FASD, za-
licza sie: matogtowie, krétkie szpary powiekowe,
wygladzenie rynienki podnosowej (filtrum) oraz
waskg czerwien wargowsg gorng.

Zalecenie 4.1. Ocene dysmorfii powinien przepro-
wadzi¢ lekarz.

U dzieci z FASD opisuje sie¢ takze inne niz
wymienione powyzej cechy dysmorficzne twarzy
(m.in.: opadanie powiek, zmarszczki nakagtne,
szerokg nasade nosa, hipoplazje Ssrodkowej cze-
$ci twarzy 1 szczeki), dloni (najczesciej krotkie
paliczki dystalne, klinodaktylia palecéw V, mate

Ocena kluczowych cech dysmorfii twarzy

1 dysplastyczne paznokcie oraz kamptodaktylia,
oligodaktylia, w tym brak lub hipoplazja kciu-
ka, polidaktylia przedosiowa, dodatkowe ko$ci
§rédrecza 1 érddstopia), skory (nieprawidlowe
dermatoglify — glebokie i o nietypowym utozeniu
linie papilarne dloni; naczyniaki jamiste i pla-
skie malformacje naczyniowe, hirsutyzm), klatki
piersiowej (dodatkowe brodawki sutkowe, klatka
wklesta 1 wydatna, dodatkowe zebra). Wszystkie
nieprawidtowos$ci nalezy odnotowaé w dokumen-
tacji medycznej pacjenta.

Trzeba pamietaé, ze cechy dysmorfii ulegajg

zmianom wraz z wiekiem dziecka.

I Szerokosc¢ szpary powiekowej

W praktyce stosuje sie trzy metody pomiaru
szpary powiekowej: za pomocg oprogramowania
komputerowego wykorzystujgcego obrazowanie
3D,'% manualnie — za pomocg linijki lub suwmiar-
ki, oraz na podstawie fotografii. Badacze nie sg
zgodni, ktéra metoda pomiaru szerokoéci szpary
powiekowej jest optymalna, istniejg bowiem roz-
bieznos$ci pomiedzy poszczegdlnymi metodami

pomiarull-13

oraz trudnos$ci w uzyskaniu powta-
rzalno$ci wynikéw, a odpowiednie szkolenie oséb
przeprowadzajgcych badanie wigze sie z wieloma
wyzwaniami.'* Jednoczeénie wskazuje sie na ko-
nieczno$é zapewnienia dostepno$ci narzedzi diag-
nostycznych dla lekarzy pracujacych w réznych
oérodkach.!® Szczegéblnie istotne wydaje sie to
w Polsce, w przypadku braku instytucjonalnego
ifinansowego wsparcia diagnostyki FASD. W celu
osiggniecia maksymalnej precyzji przy jednocze-
snym uwzglednieniu mozliwo$ci technicznych za-
lecamy, aby u kazdego diagnozowanego dziecka
dokonywaé¢ pomiaru obu szpar powiekowych za
pomoca dwéch metod — ze zdjecia (korzystajac
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Ryc. 4. Granice szpary
powiekowej (autorka
ryciny: Magdalena
Wolnicka-Maryniak)

Ryc. 5. Sposob
umiejscowienia naklejki
na czole pacjenta
(opublikowano za zgoda)
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en

z oprogramowania FAS Facial Photographic Ana-
lysis Software!® lub bezpoérednio [w programie
graficznym]) oraz manualnie za pomocg linijki.
Nalezy podkreséli¢, ze przed wykonaniem fotografii
twarzy dziecka do celéw diagnostycznych nalezy
uzyskaé zgode jego rodzicéw/opiekunéw. W przy-
padku braku dostepnoéci sprzetu pozwalajgcego
na wykonanie fotografii, trudnoéci technicznych,
braku wspétpracy ze strony dziecka koniecznej
do wykonania fotografii lub braku zgody pacjenta
1/lub opiekunéw prawnych na jego wykonanie do-
puszcza sie mozliwoé¢é przeprowadzenia pomiaru
wylacznie za pomocg linijki.

Do wykonania pomiaru ze zdjecia konieczne
jest zrobienie fotografii, na ktérej dziecko usta-
wione jest przodem do obiektywu. W miejscu po-
miedzy brwiami nalezy umieéci¢ standaryzowa-
ng naklejke wyskalowania pomiaru. Nastepnie
po wgraniu zdjecia do programu komputerowego
dokonuje sie pomiaru, klikajac na zewnetrzny

1 wewnetrzny kacik oka, 1 tgczac te punkty linig
(ryc. 4.). Wlasciwa szeroko§¢ szpary powiekowe)
oblicza sie ze wzoru:

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

powiekowej w pikselach)x 1,07."7

W przypadku braku oprogramowania szeroko§¢é
szpar powiekowych mozna zmierzyé na ekranie
komputera z uzyciem linijki ex post badania
przedmiotowego 1 wykonaniu zdjecia twarzy pa-
cjenta z przylepionym odpowiednim znacznikiem
na czole (ryc. 5.). Analogicznie pomiaru dokonuje
sie za pomocg oprogramowania, znajgc srednice
nalepki (najlepiej kota) przylepionej do czola; od-
twarzajgc fotografie twarzy na ekranie komputera,
mozna odnie$§¢ Srednice kota do dtugoéci szpar
powiekowych i dokonac jej oceny. Do przeliczenia
stosuje sie wzor podany powyzej.

Pomiar za pomoca linijki powinna wykonywaé
osoba do$wiadczona w diagnostyce FASD. Prze-
zroczysta, plastikowg linijka nalezy zmierzy¢
odlegto$é miedzy zewnetrznym a wewnetrznym
kacikiem oka, uwzgledniajgc naturalng krzywi-
zne galki ocznej (ryc. 6.). W przypadku obecnoéci
zmarszczKki nakgtnej przed dokonaniem pomiaru
nalezy odciggnacé fatd skérny, aby unikngé wyni-
kéw falszywie dodatnich.

Zalecamy wykonanie pomiaréw obu szpar
powiekowych dwiema metodami oraz oblicze-
nie wartoéci éredniej z uzyskanych 4 wynikéow.
Otrzymang warto$¢ nalezy nanie§¢ na siatki
centylowe. Do czasu opracowania odpowiednich
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Ryc. 6. Technika pomiaru
szerokosci szpary powiekowej
za pomoca linijki (autorka
ryciny: Magdalena
Wolnicka-Maryniak)

siatek centylowych dla polskiej populacji zaleca- Ryc. 7. Skala obrazkowa LPG
my korzystanie z siatek centylowych skandynaw- ©2014 swim?d?m Smm faspn.o0g g p-p h{g”:r -‘)7 ’jH/de).© 2020
skich opublikowanych przez Stromland i wsp.!8 . Pl;]:nUni\S/ezty cffm vlvnags\lgvswygton
Alternatywe stanowi kalkulator oparty na tych
samych siatkach centylowych dostepny do po-
brania na stronie internetowej University of Wa-
shington. Za wynik nieprawidlowy, wskazujacy
na mozliwo$é¢ rozpoznania z kregu FASD, uznaje
sie warto§é <2 odchylen standardowych (=2 SD)
od wartos$ci $rednie;j.

Nalezy zachowac ostrozno$é przy diagnozowa-
niu dzieci <6. tygodnia zycia, szczeg6lnie noworod-
kéw, ze wzgledu na fizjologiczne odrebnoéci tego
okresu (np. obrzek powiek).

Zalecenie 4.2. Zaleca sie wykonanie podwadjnego
pomiaru obu szpar powiekowych - z fotografii za po-
moca oprogramowania lub bezposrednio oraz manu-
alnie za pomoca linijki. Z uzyskanych wynikow nalezy
obliczy¢ warto$¢ srednia i wyznaczy¢ centyl. Zaleca
sie wykorzystanie siatek centylowych dla populacji
skandynawskiej. Za nieprawidtowy uznaje sie wynik
<2 odchylen standardowych (<—2 SD) od wartosci

Srednie;.

I Rynienka podnosowa i warga
gorna

Inaczej niz w przypadku szerokoéci szpary powie-

kowej, ocena rynienki podnosowej i wargi gornej

. .. . ) Lip-Philtrum Guide | Philtrum Guide
(doktadnie czerwieni wargowe;j) jest w poszczegol-
nych oérodkach klinicznych i badawczych ujed- mm“a;ﬂﬂq hmmm' &g

nolicona. Ocene przeprowadza lekarz za pomocsg Sy sneiree lencth by ith ratio of imape i oored.

5-stopniowej obrazkowej skali LPG (lip-philtrum D
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Ryc. 8. Pozycja umozliwiajaca
wiasciwg ocene wargi gornej
i rynienki podnosowej

za pomocg skali LPG

(autorka ryciny: Magdalena
Wolnicka-Maryniak)
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guide [ryc. 7.]).19 Rynienke podnosows oraz war-
ge gérng dziecka nalezy poréwnaé ze zdjeciami
przedstawionymi na skali, pamietajac, ze dziecko
powinno mie¢ neutralny wyraz twarzy, natomiast
twarz badajgcego musi sie znajdowac na wysokos§ci
twarzy dziecka (ryc. 8.). Za nieprawidlowe uznaje
sie wartoéci 4 1 5 dla obu parametréw.

