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mgr Małgorzata Tomanik
Autorka od 20 lat zajmuje się problematyką FASD. Założycielka poradni „Parenting Paradigm” oraz pracownik kluczowy (Key Worker FASD). Współpracuje z opiekunami oraz rodzinami dzieci i młodzieży z FASD, ich zespołami opiekuńczo-terapeutycznymi i diagnostycznymi oraz placówkami edukacyjnymi. Przeprowadziła liczne szkolenia (warsztaty, wykłady) dla pracowników służby zdrowia, pedagogów, psychologów, terapeutów, policjantów oraz funkcjonariuszy służb więziennych w Kanadzie. Od 2013 r. współpracuje z polskimi środowiskami zajmującymi się problematyką FASD, promuje wprowadzenie zintegrowanego, kompleksowego systemu opieki opartego na koncepcji pracy transdyscyplinarnej według modelu amerykańsko-kanadyjskiego. W latach 2013–2020 współpracowała z Państwową Agencją Rozwiązywania Problemów Alkoholowych (m.in. współautorka polskich zaleceń diagnostycznych FASD). Autorka rozdziału w książce Alkohol i człowiek – toksyczny związek wydawnictwa PZWL.


Przedmowa

Problematyka prenatalnej ekspozycji na alkohol (prenatal alcohol exposure, PAE) poruszana jest w literaturze światowej już od ponad 50 lat. W polskiej literaturze przedmiotu najczęściej pojawiają się publikacje na temat etiologii zespołu płodowych zaburzeń alkoholowych (fetal alcohol spectrum disorder, FASD), profilaktyki oraz diagnostyki. Brakuje natomiast publikacji, które skupiałyby się na przedstawieniu modelu postępowania opiekuńczo-wychowawczego. Badania dowodzą, że wczesna diagnostyka wraz z odpowiednio dopasowaną do potrzeb jednostki metodologią postępowania stanowią dwa główne czynniki chroniące dziecko przed powstaniem i rozwinięciem się objawów wtórnych, charakterystycznych dla FASD. Pomimo dotychczasowych osiągnięć naukowych wciąż jest wiele do zrobienia w zakresie ustalenia wczesnego i trafnego rozpoznania, a także opracowania odpowiedniego modelu postępowania opiekuńczo-wychowawczego i edukacyjnego dla dzieci i adolescentów w wieku od 0 do 19 lat. W pierwszej części prezentowanej publikacji omówiono jednostki i kryteria diagnostyczne wraz z metodami ich oceny. Opisano rolę lekarza w kontekście problematyki FASD. W części drugiej, oprócz opisu charakterystycznych cech związanych z FASD w różnych okresach rozwoju, przedstawiono i wyjaśniono konkretne akomodacje środowiskowe i strategie dostosowane do poziomu funkcjonowania dziecka. 
Książka adresowana jest do rodziców i opiekunów, pracowników placówek edukacyjnych, ośrodków opiekuńczo-wychowawczych oraz lekarzy i pielęgniarek. Wierzę, że będzie także cennym źródłem informacji dla pracowników socjalnych, kuratorów, asystentów rodziny, studentów przygotowujących się do pracy zawodowej oraz terapeutów pracujących na rzecz dziecka z FASD i jego rodziny. Przedstawione informacje opierają się na modelu opieki oferowanym w Kanadzie i USA. Jednak nie będzie to stanowić bariery w zastosowaniu proponowanych rozwiązań w środowisku domowym, szkolnym lub instytucjonalnym w Polsce. Mam nadzieję, że moje wieloletnie, praktyczne doświadczenia w pracy z rodzinami i specjalistami zajmującymi się problematyką FASD w Kanadzie wraz z jednoczesnym rozeznaniem w polskich realiach ułatwi czytelnikowi korzystanie z tej publikacji. Pragnę podziękować recenzentowi i redakcji wydawnictwa za cenne uwagi przekazywane w trakcie przygotowania publikacji. Serdeczne podziękowania kieruję do Pana Krzysztofa Brzózki, byłego dyrektora Państwowej Agencji Rozwiązywania Problemów Alkoholowych, za wsparcie i popularyzację tematyki FASD w Polsce oraz Pani Magdaleny Borkowskiej – za pomoc redakcyjną w pisaniu drugiej części publikacji.
Małgorzata Tomanik
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fetal alcohol spectrum disorder
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ICD


	
International Classification of Diseases
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lip-philtrum guide
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rezonans magnetyczny
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zespół abstynencji noworodkowej
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neurodevelopmental disorders associated with prenatal alcohol exposure


	
zaburzenia neurorozwojowe związane z prenatalną ekspozycją na alkohol
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neurobehavioral disorder associated with prenatal alcohol exposure


	
zaburzenia neurobehawioralne związane z prenatalną ekspozycją na alkohol
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ośrodkowy układ nerwowy





	
PARPA


	
	
Państwowa Agencja Rozwiązywania Problemów Alkoholowych
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positron emission tomography


	
tomografia emisyjna pozytronów
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possible fetal alcohol effect


	
prawdopodobny płodowy efekt alkoholowy
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post traumatic stress disorder


	
zaburzenia stresu pourazowego
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sudden infant death syndrome
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Washington State FAS diagnostic and prevention network
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WHO
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Wstęp

Prenatalna ekspozycja na alkohol (prenatal alcohol exposure, PAE) wpływa negatywnie na rozwój dziecka. Często powoduje powstanie zespołu płodowych zaburzeń poalkoholowych (fetal alcohol spectrum disorder, FASD), który może objawiać się w postaci deficytów funkcji poznawczych, wykonawczych i motorycznych. Obserwuje się problemy w rozwoju mowy, uczeniu się i zapamiętywaniu, utrzymaniu uwagi i odpowiedniego poziomu aktywności, a także deficyty emocjonalno-społeczne i funkcji adaptacyjnych. Wraz z FASD mogą współwystępować inne choroby, np. zespoły genetyczne czy wrodzone wady rozwojowe. FASD jest zaburzeniem trudnym do rozpoznania. Wymagana jest ekspertyza wielu specjalistów. Wczesna diagnoza FASD umożliwia dorosłym pogłębienie wiedzy na ten temat i zrozumienie problemów rozwojowych, z jakimi zmaga się dziecko. Ponadto ułatwia podjęcie właściwych działań specjalistycznych i opiekuńczych we wczesnym okresie rozwoju dziecka, tym samym zwiększając jego szans na usprawnienie i wzmocnienie niektórych umiejętności. Istnieje potrzeba rozpowszechniania dostępu do działań diagnostyczno-terapeutycznych i wypracowania specjalistycznego modelu postępowania w środowisku, w którym dziecko wzrasta, tj. w domu, przedszkolu lub szkole. Niniejsza publikacja przedstawia praktyczne wskazówki zarówno w odniesieniu do procesu diagnostycznego w kierunku FASD, jak i zastosowania akomodacji środowiskowych oraz innych strategii w procesie usprawniania dziecka w wielu od 0 do 19 lat. 