W przypadku pacjentéw rasy czarnej nalezy wy-
korzystywac skale obrazkowa odpowiednig dla tej
grupy.?°

U pacjentéw pochodzenia azjatyckiego oraz
z innych grup etnicznych decyzje o wyborze narze-
dzia podejmuje lekarz wykonujgcy badanie. W do-
kumentacji medycznej trzeba zapisaé¢ informacje
o braku swoistych narzedzi diagnostycznych.

Zalecenie 4.3. Rynienke podnosowa oraz warge gor-
na nalezy oceni¢ bezposrednio, korzystajac z 5-stop-
niowej skali obrazkowej. W przypadku obu parame-
tréw za nieprawidtowa uznaje sie wartos¢ 4 i 5.

I Diagnostyka réznicowa

W przypadku niejednoznacznego obrazu klinicz-
nego, na przyktad wspétistnienia cech dysmorficz-
nych nietypowych dla FASD, obecnos$ci wad rozwo-
jowych narzgdéw wewnetrznych, znacznego op6z-
nienia rozwoju psychoruchowego iintelektualnego
lub dodatniego wywiadu rodzinnego w kierunku
choréb genetycznych, pacjenta nalezy skierowaé
na konsultacje do genetyka klinicznego, ktéry
podjemie decyzje o przeprowadzeniu diagnostyki
genetycznej.?! Diagnostyka réznicowa FASD obej-
muje zespoly genetyczne oraz inne embriopatie??
(p. zalacznik 4.).

. Ustawa zdnia 5 grudnia 1996 r. o zawodach lekarza i lekarza dentysty, art. 2 ust. 1 (t.j.
Dz. U.z 2019 poz. 537 ze zm.)

2. Del Campo M., Jones K.L.: A review of the physical features of the fetal alcohol spectrum
disorders. Eur. J. Med. Genet., 2017; 60 (1): 55-64

3. CareyJ.C., Cohen M.M., Curry C.J.R. i wsp.: Elements of morphology: standard termi-
nology for the lips, mouth, and oral region. Am. J. Med. Genet. A, 2009; 149A (1): 77-92

»» cd. nas. 27
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Ocena masy ciata i wysokosci oraz obwodu

gtowy

Skroty: FASD — spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych, SGA — masa ciata za mata w stosunku do wieku ptodowego, WHO — World Health

Organization

I Antropometria

Wplyw alkoholu na wzrastanie organizmu zar6w-
no w okresie prenatalnym, jak i postnatalnym
jest dobrze udokumentowany.!®* Udowodniono, ze
dzieci urodzone z masg ciala za matg w stosunku
do wieku ptodowego (small for gestational age —
SGA) i w pdzniejszym okresie zycia niskoroste,
w zyciu ptodowym do$wiadczyly najwiekszej eks-
pozycji na alkohol. U pacjentéw urodzonych z SGA,
u ktérych pdzniejsze wzrastanie bylo prawidlowe,
stwierdzono mniejsza ekspozycje, zas dzieci bez
prenatalnego i postnatalnego upos$ledzenia wzra-
stania byly narazone w najmniejszym stopniu.®
W kodzie 4-cyfrowym (w kryteriach waszyng-
tonskich) oraz kryteriach opublikowanych przez
Hoyme’a 1 wsp. stwierdzenie prenatalnego i/lub
postnatalnego ograniczenia wzrastania stanowi
element rozpoznania z kregu FASD.”® Ocena wy-
sokoéci ciata i/lub masy ciala nie wchodzi w sktad
kryteriéw kanadyjskich.?

Wysokosc¢ i masa ciata

Zalecamy, aby dane dotyczace masy urodzeniowej
oraz pézniejszego wzrastania stanowily element
konieczny w diagnostyce FASD. Ocenie nalezy
podda¢ mase urodzeniowg dziecka, wszystkie
pozniejsze pomiary archiwalne oraz wysoko§é
1 mase ciala w momencie aktualnego pomiaru.
Dane dotyczgce masy urodzeniowej, jesli dziecko
nie jest badane na oddziale noworodkowym, moz-
na odczytaé z ksigzeczki zdrowia dziecka i/lub
karty wypisowej z oddziatu. Za SGA uwaza sie
mase urodzeniowg <10. centyla dla danego wieku
plodowego.’® W przypadku noworodkéw urodzo-

Ocena masy ciata i wysokosci oraz obwodu gtowy

nych w fizjologicznym terminie porodu zalecamy
korzystanie z siatek centylowych World Health Or-
ganization (WHO),!! a w przypadku noworodkéw
urodzonych przedwczesnie — z siatek centylowych
opracowanych przez Fenton i wsp.'? Ze wzgledu
na mate znaczenie diagnostyczne (brak udoku-
mentowanego wplywu prenatalnej ekspozycji
na alkohol na urodzeniowg dlugo$¢ ciala) oraz
swoiste trudno$ci w pomiarze nie zaleca sie oceny
urodzeniowej dlugosci ciata.

Pomiar obecnej wysoko$ci 1 masy ciata wyko-
nuje wykwalifikowany personel medyczny (lekarz,
pielegniarka lub potozna z wykorzystaniem kali-
browanego sprzetu, zgodnie z zaleceniami Centers
for Disease Control and Prevention (pomiar masy
ciata w bieliznie lub lekkim ubraniu, a wysokoS§ci
ciala bez obuwia).!®> Dane antropometryczne na-
lezy nanie$¢ na siatki centylowe. Zalecamy, aby
w przypadku dzieci urodzonych przedwczesnie
korzystaé z siatek centylowych Fenton,'? a u pozo-
statych dzieci z siatek centylowych WHO.! Za nie-
prawidlowe uwaza sie wartosci <3. centyla. Nale-
zy rowniez przeanalizowa¢ pomiary z przeszto§ci
dostepne w dokumentacji medycznej (na kartach
wypisowych dziecka oraz badaniach bilansowych
w ksigzeczce zdrowia). W celu unikniecia fal-
szywie dodatnich wynikéw, w procesie diagno-
stycznym nie nalezy uwzgledniaé pomiaréw, co
do ktérych istniejg podejrzenia, ze wykonano je
u dziecka chorego przewlekle, niedozywionego,
zaniedbanego lub poddanego silnemu stresowi
emocjonalnemu (np. zmiana miejsca zamieszka-
nia). W przypadku pomiaréw archiwalnych trzeba
wzigé pod uwage potencjalne bledy pomiarowe.
Nie nalezy ocenia¢ pomiaréw wyraznie odstajg-
cych od krzywej wzrastania/masy ciata dziecka.
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Ryc. 9. Pomiar obwodu Zaleca sie zachowac ostrozno§¢ w ocenie wysokos§ci
gtowy (autorka
ryciny: Magdalena

Wolnicka-Maryniak)

ciata, je§li dostepne sg informacje o niskorostosci
rodzicow biologicznych dziecka.

Zalecenie 5.1. Element diagnostyki FASD stanowi
ocena: urodzeniowej masy ciata, archiwalnych pomia-
réw antropometrycznych wykonanych w toku zycia
oraz aktualnej wysokosci i masy ciata. Do wyznacze-
nia standaryzowanych wartosci parametrow wysoko-
éci ciata (centyli) nalezy wykorzystac:

— w przypadku urodzeniowej masy ciata: dla dzie-
ci urodzonych w fizjologicznym terminie porodu —
siatki centylowe WHO (www.who.int/childgrowth/
standards/en/), dla dzieci urodzonych przedwcze-
$nie — siatki centylowe Fenton (https://live-ucalgary.
ucalgary.ca/resource/preterm-growth-chart/pre-
term-growth-chart)

—w przypadku archiwalnych i aktualnych pomiaréw
wysokosci i masy ciata: dla dzieci urodzonych w fizjo-

26

logicznym terminie porodu — siatki centylowe WHO,
dla dzieci urodzonych przedwczes$nie — siatki centy-
lowe Fenton.

Zalecenie 5.2. Za rozpoznaniem FASD przemawia:
— urodzeniowa masa ciata <10. centyla dla wieku pto-
dowego i/lub

—dtugo$¢ (wysokos¢) ciata i/lub masa ciata w momen-
cie ustalania rozpoznania <3. centyla i/lub

— dtugos¢ (wysokos¢) ciata i/lub masa ciata w jakim-
kolwiek momencie zycia <3. centyla — po uwzglednie-
niu czynnikdw zaktdcajacych oraz mozliwych btedéw
pomiarowych.

Obwad gtowy

Wystepowanie malogtowia stwierdzono u 10,2%
dzieci z FASD.™ Zmniejszony obwéd glowy zawsze
odzwierciedla zmniejszong objeto$é mézgu.® Po-
miar obwodu gtowy powinien wykonaé¢ wykwalifi-
kowany personel medyczny (lekarz lub pielegniar-
ka) z wykorzystaniem ta$émy z nierozciggliwego
materiatu (np. centymetr krawiecki). Obwéod wy-
znacza sie, przeprowadzajgc taéme plasko przez
najwiekszg wypukto§é potyliczng (najbardziej
wysuniety punkt na ko$ci potylicznej) i najwiek-
sze wypukloéci guzéw czolowych (ryc. 9.).13 Uzy-
skany pomiar nalezy nanie$¢ na siatke centylowsg.
Zaleca sie, aby u dzieci urodzonych w fizjologicz-
nym terminie porodu w wieku 0—5. roku zycia'l
korzystac z siatek centylowych WHO, a w wieku
>5. roku zycia z siatek centylowych Instytutu Mat-
ki i Dziecka w Warszawie.'® W przypadku dzieci
urodzonych przedwczeénie zaleca sie korzystanie
z siatek centylowych Fenton i wsp.,!2 a nastep-
nie z siatek centylowych WHO! <5. roku zycia
i siatek centylowych Instytutu Matki i Dziecka
>5. roku zycia.!® Za nieprawidlowe przyjmuje
sie warto$ci <3. centyla. Ze wzgledu na istnie-
jace rozbieznosci pomiedzy siatkami wynikajg-
ce m.in. z metodologii wykorzystywanej przy ich
tworzeniu nalezy zachowac szczegélng ostroznosé
przy interpretacji pomiaréw w momencie zmia-
ny siatek. W przypadku rozbieznoéci pomiedzy
aktualnym centylem obwodu glowy uzyskanym
za pomocg siatki wykorzystywanej u tego dziec-
ka po raz pierwszy a centylami uzyskanymi we
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wezeéniejszych pomiarach, wynik nalezy interpre- PP cd. ze s. 24

towaé bardzo ostroznie. Za nieprawidlowe uznaje

Ocena kluczowych dysmorfii twarzy

sie wartoéci <3. centyla.

Zalecenie 5.3. Elementem diagnostyki FASD jest po-
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Ocena neurorozwojowa

Skroty: FASD — spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych, OUN — osrodkowy uktad nerwowy

W przypadku prenatalnej ekspozycji na alkohol
nieprawidtowosci struktury o$rodkowego ukltadu
nerwowego (OUN) zalezg od etapu rozwoju mézgu,
moézdzku i rdzenia oraz schematu ekspozycji.

W badaniach neuroobrazowych oraz patomor-

fologicznych stwierdzano cienkie (hipoplastyczne)

ciato modzelowate lub jego cze$ciowa agenezje, hi-
poplazje mézdzku, dysgenezje pnia mozgu, zmniej-

szenie objetosci zwojow podstawy, ogniska hetero-
topii oraz wady cewy nerwowej. Rzadko opisywane
sg duze wady moézgu z kregu zaburzen rozwoju
przodomoézgowia — holoprosencefalia. Znacznie
czeécie] wystepuja wady migracji (przede wszyst-
kim heterotopie) oraz zaburzenia morfogenezy
kory (np. polimikrogyria).

Nowe metody neuroobrazowania ujawnily obec-
noé¢ subtelnych zmian w obrebie sieci neuronalnej,
ktore prowadza do zmniejszonej integralno$ci moé-
zgu, co sie przeklada na stwierdzang w badaniach
funkcjonalnych gorszg komunikacje miedzy jego
réznymi obszarami.

Zaburzenia rozwojowe na poziomie makro-
i mikrostruktury uktadu nerwowego, jak réwniez
nieprawidlowosci dotyczace proceséow regulacyj-
nych (np. apoptozy) 1 metabolicznych prowadza
do wystgpienia objawéw dysfunkcji OUN.

Do najczeéciej opisywanych objawéw neuro-
logicznych zwigzanych z nieprawidtowym rozwo-
jem OUN u dzieci z prenatalng ekspozycja na al-
kohol nalezy matogtowie, w tym maty obwdd glowy
w chwili urodzenia (skorygowane o wiek 1 pteé oraz
dtugosé/wzrost).

W badaniu neurologicznym stwierdza sie naj-
czeéciej jedynie specyficzne zaburzenie rozwoju
funkeji motorycznych — cechy niezgrabnoéci ru-
chowej.1? U dzieci z wadami mézgu zespdt neuro-
logiczny odpowiada zakresowi i ciezko$ci wady.

W wywiadzie u tych dzieci cze$ciej niz w calej
populacji dzieciecej wystepujg napady padaczkowe.
Jesli w MR nie uwidoczniono nieprawidtowosci
moézgu, przyjmuje sie, ze padaczka moze by¢ na-
stepstwem nieprawidlowoéci na poziomie mikro-
struktury.

Spowodowane prenatalng ekspozycjg na alko-
hol nieprawidtowosci w rozwoju 1 funkcjonowaniu
OUN skutkujg rowniez deficytami w zakresie:

1) funkcji poznawcezych

2) funkcjonowania emocjonalno-spotecznego

3) wystepowania objawéw psychopatologicznych
4) trudnosci adaptacyjnych.

Dzieci po prenatalnej ekspozycji na alkohol two-
rzg grupe bardzo réznorodng, obserwuje sie duze
zrdéznicowanie charakteru i nasilenia objawéw
neuropsychologicznych i psychopatologicznych.3-5
Ogélne mozliwoséci intelektualne dzieci z tej gru-
py wahajg sie od przecietnych (a nawet powyze)
przecietnej) do niepelnosprawnosci intelektualnej
w stopniu lekkim lub umiarkowanym.®7 Nieza-
leznie od poziomu inteligencji mogg wystepowaé
zaburzenia i deficyty w kazdym obszarze funk-
cjonowania poznawczego. Jak dotad nie opisano
jednoznacznego profilu objawéw charakterystycz-
nych dla dzieci z FASD. Zwraca sie jednak uwage
na czeste wystepowanie zaburzen funkcji wyko-
nawczych, deficytow rozwoju jezykowego, a takze
pamieci i procesu uczenia sie.®1® Czesto stwierdza
sie takze istotne problemy adaptacyjne oraz rézne
objawy behawioralne i psychopatologiczne.!7-20

Decyzja, czy odnotowane deficyty 1 objawy zna-
czaco wplywajg na funkcjonowanie w codziennym
zyciu, jest zawsze obcigzona pewng dozg subiek-
tywizmu. Opiera sie na ocenach oséb z otoczenia
zaréwno dziecka, jak i badajacego. Jednak nie na-
lezy rezygnowaé z podejmowania takich decyzji,
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by uniknaé sytuacji, w ktorej deficyty wystepuja
w badaniach, ale nie majg rzeczywistego wpltywu
na funkcjonowanie dziecka w rodzinie, grupie ré-
wieéniczej, szkole itp.

Zalecenie 6.1. Do spetnienia kryterium zaburzen
neurorozwojowych (w badaniu neuropsychologicz-
nym) konieczne jest:

1) wystepowanie deficytéw w obrebie co najmniej
trzech obszaréw poznawczych, a w przypadku stwier-
dzenia objawow neurologicznych — deficyty z dwdch
obszaréw oraz

2) wystepowanie nieprawidtowosci co najmniej
w trzech obszarach ze sfery emocjonalno-spotecznej,
zaburzen adaptacyjnych lub objawow psychopato-
logicznych oraz

3) znaczacy wptyw stwierdzanych deficytéw i obja-
WOW na czynnosci zycia codziennego i funkcjonowa-
nie szkolne/przedszkolne (w przypadku osoéb, ktére
zakonczyty edukacje, bierze sie¢ pod uwage dane
z wywiadu).

W ocenie zaburzen trzeba koniecznie uwzgled-
ni¢ ogdélne mozliwoéci intelektualne dziecka —
rozpoznajac deficyty, nalezy zachowac ostrozno§é,
gdy dana funkcja jest rozwinieta na poziomie
adekwatnym do obnizonego potencjatu intelektu-
alnego. Wazne, aby uwzglednié sytuacje zyciowg
dziecka, jego do$wiadczenia, ewentualng depry-
wacje opieki 1 brak stymulacji rozwoju.

Zalecenie 6.2. Gdy znane sa fakty dotyczace przeby-
tych doswiadczen traumatycznych, znaczacych zanie-
dban i deprywacji srodowiskowej, nalezy zachowac
ostroznos¢ w ustalaniu rozpoznania i ocenie zaburzen
oraz czesciej zalecac badania kontrolne. W okresie du-
zych zmian w sytuacji spotecznej (np. opiekunczej) lub
zdrowotnej dziecka wskazane jest ponowne badanie
po uptywie 6 miesiecy.

W rozpoznawaniu zaburzen neurorozwojo-
wych upowazniajgcych do postawienia diagnozy
ze spektrum FASD powinien uczestniczy¢ inter-
dyscyplinarny zespo6t skladajacy sie z lekarza
1 neuropsychologa. W opracowaniu pelnej dia-
gnozy funkcjonalnej i planowaniu oddziatywan

Ocena neurorozwojowa
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terapeutycznych powinien takze uczestniczyé
neurologopeda i fizjoterapeuta lub inny pokrew-
ny specjalista.