CZĘŚĆ PIERWSZA

Rozpoznanie FASD


1. Rozpoznanie FASD

Rozpoznanie szkodliwego wpływu alkoholu na rozwój dziecka jest diagnozą dla dziecka, matki i najprawdopodobniej dla rodzeństwa. W odróżnieniu od „etykietki” diagnoza daje wskazówki dla wczesnej interwencji terapeutycznej, leczenia, precyzując unikalne potrzeby dziecka i jego rodziny.
Dr Albert E. Chudley, Kanadyjskie Standardy Diagnostyczne, 2005 r. 
1.1. Wstęp
FASD jest obecnie najczęstszą przyczyną występowania niepełnosprawności oraz zaburzeń rozwojowych w krajach rozwiniętych [1–3]. Terminem tym określa się zespół objawów fizycznych, psychologicznych, behawioralnych oraz zaburzeń kompetencji społecznych, które mogą wystąpić u dzieci kobiet spożywających alkohol w czasie trwania ciąży [4]. U osób z prenatalną ekspozycją na alkohol (PAE) zaobserwowano nieprawidłowości strukturalne, neurologiczne i/lub funkcjonalne w obrębie ośrodkowego układu nerwowego (OUN) [2,4,5]. Stwierdza się u tych pacjentów deficyty rozwoju poznawczego i funkcji wykonawczych, zaburzenia mowy i komunikacji, emocjonalno-społeczne, a także w zdobywaniu umiejętności szkolnych [1,2,4,5]. Nieprawidłowości te objawiają się różnym stopniem nasilenia i odmienną częstotliwością występowania. Zależą od rozmaitych czynników, np. czasu ekspozycji, stopnia uszkodzenia OUN i innych układów oraz narządów, a także warunków środowiskowych, w których wzrasta dziecko [1,4,5]. 
1.2. FASD i rozpowszechnienie
FASD jest zaburzeniem towarzyszącym danej osobie przez całe jej życie [4,6–8]. Jego rozpowszechnienie szacuje się w populacji ogólnej w skali światowej od 0 do 177 na 1000 żywych urodzeń [8]. Globalne występowanie FASD wśród dzieci w wieku od 0 do 16 lat w populacji ogólnej oszacowano na 8 na 1000 przypadków [3], natomiast w grupie dzieci w pieczy zastępczej jest od 5 do 68 razy wyższe niż w populacji ogólnej [3]. W Polsce częstość występowania oszacowano na nie mniej niż 20 na 1000 dzieci w wieku 7–9 lat [9]. Szacuje się, że 1 z 13 kobiet ciężarnych spożywających alkohol w czasie trwania ciąży urodzi dziecko obciążone FASD. Oznacza to, że na całym świecie dziennie rodzi się 1700 noworodków z tym zaburzeniem (630 000 rocznie) [3]. FASD jest szeroko rozpowszechnionym zaburzeniem neurorozwojowym dotyczącym ponad 1% populacji ogólnej w 76 krajach [3]. Występuje w rodzinach o różnym statusie społeczno-ekonomicznym, poziomie wykształcenia oraz w różnych grupach etnicznych [3,8,10,11]. 
1.3. Terminologia diagnostyczna
Terminologia diagnostyczna z zakresu problematyki FASD ulega ciągłym zmianom. Wraz z nowymi osiągnięciami naukowymi coraz precyzyjniej określane są kategorie oraz kryteria diagnostyczne. Za pierwsze jednostki diagnostyczne związane z PAE uznaje się: płodowy zespół poalkoholowy (fetal alcohol syndrome, FAS), częściowy płodowy zespół alkoholowy (partial fetal alcohol syndrome, pFAS), zaburzenia neurorozwojowe związane z alkoholem (alcohol-related neurodevelopmental disorder, ARND) oraz wrodzone wady rozwojowe związane z alkoholem (alcohol-related birth defects, ARBD) [2]. Ponadto funkcjonowały terminy niediagnostyczne, jak: płodowy efekt alkoholowy (fetal alcohol effects, FAE) oraz prawdopodobny płodowy efekt alkoholowy (possible fetal alcohol effects, PFAE). Obecnie mają one charakter historyczny. W celu uniknięcia zamętu pojęciowego zaproponowano określnie FASD, którym objęto wszelkie uszkodzenia w rozwoju fizycznym i psychicznym dziecka powstałe na skutek spożywania alkoholu przez kobietę w czasie trwania ciąży [4]. Początkowo termin ten posiadał walory wyłącznie praktyczne, służące do opisania szerokiego spektrum zaburzeń zarówno fizycznych, jak i umysłowych spowodowanych PAE. Aktualnie stanowi jednostkę diagnostyczną w niektórych krajach anglojęzycznych, np. w Kanadzie [2]. 
W 2013 roku Amerykańskie Towarzystwo Psychiatryczne uwzględniło termin zaburzenia neurobehawioralne związane z prenatalną ekspozycją na alkohol (neurobehavioral disorder associated with prenatal alcohol exposure, ND-PAE) w załączniku do DSM-5 w części zaburzeń wymagających dalszych badań [12]. Autorzy podkreślają jednak brak wystarczających dowodów uzasadniających włączenie tej kategorii w zestaw oficjalnych rozpoznań z zakresu zaburzeń psychicznych. Proponowany zestaw kryteriów dla ND-PEA nie jest obecnie przeznaczony do użytku klinicznego [12]. W dalszym ciągu potrzebne są badania oraz uzyskanie konsensusu ekspertów odnośnie do definicji i kryteriów charakterystycznych dla ND-PAE. Nadrzędną cechą wyróżniającą ND-PAE jest występowanie zaburzeń funkcjonowania poznawczego, behawioralnego oraz adaptacyjnego w przypadku zarówno braku, jak i częściowej obecności cech fizycznych znamiennych dla PAE [12]. Propozycja wprowadzenia kategorii ND-PAE spotkała się z mieszanym odbiorem w gronie medycznym ze względu na potencjalną konieczność utrzymania istniejącego już rozpoznania ARND, a także wprowadzenia w przyszłości nowego ND-PAE. Należy zauważyć, że ARND jest oficjalną jednostką diagnostyczną wprowadzoną w 1996 roku przez Instytut Medycyny (IOM) w USA [2]. We wcześniejszych badaniach epidemiologicznych oraz w badaniach klinicznych ustalono częściową ekspresję kryteriów diagnostycznych FASD, określając i umieszczając ARND w kontinuum zaburzeń spowodowanych PAE bez występowania cech dysmorfii twarzy [2]. 
W polskich wytycznych diagnostycznych z 2020 roku również występuje kategoria diagnostyczna, tj. zaburzenia neurorozwojowe związane z prenatalną ekspozycją na alkohol, (neurodevelopmental disorders associated with prenatal alcohol exposure, ND-PAE) [13]. Ze względu na podobieństwo w nazwie określenie to może być mylone z wcześniej wymienionym niediagnostycznym terminem opisanym w DSM-5 o takim samym akronimie ND-PAE. Polskie rozpoznanie ND-PAE opiera się głównie na występowaniu objawów neurologicznych, zaburzeń poznawczych, emocjonalno-społecznych, adaptacyjnych oraz behawioralnych przy braku występowania cech fizycznych [13].
W klasyfikacji ICD-10 wyróżnia się płodowy zespół alkoholowy z cechami dymorficznymi (Q86.0). Wymienia się jeszcze stan płodu i noworodka spowodowany spożywaniem alkoholu przez matkę (P04.3) oraz inne kategorie, które mogą odnosić się do PAE, np. organiczne zaburzenia nastroju, afektywne (F06.3), encefalopatia nieokreślona (G93.4), inne określone zaburzenia 
Tabela 1.1.
Terminologia diagnostyczna FASD