W badaniu nalezy wykorzystywaé przede
wszystkim narzedzia oparte na danych nauko-
wych, standaryzowane dla populacji polskiej,
z normami dla danego wieku. Stwierdzenie zabu-
rzen opiera sie na wytycznych dotyczacych inter-
pretacji danego testu lub, w przypadku braku wy-
tycznych, na przyjeciu progu odciecia na granicy
—1,5 SD od $redniej. Aktualnie dostepne w Polsce
wystandaryzowane testy przydatne w diagnozie
FASD wymieniono w zalgczniku 9.

Dodatkowo, w celu poglebienia diagnozy funk-
cjonalnej przez doéwiadczonego diagnoste, moga
by¢ wykorzystywane préby eksperymentalno-kli-
niczne lub zadania niemajgce standaryzacji w po-
pulacji polskie;.

Pelne badanie neuropsychologiczne powinno
obejmowaé wymienione ponizej obszary.

1) Funkcjonowanie poznawcze:

— gnozja (wzrokowa, stuchowa, dotykowa)

— praksja

— uwaga

— jezyk 1 komunikacja

— funkcje wzrokowo-przestrzenne

— pamieé i proces uczenia sie

— funkcje wykonawcze (pamieé operacyjna,

planowanie 1 organizacja, elastyczno$¢, ha-
mowanie, fluencja)

— grafomotoryka, motoryka mata

— inteligencja.

2) Sfera emocjonalno-spoteczna, trudno$ci adapta-
cyjne 1 objawy psychopatologiczne:

— emocje, wspotodczuwanie

— mentalizacja, teoria umystu

— rozumienie 1 przestrzeganie norm spotecz-

nych

— realizacja zadan rozwojowych

— relacje z réwieSnikami

— procesy fizjologiczne (sen, czuwanie, jedze-

nie, objawy ze strony autonomicznego uktadu
nerwowego)

— procesy samoregulacji

— wrazliwo$é sensoryczna

— objawy lekowe

— zaburzenia zachowania

zaburzenia rozwoju osobowosci.
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W przypadku dzieci <3. roku zycia nalezy zwroé-

ci¢ szczegblng uwage na obecno$é zaburzen regu-

lacyjnych, funkcje komunikacyjne i rozwéj mowy

oraz problemy w funkcjonowaniu emocjonalnym.

Badania kontrolne (o ile rozpoznanie ustalono

wczeéniej) nalezy zaplanowaé co najmniej w na-

stepujacych okresach zycia dziecka:

— w 4. roku zycia

— okolo 6.—7. roku zycia (na progu edukacji szkolnej)

— okoto 11.-12. roku zycia (poczatek okresu doj-

rzewania)

— okoto 18. roku zycia.

Zakres badan kontrolnych powinien by¢ dostoso-

wany do potrzeb danej osoby, stwierdzanych zaburzen

oraz ewentualnych nowych zglaszanych problemdw.
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Zatacznik 1.

Problemy w zakresie umiejetnosci karmienia u dzieci <2. roku zycia,
z potwierdzong w wywiadzie ekspozycja na alkohol, ktore moga
stanowic sygnat do skierowania do logopedy/neurologopedy*

« male przyrosty masy ciata « nieche¢ do poznawania nowych smakéw, kon-
« zbyt mate ilo$ci zjadanego pokarmu na porcje systencji i faktur

« zbyt mate ilo$ci pokarmu zjadane na dobe o trudnos$ci w doborze smoczka do butelki

« nieunormowany rytm karmien w ciggu dnia « trudno$ci w samodzielnym postugiwaniu sie
o zbyt krétki lub zbyt dlugi czas sesji karmienia lyzka i trzymaniu kubka

>30 min, <5 min

« niepokdj ruchowy podczas karmienia

« placz podczas karmienia

« uciekanie z krzesetka podczas positkow

« czeste odchodzenie od stolu

« trudnoéci w uspokojeniu dziecka

« trudnosci w rozeznaniu, czy dziecko chce jes¢,
czy Jest juz nasycone

o uboga mimika

o trudnos$ci w karmieniu piersig/butelkg

« nieefektywne obejmowanie wargami brodawki/
smoczka

o wyplyw mleka z ust podczas karmienia butelkg

« zmiany w budowie wedzidetka jezykowego

« odglos klgskania, cmokania podczas karmienia
butelkg/piersig

« 18. przewaga ruchow ssacych nad zasysaniem
podczas karmienia butelka/piersig (trudnosci
z zasysaniem)

« trudno$ci w jedzeniu pokarméw z grudkami
oraz wiekszych 1 twardych kawatkow jedzenia

« trudnos$ci w nauce picia z kubka

« ulewanie, krztuszenie

« niecheé dziecka do bycia dotykanym w obrebie
twarzy

o wygérowany odruch wymiotny podczas badania
wnetrza jamy ustne)

« niecheé¢ do wktadania wlasnych rgk/przedmio-
tow do jamy ustnej

* Qpracowata Stobnicka-Stolarska P. (2019)

Zatacznik 1.
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Zatacznik 2.

Orientacyjna ocena funkgji uktadu nerwowego dla nielekarzy
utatwiajgca podjecie decyzji odnosnie do skierowania do neurologa
dziecka >2. roku zycia

Proba Prawidtowa Nieprawidtowa

wodzenie za obiektem ptynne zez/oczoplas

mimika twarzy zachowana symetria nieprawidtowa/asymetryczna
wysuwanie jezyka — oblizywanie sie wokot ust ~ symetrycznie nie wysuwa/nie wykonuje ruchow
mowa czynna prawidtowa dla wieku nieprawidtowa

rozumienie mowy prawidtowe dla wieku nieprawidtowe

umiejetnos¢ stania z zamknietymi oczami stabilne chwiejne

chod prawidfowy nieprawidtowy

chodzenie ,stopkami” (stopa za stopa, dzieci stabilne chwiejne

starsze)

chodzenie na palcach zachowana symetria nieprawidtowe/asymetryczne
chodzenie na pietach zachowana symetria nieprawidtowe/asymetryczne
umiejetnos¢ stania na jednej nodze zachowana symetria nieprawidtowa/asymetryczna
skakanie na jednej nodze zachowana symetria nieprawidtowe/asymetryczne
kucanie wstaje bez podporu konieczny podpér
wskazywanie palcem drobnego elementu ptynnie/symetrycznie P =L drzenie/asymetria

na zabawce (np. nos lalki)

Jwkrecanie zarowek” sprawnie/symetrycznie P =L niesprawnie/asymetria
mtynek od/do prawidtowy od/do brak/rézny od/do

ruchy mimowolne nieobecne obecne

zaburzenia napadowe w wywiadzie nieobecne obecne

czesto bol glowy nieobecny obecny

w przypadku zakre$lenia odpowiedzi w kolumnie ,nieprawidtowa” skieruj do neurologa
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Zatacznik 3.
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Cechy i zachowania, ktore moga stanowic sygnat do skierowania
dziecka na diagnostyke w kierunku FASD

Teratogenne dziatanie alkoholu prowadzi do

uszkodzen ukladu nerwowego, na ktére czesto na-
kladaja sie zaburzenia przywigzania i do§wiadcze-
nia traumatyczne. W konsekwencji u dzieci moz-

na zaobserwowaé rézne zachowania problemowe

(tzw. objawy wtérne), ktére nie sg objawami osio-

wymi dla FASD i pojedynczo nie moga stanowié
przestanki do diagnozy w tym kierunku.

Stwierdzenie u dziecka jakichkolwiek niepoko-

jacych cech lub zachowah wymienionych w ramce
stanowi sygnal do wnikliwej obserwacji i analizy
rozwoju psychospolecznego dziecka, nie stanowi
natomiast przestanki do diagnozy w kierunku
FASD, jezeli nie mozna potwierdzi¢ ekspozycji lub
duzego ryzyka prenatalnej ekspozycji na alkohol.

Zafacznik 3.

Dziecko zachowuje sie w sposob charakterystyczny dla mtodszego wieku
Dziecko jest podatne na manipulacje i oszukiwanie przez innych

Dziecko zmysla lub konfabuluje — opisuje rézne sytuacje w sposdb niezgod-
ny z prawdg

Dziecko nie jest krytyczne wobec swojego zachowania, nie wyraza poczucia
winy

Dziecko ma trudnosci z koncentracjg oraz nie moze utrzymac uwagi przez
dtuzszy czas

Dziecko zachowuije sie impulsywnie i bez zastanowienia

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

Dziecko ukradto co$ z domu

Dziecko ukradto cos poza domem
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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 czerwieft 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 czerwien wargowa wargi
gornej, niskorostos¢

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

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

wygtadzona rynienka podnosowa, krdtkie 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¢, opéznienie 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,
opozniony wiek kostny

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

szerokie czoto, wiekszy obwod 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 — zesp6t nadpobudliwosci psychoruchowej z deficytem uwagi, ASD — zaburzenia ze spektrum autyzmu, 1Q —iloraz inteligencji (intelligence quotient)
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Zatacznik 5.

Diagnoza neurologopedyczna*
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W opracowaniu pelnej diagnozy funkcjonalnej
1 planowaniu dziatan terapeutycznych u dziecka
po prenatalnej ekspozycji na alkohol powinien
uczestniczy¢ neurologopeda/logopeda.
Neurologopeda/logopeda przeprowadza
diagnoze funkcjonalng.

W procesie diagnostycznym nalezy uwzglednié
wyniki badan innych specjalistéw, dotychczasowe
do$wiadczenia zyciowe pacjenta i jego aktualng
sytuacje rodzinng.

Cel diagnozy neurologopedycznej stanowi zba-
danie obszaréw zaburzen, jakie majg dzieci na-
razone na ekspozycje na alkohol, oraz ocena ich
zakresu 1 stopnia.

Diagnoza neurologopedyczna powinna
obejmowaé badanie funkecji prymarnych,
stuchowych, jezyka i komunikacji.

W badaniu diagnostycznym poprzedzonym wy-
wiadem nalezy wykorzystaé narzedzia — proby lub
zadania eksperymentalno-diagnostyczne zaréwno
standaryzowane z normami dla wieku w populacji
polskiej, jak i niemajace standaryzacji w tej popu-
lacji (lista obecnie dostepnych narzedzi — p. nizej).

Badania kontrolne nalezy wykonywane w poro-
zumieniu z zespotem interdyscyplinarnym zgod-
nie z przyjetym harmonogramem.

Zakres badan kontrolnych nalezy dostosowac
do aktualnych potrzeb pacjenta.

1) Badanie funkcji prymarnych!-!!

— anatomia jamy ustnej

— odruchowe reakcje oralne

— sensoryka twarzy 1 jamy ustnej

— ssanie z piersi/butelki

— karmienie tyzeczka

— jedzenie rekg

— gryzienie i zucie stalych pokarmoéw

*

Opracowaty: Stobnicka-Stolarska P., Pawlowska-
-Jaron H., Tarnowska-Nekhleh A. (2019)

Zatacznik 5.

— picie z kubka
— koordynacja poltykowo-oddechowa
— regulacja zachowania podczas karmienia
2) Badanie stuchu!21®
3) Badanie funkcji psychofizycznych warun-
kujgcych nabywanie jezykal7-3437-49,52,53
a) badanie sprawno$ci motorycznej
— duzej motoryki — uwaza sie, ze przygo-
towuje to dziecko do ¢wiczen sprawnosci
manualnej 1 ¢wiczen praksji oralne)
— badanie sprawno$ci manualnej
— badanie praksji oralnej
b) badanie lateralizacji

dominacji reki
— dominacji oka
— dominacji nogi
— dominacji ucha
¢) badanie analizy i syntezy wzrokowej
— material tematyczny
— material atematyczny
d) badanie reakcji stuchowych
— identyfikowanie i rozréznianie dzwiekow
— shuchanie dZwiekéw mowy
— badanie sprawnosci fonologicznych
e) badanie operacji mys$lowych
— klasyfikowanie na materiale atematycz-
nym
— klasyfikowanie na materiale tematycz-
nym
— szeregowanie
— mys$lenie przyczynowo-skutkowe
— mys$lenie przez analogie
f) badanie pamieci
— symultanicznej
— sekwencyjnej

4) Badanie kompetencji lingwistycznej'6.20-21.

23-27,32-50
a) badanie rozumienia
— pojedynczych stéow
— prostych polgczen stownych
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— zdan
— tekstéw

b) badanie méwienia w aspekcie fonetycznym —

badanie artykulacji

— w aspekcie leksykalnym — przyblizone
okreslenie zasobu slownictwa czynnego

— w aspekcie gramatycznym — fleksja nomi-
nalna i werbalna

— w aspekcie syntaktycznym

— w aspekcie suprasegmentalnym

5) Badanie kompetencji komunikacyjnej —

znajomo$¢é nabywanych w procesie socja-

lizacji norm uzycia jezyka w danej grupie

spolecznej

16,19,22-27,36-43,47-50

spotecznej — dobdr formy komunikatu do ran-
gi rozmowcy

sytuacyjnej — dobdr formy komunikatu do sy-
tuacji

pragmatycznej — osiggniecie zamierzonego
efektu komunikacyjnego

6) Badanie kompetencji kulturowej — wiedzy

dotyczacej zjawisk rzeczywistosci, ktora

sie tworzy ze wspoluczestnictwem jezy-
ka16.19.22-27,37-43,47-50

Sposéb realizacji zadan diagnostycznych:

wywiad, testy standaryzowane, proby kli-

niczne

1) Testy standaryzowane zalecane do diagnozy

logopedycznej:

36

standaryzowana bateria testéw fonologicz-
nych (5;11-8;5 lat) IBE

standaryzowany 100-wyrazowy test artyku-
lacyjny (3;0-7;3) Komlogo

standaryzowany inwentarz rozwoju mowy
i komunikacji IRMIK (stowa 1 gesty:
8-18 mies.; stowa i zdania: 18—36 mies.) IBE
standaryzowany kroétki inwentarz rozwoju
mowy 1 komunikacji KIRMIK (24—36 mies.)
IBE

standaryzowany logopedyczny test prze-
siewowy dla dzieci w wieku szkolnym
(6;1-14;11) Zaktad Logopedii 1 Jezykoznaw-
stwa Stosowanego Uniwersytetu Marii Curie-

-Sktodowskiej w Lublinie

standaryzowany test KOLD (1. mz.—9;0 lat)
Komlogo

standaryzowany test powtarzania pseudo-
stéw (4;0-8;11 lat) IBE

standaryzowany test rozwoju jezykowego
(4,0-8;11 lat) IBE

2) Préby kliniczne:

ankieta przesiewowa trudno$ci w karmieniu

dziecka, Media-Press

bateria metod diagnozy przyczyn niepowo-

dzen szkolnych u dzieci, Bateria 5/6, BS,

B7/9, B10/12, B13/15, B16+, PTPiP, 2011-

2015

bateria metod diagnozy rozwoju psychomo-

torycznego dzieci piecio- 1 sze$cioletnich,

PTPiP, 2015

calo$ciowe badanie logopedyczne z materia-

lem obrazkowym, APS

diagnoza neurologopedyczna niemowlecia

1-12 miesigca; karty diagnozy, Ergo-Sum

karta rozwoju funkeji pokarmowych, Me-

dia-Press

karty diagnozy. 10 etapéw rozwoju dziecka

4.-36. mz., Wydawnictwo Edukacyjne

karty oceny rozwoju psychoruchowego KORP

(1. mz.—9 lat), Komlogo

KOSF Karty oceny stuchu fonemowego. Test

do badania stuchu fonemowego u dzieci

w wieku 3-7,5 lat. KOMLOGO

ocena gotowosci do funkcji jedzenia, Stan-

dardy Medyczne Pediatra

Odruchy oralne u noworodkéw 1 niemowlat,

Impuls

Platforma badan zmysléw z przesiewowymi

testami (wersja 2020):

— test widzenia stereoskopowego

— audiogram

— ocena widzenia barwnego

— test réznicowania kontrastu

— test DDT

— test DPT

— test FPT

— test GDT

— test slowny

— test tonalny automatyczny

— ankiety

— ocena mowy

— badanie ortodontyczne (obserwacyjne) —
Instytut Fizjologii i Patologii Stuchu,
Centrum Stuchu 1 Mowy MEDINCUS
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20.

21.

22.

23.

24.

protokét oceny umiejetnosci ssania (POUS),
Postepy neonatologii

skala Brazeltona, Cambridge Uniwersity
zestaw metod diagnozy lateralizacji, PTPiP
zintegrowana skala rozwoju (1. mz.—4 lat),
Cochlear

. Amos-Kroohs R.M, Fink B.A., Smith C.J. i wsp.: Abnormal Eating Behaviors are Common

in Children with Fetal Alcohol Spectrum Disorders. J. Pediatr., 2016; 169: 194-200.e1
Bednarczyk M., Lewandowska M., Stobnicka-Stolarska P. i wsp.: Cele, zadania i orga-
nizacja pracy fizjoterapeuty w Oddziale Intensywnej Terapii Noworodka w odniesieniu
do procesow dojrzewania i doskonalenia funkgji jedzenia u dziecka. Standardy Medyczne
Pediatria, 2014; 11 (1): 47-50

Iton T.B.: N
Kerzner B., Milano K., MacLean W.C. i wsp.: A Practical Approach to Classifying and
Managing Feeding Difficulties. Pediatrics, 2015; 135 (2): 344-353
Ludwig S., Waitzman K.: Changing Feeding Documentation to Reflect Infant Driven
Feeding Practice. Newborn Infant Nurs. Rev., 2007; 7 (3): 155-160

| Behavioral A Scale. Cambridge Unversity Press, 1995

Macho$ M.: Diagnoza neurologopedyczna niemowlecia od 1 do 12 miesiaca. Karty
Diagnozy. Bytom, Ergo-Sum, 2018

Nehring-Gugulska M., Zukowska-Rubik M., Stobnicka-Stolarska P., Paradowska B.:
Protokot oceny umiejetnosci ssania piersi. Postepy Neonatologii, 2014; 1 (20): 53-65

. Goday P.S., Huh S.Y., Silverman A. i wsp.: Pediatric Feeding Disorder. J. Pediatr.