	
Standardy diagnostyczne FASD


	
Autorzy/rok


	
Kategorie diagnostyczne i niediagnostyczne 


	
Uwagi





	
Brak 


	
Jones i Smith, 1973


	
FAS 


	
FAS – pierwsza medyczna jednostka diagnostyczna z zakresu PAE 

Funkcjonuje w wielu aktualnych standardach diagnostycznych na świecie





	
Standardy Instytutu Medycyny (IOM), USA


	
Stratton i wsp., 1996


	
FAS, pFAS, ARND, ARBD


	
Pierwsze standardy diagnostyczne

Wyróżniają cztery jednostki diagnostyczne starając się określić spektrum zaburzeń PAE





	
Standardy waszyngtońskie tzw. 4-cyfrowy Kod Diagnostyczny, USA, 4 wydanie


	
Astley, 2024

Pierwsze trzy wydania (1997, 1999, 2004) autorstwa Astley i Clarren


	
FAS, encefalopatia statyczna (SE-AE), zaburzenia neurorozwojowe (ND-AE)

19 kategorii diagnostycznych


	
Rozbudowana terminologia odzwierciedlającą kontinuum zaburzeń spowodowanych PAE

Precyzyjne metody oceny kryteriów diagnostycznych. Funkcjonuje w wielu aktualnych standardach na świecie





	
Standardy Centrum Kontroli Chorób, CDC, USA


	
Bertrand i wsp., 2004


	
FAS


	
Jedyna kategoria diagnostyczna

Jedyna jednostka diagnostyczna





	
Hoyme i wsp., 2004; 2016


	
FAS, pFAS, ARND, ARBD


	
Wyróżnienie czterech jednostek diagnostycznych w kontinuum zaburzeń PAE





	
Standardy kanadyjskie 


	
Chudley i wsp., 2005


	
FAS, pFAS, ARND


	
Terminologia dotycząca nazw jednostek diagnostycznych zaczerpnięta ze standardów IOM. Ocena kryteriów opracowana na podstawie standardów waszyngtońskich





	
Cook i wsp., 2016 


	
FASD z występowaniem kluczowych dysmorfii twarzy

FASD bez występowania kluczowych dysmorfii twarzy

Grupa ryzyka – kategoria niediagnostyczna


	
Termin FASD przyjęto za jednostkę diagnostyczną. Podział dychotomiczny oparty na występowaniu lub braku kluczowych cechy dysmorfii twarzy





	
DMS-5, USA


	
Amerykańskie Towarzystwo Psychiatryczne, 2013 


	
ND-PAE – zaburzenia neurobehawioralne związane z prenatalną ekspozycją na alkohol – kategoria niediagnostyczna 


	
Po raz pierwszy termin ten został uwzględniony w klasyfikacji chorób psychicznych

Brak konsensusu, potrzeba dalszych badań

Dylemat ARND lub ND-PAE?