Gastroenterol. Nutr., 2019; 68 (1): 124-129

Rzadzka M.: Odruchy oralne u noworodkéw i niemowlat. Krakéw, Impuls 2019

. Zawitkowski P., Przezdziek M., Bednarczyk M. i wsp.: Opieka i terapia rozwojowa

dla wczesniakow i ich rodzin po wypisie ze szpitala (standard w zakresie fizjotera-
pii i logopedii). (W:) Standardy Opieki Ambulatoryjnej nad Dzieckiem Urodzonym
Przedwczesnie — Zalecenia Polskiego Towarzystwa Neonatologicznego i Polskiego
Towarzystwa Pediatrycznego. Media-Press, 2018

. Winnicka E., Wiernicka A., Rybak A., Ksiazyk J., Socha P.: Trudnosci z karmieniem dzie-

ci urodzonych przedwczesnie i towarzyszace im problemy — standard nadzoru, diag-
nostyki i leczenia. (W:) Standardy Opieki Ambulatoryjnej nad Dzieckiem Urodzonym
Przedwczesnie — Zalecenia Polskiego Towarzystwa Neonatologicznego i Polskiego
Towarzystwa Pediatrycznego. Media-Press, 2018

. Skarzynski H., Kochanek K., Senderski A. i wsp.: Organization of the Hearing Screening

Examinations in Polish Schools in Rural Areas and Small Towns. Cochlear Implants Int.,
2010; 11 (suppl. 1): 143-148

. Wiodarczyk E., Szkietkowska A., Skarzynski H., Miaskiewicz B., Skarzynski P.H.: Reference

values for psychoacoustic tests on Polish school children 7-10 years old. Plos One,
2019; 14 (8): 0221689

. Tarczynski K., Piotrowska A.: Przedstawienie wybranych rozwiazan technicznych i tech-

nologicznych stosowanych w urzadzeniach do badan przesiewowych stuchu u dzieci
w wieku szkolnym. Nowa Audiofonologia, 2016; 5 (1): 89-93

Piotrowska A., Zapert A., Tarczynski K., Kochanek K.: Analiza wybranych parametrow
audiometrycznych przesiewowych badan stuchu wykonywanych w szkotach. Nowa
Audiofonologia, 2014; 3 (4): 9-13

25.

26.
27.

28.
29.

30.

32.

33.

34.

35.

36.

37.

38.

39.

40.

41.

42.

43.

44.

45.

46.

41.

s}
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Linique M.: Analysing the spontaneous speech of children with Fetal Alcohol Spectrum
Disorder (FASD). University of the Western Cape, 2016

Pawtowska-Jaron H.: Dziecko z FASD. Krakéw, Wydawnictwo Edukacyjne, 2010

Rozya E.: Catosciowe Badanie Logopedyczne z Materiatem Obrazkowym. Warszawa,
Wydawnictwo APS, 2013

Radtke B.M.: Zestaw metod diagnozy lateralizacji. Gdansk, PTPiP, 2011

Szewczyk J., Smoczynska M., Haman E. i wsp.: Test Powtarzania Pseudostow. Warszawa,
IBE, 2015

Wiejak K., Krasowicz-Kupis G., Bogdanowicz K.M.: Bateria Testow Fonologicznych.
Warszawa, IBE, 2015

. Church M.W., Eldis F., Blakley B.W., Bawle E.V.: Hearing, language, speech, vestibular,

and dentofacial disorders in fetal alcohol syndrome. Alcohol Clin. Exp. Res., 1997; 21
(2): 227-237

Ganthous G., Freitas Rossi N., Giacheti C.: Oral narrative of individuals with Fetal Alcohol
Spectrum Disorder. CoDAS, 2017; 29 (4)

Hand L., Pickering M., Kedge S., McCann C.: Oral language and Communication Factors
to Consider When Supporting People with FASD Involved in Legal System. (W:) Nelson M.,
Trussler M.: Fetal Alcohol Spectrum Disorders in Adults: Etnical enad Legal Perspectives.
Springer, Switzerland, 2016

Kokot K.: Jezyk, mowa i komunikacja u dzieci z FAS: doniesienia z badan. (W:) Wilczura
B. (red.): Dzieci o specjalnych potrzebach komunikacyjnych: diagnoza, edukacja, terapia.
Wyd. 3. Krakow, Impuls, 2015: 53-63

Krajewski G., Smoczynska M.: Krétki Inwentarz Rozwoju Mowy (KIRMIK). wersja A i B.
Warszawa, Instytut Badan Edukacyjnych, 2015

McGee C.L., Bjorkquist O.A., Riley E.P., Mattson S.N.: Impaired language performance
in young children with heavy prenatal alcohol exposure. Neurotoxicol. Teratol., 2009;
31(2): 7175

Pawfowska-Jaron H.: Rozwéj mowy dziecka w $wietle teratogennego wptywu alkoholu
na jego rozwoj pre- i postnatalny. (W:) Milewski S., Kuczkowski J., Kaczorowska-Bray K.
(red.): Biomedyczne uwarunkowania mowy. Gdansk, Harmonia, 2014: 331-358
Pawtowska-Jaron H.: Sfery zaburzonego rozwoju dziecka z FAS. (W:) Michalik M. (red.):
Nowa Logopedia. Biologiczne uwarunkowania rozwoju i zaburzen mowy. t. 2. Krakow,
Collegium Columbinum, 2011: 123-140

Pawtowska-Jaron H.: Dziecko z Ptodowym Zespotem Alkoholowym — specyfika mowy
i myslenia (W:) Michalik M., Siudak A. (red.): Nowa Logopedia. Zagadnienia mowy
i myslenia. t. 1. Krakéw, Collegium Columbi 2010: 127-134

Popova$S., Lange S., Burd L., Shield K., Rehm J.: Cost of speech-language interventions
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Zatacznik 6.

Fizjoterapeutyczna ocena dziecka w wieku do 16. miesigca zycia oraz

1.-18. roku zycia*

3. miesigc zycia

o symetria tutowia w lezeniu na plecach, o$ gto-
wa—tulow

« wodzenie wzrokiem za przedmiotem 180°

« zakres ruchomosci stawéw barkowych

« zakres ruchomosci stawéw biodrowych

« symetria w lezeniu na brzuchu

o podpér na przedramionach

6. miesigc zycia

o obrét z plecéw na brzuch

« w lezeniu na brzuchu podpoér na ramionach

» koordynacja reka—reka, oko—reka, stopa—stopa,
stopa—buzia

9. miesigc zycia

« siadanie

o pelzanie

« czworakowanie

12.-16. miesigca zycia

« wstawanie

o chodzenie

1.-18. roku zycia

« pelzanie, raczkowanie — ocena wzorca rucho-
wego

« rolowanie/hustawka (oczoplas porotacyjny)

« réwnowaga statyczna

» réwnowaga dynamiczna

fizjoterapeutyczna ocena funkcjonalna

« postawa ciala/wady postawy

« ustawienie glowy i szyi

« ustawienie linii barkéw

o tréjkaty talii

« ustawienie kolcéw biodrowych przednich 1 tyl-
nych gérnych

« ocena kregostupa (wyrostki kolczyste)

« ustawienie kolan (wysoko$¢ podstawy rzepki)

« ustawienie kostek przysérodkowych stopy

* Qpracowaly: Prazak J., Malanowska-Mamrot J. (2020)

1. Bly L.: Motor Skills Acquisition in the First Year: An Illustrated Guide to Normal
Development. Wirginia, 1994

2. Kulinski W., Zeman K. (red.): Fizjoterapia w Pediatrii. Warszawa, PZWL, 2014

3. Zukunft-Huber B.: Tréjptaszczyznowa terapia manualna stop. Wroctaw, Edra Urban
& Partner, 2013

4. Vojta V., Peters A., Banaszek G., Gantner J.: Gry miesniowe w odruchowej lokomocji
i w ontogenezie ruchu Metoda Vojty. Warszawa, Fundacja ,Promyk Storica”, 2006

. Kasperczyk T.: Wady postawy ciata, Krakéw, Kasper, 2001

. Przyrowski Z.: K iusz rozwoju ycznego. Warszawa, Empis, 2014

. Przyrowski Z.: Kliniczna obserwacja. Warszawa, Empis, 2015

® o o v

. Doman G.: Jak postepowac z dzieckiem z uszkodzeniem mézgu. Poznan, Wydawnictwo
Protext, 1996
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Zatacznik 7.

Wywiad z matka
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Data wywiadu: .../.../... (dzief/miesigc/rok)
Imie i nazwisko osoby prowadzacej wywiad:

Srodowisko demograficzne i warunki zycia
1.llemaPanilat? ____________
2. Czy jest Pani obecnie w statym zwiazku?
O nie
O tak, (jesli tak, to od jakiegoczasu?) _ _ _ __ __ _____
3. Z kim Pani mieszka?
O zmezem/partnerem
z rodzicami/tesciami
sama
u znajomych/przyjaciot
w osrodku

O OO0 OO0

4. Jakie ma Pani wyksztatcenie? (prosze zakresli¢ kotkiem tylko
jedna odpowied?)
O podstawowe
O zawodowe
O Srednie
O pomaturalne
O wyisze

5. Jaki jest Pani status zawodowy? (prosze zakresli¢ kotkiem tylko
jedna odpowiedz)

O ucze sie/studiuje
O bezrobotna
O pracuje na etacie
O pracuje dorywczo (umowa zlecenie/o dzieto)
O zajmuje si¢ domem
O prowadze wlasna dziatalnos¢ gospodarcza
O rencistka/emerytka

6. Jak Pani ocenia swoja sytuacje materialna? (prosze zakresli¢
kotkiem tylko jedna odpowiedz)
O bardzo zta
zta
przecietna
dobra
bardzo dobra

O O O O

7. Czy w rodzinie/ach wystepowaty choroby genetyczne?
O nie
O tak, w mojej rodzinie (prosze podac, jakie):

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

8. Czy w rodzinie wystepowaty przewlekte choroby (w tym tez
choroby psychiczne, uzaleznienie — dopytaj, jakie choroby!)?

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

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

Pytania zwigzane z cigza

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

2. lle dzieci Pani urodzita? (z podziatem na Zywe i martwe)

(Ponizsze pytania dotycza tylko zywych urodzen.)

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

4. Czy ktores z nich ma wady wrodzone?

O nie
O tak (jakie?)

5. Czy u ktéregos 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(akiey ____________
6. Czy cigza, o ktérej rozmawiamy, byta planowana?
O nie, nie w tamtym czasie
O nie, w ogdle nie planowatam zajs¢ w ciaze
O tak

Zatacznik 7.
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7. Czy w ciagu ostatnich 3 miesiecy przed zaj$ciem w cigze lub
w czasie cigzy miata Pani:

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

O nie O tak zastabniecia

O nie O tak infekcje (bakteryjne, wirusowe)

O nie O tak krwawienia

O nie O tak cukrzyce ciezarnych

O nie O tak nadcisnienie tetnicze

O nie O tak zatrucia

O nie O tak choroby pasozytnicze

O nie O tak zagrozenie porodem przedwczesnym

O nie O tak udartermiczny

O nie O tak  wysoki poziom stresu

O nie O tak zaburzenia emocjonalne

O nie O tak operacje

O nie O tak inne (jakie) ...

Jedli miata Pani jakiekolwiek inne problemy zdrowotne w czasie
cigzy, prosze powiedzie¢, jakie.

8. Czy przyjmowata Pani jakies leki w ciagu ostatnich 3 miesiecy
przed zajsciem w cigze lub w czasie cigzy?

O nie
O tak
Jakie?

9. 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? ____________
W jakich ilosciach?

Jak czesto?

10. Czy przechodzita Pani jakies zabiegi medyczne w ciggu
ostatnich 3 miesiecy przed zajsciem w cigze lub w czasie cigzy?

O nie
O tak
Jakie?

11. Czy w ciagu ostatnich 3 miesiecy przed zajsciem w cigze lub
w czasie cigzy stosowata Pani jaka$ diete?

O nie

O tak
Jaka? _ _ __ _ _______
Kiedy? _ _ __________

12. Czy w ciagu ostatnich 3 miesiecy przed zajsciem w ciaze lub
w czasie cigzy palita Pani papierosy?
O nie
O tak
W jakich ilosciach?

Jak czesto?

13. Czy w ciggu ostatnich 3 miesiecy przed zajsciem w cigze lub
w czasie cigzy przyjmowata Pani inne uzywki (Srodki
psychoaktywne)?

O nie
O tak
Jakie?

W jakichilosciach? _ _ _ _________

Jak czesto?
Kiedy?

14. 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 W czasie cigzy

0) nigdy (0) nigdy

(

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

(3) 2-3 razy w tygodniu

(4) 4 razy w tygodniu lub
czesciej

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

(4) 4 razy w tygodniu lub
czesciej

15. lle porcji napojéw zawierajacych alkohol wypijata Pani

w trakcie typowego dnia picia w cig
zajsciem w cigze lub w czasie ciazy?

Przed zaj$ciem w cigze
(0) 1-2 porcje

(1) 3—4 porcje

(2) 5-6 porcji

(3) 7, 8 lub 9 porcji
(4) 10 lub wiecej

gu ostatnich 3 miesiecy przed

W czasie cigzy

(0) 1-2 porcje

(1) 3—4 porcje

(2) 5-6 porcji

(3) 7, 8 lub 9 porcji
(4) 10 lub wiecej

MEDYCYNA PRAKTYCZNA — PEDIAT
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16. Jak czesto wypijata Pani 6 lub wiecej porcji alkoholu podczas jednej okazji w ciagu ostatnich 3 miesiecy przed zaj$ciem w cigze lub
W czasie cigzy?

Przed zajsciem w ciaze W czasie cigzy

(0) nigdy (0) nigdy

(1) rzadziej niz raz w miesigcu (1) rzadziej niz raz w miesigcu
(2) raz w miesigcu (2) raz w miesiacu

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

(4) codziennie lub prawie (4) codziennie lub prawie
codziennie codziennie

Uwaga! Jezeli pacjentka potwierdza picie alkoholu w czasie cigzy, nalezy doprecyzowac, w ktérym okresie ciazy miato to miejsce i czy wzér
picia zmienit siew czasieciazy._ _ __ __ _

Jezeli pacjentka uzyskata w tescie AUDIT-C (p. powyzej) 4 punkty lub wiecej, zalecane jest rozszerzenie wywiadu o petny test AUDIT
(p. Zatacznik 8.).
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Zatacznik 8.

Test rozpoznawania zaburzen zwigzanych z uzywaniem alkoholu

AUDIT? (wypetnia pacjent)

Szanowni Panstwo,

spozywanie alkoholu moze wptywac na zdrowie i wchodzi¢ w interakeje z niektérymi lekami oraz metodami leczenia, dlatego wazne jest, aby$my zadali kilka pytan
dotyczacych spozywania przez Panstwa alkoholu. Prosimy o szczeros¢. Zapewniamy, ze odpowiedzi pozostang poufne. Przy kazdym pytaniu prosimy zaznaczy¢
znakiem X jedno pole najlepiej opisujace Pafistwa odpowiedz.

Pytania Punkty
0 1 2 3 4 liczba
punktow
1. Jak czesto pije Pani/Pan napoje zawierajace nigdy raz w miesigcu 2-4 razy 2-3 razy 4 razy w tygodniu
alkohol? lub rzadziej W miesiacu w tygodniu lub czesciej
2. lle standardowych porcji alkoholu wypija 1lub2 3lub4 5lub 6 7,8lub9 10 lub wiecej

Pani/Pan podczas typowego dnia, w ktérym
spozywa Pani/Pan alkohol?

3. Jak czesto wypija Pani/Pan 6 lub wiecej porcji  nigdy rzadziej niz raz raz w miesigcu raz w tygodniu codziennie
alkoholu przy jednej okazji? w miesigcu lub prawie
codziennie
4. Jak czesto w ostatnim roku stwierdzita Pani/ nigdy rzadziej niz raz raz w miesigcu raz w tygodniu codziennie
Pan, ze nie moze przerwac picia po jego w miesiacu lub prawie
rozpoczeciu? codziennie
5. Jak czesto w ostatnim roku z powodu picia nigdy rzadziej niz raz raz w miesigcu raz w tygodniu codziennie
alkoholu nie zrobita Pani/Pan tego, czego W miesiacu lub prawie
zazwyczaj od Pani/Pana oczekiwano? codziennie
6. Jak czesto w ostatnim roku potrzebowata nigdy rzadziej niz raz raz w miesigcu raz w tygodniu codziennie
Pani/Pan wypi¢ alkohol rano, aby dojs¢ do siebie w miesigcu lub prawie
po intensywnym piciu? codziennie
7. Jak czesto w ostatnim roku miata Pani/Pan nigdy rzadziej niz raz raz w miesigcu raz w tygodniu codziennie
poczucie winy lub wyrzuty sumienia po piciu w miesigcu lub prawie
alkoholu? codziennie
8. Jak czesto w ostatnim roku z powodu picia nie  nigdy rzadziej niz raz raz w miesiacu raz w tygodniu codziennie
pamietata Pani/Pan tego, co zdarzyto sie w miesigcu lub prawie
poprzedniego wieczoru? codziennie
9. Czy Pani/Pan lub ktos$ inny doznat urazu nie tak, ale nie tak, w ostatnim
fizycznego w wyniku Pani/Pana picia? w ostatnim roku roku
10. Czy ktos z rodziny, znajomy, lekarz lub inny nie tak, ale nie tak, w ostatnim
pracownik ochrony zdrowia byt zaniepokojony w ostatnim roku roku

Pani/Pana piciem lub sugerowat jego
ograniczenie?

suma®

2 Adaptacje i walidacje testu rozpoznawania zaburzen zwigzanych z uzywaniem alkoholu (AUDIT) w warunkach
polskich przeprowadzili: Klimkiewicz A., Jakubczyk A., Mach A., Abramowska M., Szczypinski J., Berndt D.,
Skrzeszewski J., Witkowski G., Wojnar M. w ramach érodkéw przekazanych przez Panstwowg Agencje Roz-
wigzywania Probleméw Alkoholowych w ramach Narodowego Programu Zdrowia na lata 2016—-2020. Raport
z badan dostepny w PARPA.
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Odczytaj badanemu ponizsze pytania. Dokfadnie zapisz odpowiedzi. Rozpocznij AUDIT stowami: ,Teraz zadam kilka pytan dotyczacych spozywania przez Pania/Pana
napojéw alkoholowych w ciggu ostatniego roku”. Wyjasnij, co nalezy rozumie¢ przez pojecie ,napoje alkoholowe”, postugujac sie lokalnymi przyktadami piwa, wina,
wodki itd. Odpowiedzi przelicz na porcje standardowe. Numer wiasciwej odpowiedzi zapisz w polu znajdujgcym sie po prawej stronie.