	
Polskie wytyczne diagnostyczne


	
Okulicz-Kozaryn i wsp., 2020  


	
FAS, ND-PAE – zaburzenia neurorozwojowe związane z prenatalną ekspozycją na alkohol

Grupa ryzyka – kategoria niediagnostyczna


	
Pierwsze polskie wytyczne





	
 ICD-10


	
Wersja 2019


	
FAS

Stan noworodka i płodu spowodowany spożywaniem alkoholu przez matkę


	
Dwie jednostki diagnostyczne





	
 ICM-11


	
2022


	
FAS

Stan noworodka i płodu spowodowany spożywaniem alkoholu przez matkę


	
Dwie jednostki diagnostyczne






ośrodkowego układu nerwowego (G96.8) oraz inne zaburzenia rozwoju psychologicznego (F80-F89) [14]. W najnowszej wersji ICD-11  znalazły się: płodowy zespół alkoholowy (LD2F.00) oraz stan noworodka i płodu spowodowany spożywaniem alkoholu przez matkę (KA06.2). Do zbliżonych kategorii zalicza się: wtórny zespół zaburzeń nastroju (6E62), encefalopatia niesklasyfikowana gdzie indziej (8E47), zaburzenia neurorozwojowe, nieokreślone (6A0Z) oraz inne określone zaburzenia neurorozwojowe (6A0Y) [15]. 
1.4. Wczesne rozpoznanie, diagnostyka różnicowa i podwójna diagnoza 
Rozpoznanie FASD jest oficjalną diagnozą medyczną [2,5,16–18]. Rozpoznanie w tym kierunku wymaga badania lekarskiego oraz oceny neuropsychologicznej [2,19]. Aktualnie zaleca się ustalenie wczesnego i trafnego rozpzonania przez zespół wielodyscyplinarny [2,5,13,16,19]. Nadrzędnym celem jest zidentyfikowanie, czy występujące u dziecka zaburzenia neurorozwojowe oraz neurobehawioralne wynikają z PAE. 
1.4.1. Wczesne rozpoznanie
Wczesna diagnoza przed ukończeniem 6. roku życia jest czynnikiem chroniącym rozwój dziecka oraz stabilizującym życie rodziny [11,19]. Ma kluczowe znaczenie dla:
1. Poprawy dostępu do wczesnych działań terapeutyczno-stymulujących, które mogą zapobiec bądź załagodzić rozwój zaburzeń wtórnych, np. odpad szkolny, zaburzenia zdrowia psychicznego, problemy z prawem, niewłaściwie zachowania seksualne [5,11,19]. 
2. Poprawy wyników leczenia, terapii oraz działań opiekuńczo-wychowawczych i edukacyjnych. Błędna diagnoza prowadzi do niewłaściwej opieki, zwiększenia frustracji wśród pacjentów, ich rodzin oraz osób pracujących z tą populacją [5]. 
3. Wsparcia osób dorosłych pracujących na rzecz dziecka w zrozumieniu neurologicznego podłoża FASD, zastosowaniu odpowiednich metod terapeutycznych, opiekuńczo-wychowawczych bądź edukacyjnych w środowiskach, w których dziecko wzrasta [5]. 
4. Poprawy dostępu do odpowiedniej interwencji, poradnictwa i leczenia dla matki, co z kolei może zapobiec urodzeniu kolejnych dzieci z PAE. Wczesna diagnoza jest swoistą formą działań profilaktycznych zapobiegającą kolejnym ciążom z PAE [2,5].
5. Wsparcia rodziców lub opiekunów w poszukiwaniu diagnozy i pomocy dla wcześniej niezdiagnozowanego potomstwa [5]. 
W celu zapewnienia jak najwcześniejszej interwencji dla dziecka i jego matki aktualnie zaleca się diagnozowanie noworodków i niemowląt [18]. W ciągu ostatnich 30 lat 15% dzieci do 3. roku życia zostało zdiagnozowanych w jednej z największych klinik FAS (fetal alcohol syndrome) w USA (Washington State FAS Diagnostic and Prevention Network, WA FASDPN) [18]. Najczęściej badane pod tym kątem są dzieci w wieku szkolnym. Wczesne dane statystyczne z WA FASDPN podają średnią wieku otrzymania rozpzonania wynoszącą 9,5 lat. Z kolei w przeprowadzonej w 2019 roku ankiecie 
Ciąg dalszy dostępny w wersji pełnej.

CZĘŚĆ DRUGA

Opieka, wychowywanie i nauczanie dziecka z FASD w wieku 0 do 19 lat
Dostępne w wersji pełnej.

1. Opieka i wychowanie dziecka z FASD w wieku 0–19 lat
Dostępne w wersji pełnej.

2. Nauczanie i wychowanie dzieci i nastolatków z FASD od wieku przedszkolnego do 19 lat
Dostępne w wersji pełnej.
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