1. Jak czesto pije Pani/Pan napoje zawierajace alkohol?
(0) nigdy (przejdz do pytan 9-10)

(1) raz w miesiacu lub rzadziej

(2) 2—4 razy w miesigcu

(3) 2-3 razy w tygodniu

(4) 4 razy w tygodniu lub czesciej

6. Jak czesto w ciggu ostatniego roku potrzebowata Pani/Pan wypi¢ alkohol
rano, aby dojs¢ do siebie po intensywnym piciu?

(0) nigdy

(1) rzadziej niz raz w miesigcu

(2) raz w miesigcu

(3) raz w tygodniu

(4) codziennie lub prawie codziennie

2. lle standardowych porcji alkoholu wypija Pani/Pan podczas typowego dnia,
w ktorym spozywa Pani/Pan alkohol?

(0) 1 lub 2
(1)3lub4
(2)51lub6
(3)7,81ub9

(4) 10 lub wiecej

7. Jak czesto w ciagu ostatniego roku miata Pani/Pan poczucie winy
lub wyrzuty sumienia po piciu alkoholu?

(0) nigdy

(1) rzadziej niz raz w miesigcu

(2) raz w miesigcu

(3) raz w tygodniu

(4) codziennie lub prawie codziennie

3. Jak czesto wypija Pani/Pan 6 lub wiecej porcji alkoholu przy jednej okazji?
(0) nigdy

(1) rzadziej niz raz w miesigcu

(2) raz w miesigcu

(3) raz w tygodniu

(4) codziennie lub prawie codziennie

Jezeli suma punktéw w pytaniach 2 i 3 =0, przejdz do pytan 9i 10.

8. Jak czesto w ciaggu ostatniego roku z powodu picia nie pamietata Pani/Pan
tego, co zdarzyto sie poprzedniego wieczoru?

(0) nigdy

(1) rzadziej niz raz w miesigcu

(2) raz w miesigcu

(3) raz w tygodniu

(4) codziennie lub prawie codziennie

4. Jak czesto w ciagu ostatniego roku stwierdzita Pani/Pan, ze nie moze
przerwac picia po jego rozpoczeciu?

(0) nigdy

(1) rzadziej niz raz w miesiacu

(2) raz w miesigcu

(3) raz w tygodniu

(4) codziennie lub prawie codziennie

9. Czy Pani/Pan lub kto$ inny doznat urazu fizycznego w wyniku Pani/Pana
picia?

(0) nie

(2) tak, ale nie w ostatnim roku

(4) tak, w ostatnim roku

5. Jak czesto w ostatnim roku z powodu picia alkoholu nie zrobita Pani/Pan
tego, czego zazwyczaj od Pani/Pana oczekiwano?

(0) nigdy

(1) rzadziej niz raz w miesiacu

(2) raz w miesigcu

(3) raz w tygodniu

(4) codziennie lub prawie codziennie

10. Czy ktos z rodziny, znajomy, lekarz lub inny pracownik ochrony zdrowia
byt zaniepokojony Pani/Pana piciem lub sugerowat jego ograniczenie?

(0) nie
(2) tak, ale nie w ostatnim roku
(4) tak, w ostatnim roku

Wpisz sume punktéw uzyskanych we wszystkich pytaniach.

b Dla kobiet wynik >7 nalezy interpretowaé jako wyznacznik ryzykownego lub szkodliwego picia alkoholu lub
mozliwo$¢ uzaleznienia od alkoholu (dla mezczyzn punktem odciecia jest wynik >8 punktéw).

Sugerowana dalsza interpretacja wynikéw AUDIT:

— wyniki pomiedzy 8 a 15 wskazujg na konieczno$é przeprowadzenia krétkiej porady ukierunkowanej na zmniej-

szenie ryzyka zwigzanego z piciem

— wyniki pomiedzy 16 a 19 — krétka konsultacja i dalsze monitorowanie
— wynik >20 jasno wskazuje na konieczno$¢ dalszej diagnostyki w kierunku uzaleznienia od alkoholu.

Zafacznik 8.
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Zatacznik 9.

Badanie neuropsychologiczne — narzedzia standaryzowane

W nawiasach podano wiek, dla ktérego ustalono

normy w przypadku danego narzedzia.

1. Testy rozwoju intelektualnego

« Skala Stanford Binet 52 (2—70)

« Skale inteligencji 1 rozwoju dla dzieci w wieku
przedszkolnym IDSP (3—5)

« Skale inteligencji i rozwoju dla dzieci w wieku
5-10 lat IDSP (5—10)

« Skale inteligencji i rozwoju dla dzieci i mtodzie-
zy IDS 2P (5-20)

« Dziecieca skala rozwojowa DSRP (0;2—3)

« WISC V Skala inteligencji dla dzieci — wyda-
nie VP (w przygotowaniu)

la. Niewerbalne testy rozwoju intelektual-

nego

« Miedzynarodowa wykonaniowa skala Leitera
P-93 (3-15)

« Neutralny kulturowo test inteligencji Cattella —
wersja 1 CFT 1-RP (4-9)

« Neutralny kulturowo test inteligencji Cattella —
wersja 2 CFT 20-RP (8—59)

2. Poszczegodlne funkcje poznawcze

« Neuropsychologiczna diagnoza dzieci NDD?
(4-10)

o WS/ZF-R Test stéw i Test liczb Rudolfa H.
Weifab (8—19)

2a. Funkcje werbalne

o Test rozwoju jezykowego TRdJ¢ (4;0—8;11)

o Obrazkowy test stownikowy — rozumienie OTS?
(2;0-6;11)

« Inwentarz rozwoju mowy 1 komunikacji
IRMIK® — Stowa i gesty (8—18 mies.), Stowa
izdania (18—36 mies.)

« Test stownikowy dla dzieci® (4-7)

« Powtarzanie pseudostéw® (4—9)

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

« Bateria testéow fonologicznych® (5;11-8;5)

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

« Standaryzowany logopedyczny test przesiewo-
wy dla dzieci w wieku szkolnym! (6;1-14;11)

o Standaryzowany 100-wyrazowy test artykula-
cyjny® (3;0-7;3)

2b. Funkcje wykonawcze

« Sortowanie kart dla dzieci SKD? (3—-12)

«+ Test ptynnoéci figuralnej Ruffa® (od 16)

« Bateria diagnozy funkcji poznawczych PU12
(10-13)

« Kolorowy test potgczen — wersja dla dzieci
CCTT® (w przygotowaniu)

2c. Pamieé i uczenie sie

+ Test pamieci wzrokowej Bentona® (5-79)

« Test figury zlozonej Reyad (8;6—14;5)

o Test uczenia sie stuchowego TUS? (9-13)

o CVLT - kalifornijski test uczenia sie jezyko-
wegoP (od 16)

2d. Funkcje wzrokowo-przestrzenne

« Test rozwoju percepcji wzrokowej DTVP 3P
(W przygotowaniu)

« Test figury zlozonej Reyad (8;6—14;5)

3. Problemy emocjonalne i behawioralne,

objawy psychopatologiczne

« CDI 2 zestaw kwestionariuszy do diagnozy de-
presji u dzieci i mlodziezy® (7-18)

« CONNERS 3 zestaw kwestionariuszy do diag-
nozy ADHDP (6-—18)

« STAI Cinwentarz stanu i cechy leku dla dzieci®
(10—14)

« KompOs — skala kompetencji osobistej® (11-17)

« ABAS-3 system oceny zachowan adaptacyj-
nych? (0-20)

« SENA system diagnozy dzieci i mlodziezy®
(W przygotowaniu)

Wydawcy testéw: 2 Pracownia Testéw Psychologicznych i Pedagogicznych www.pracowniatestow.pl; ® Pracownia Testéw Psy-
chologicznych Polskiego Towarzystwa Psychologicznego www.practest.com.pl; ¢ Instytut Badan Edukacyjnych www.ibe.edu.
pl; 4 Centralny Oérodek Metodyczny Poradnictwa Wychowawczo-Zawodowego Ministerstwa Edukacji Narodowej; ¢ KomLogo
www.komlogo.pl; f Zaktad Logopedii i Jezykoznawstwa Stosowanego Uniwersytetu Marii Curie-Sklodowskiej w Lublinie
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