27 Problematyka FASD

Stopien nasilenia kazdej z cech oceniany jest wedtug 4-stopniowej skali Likerta
w nastepujacy sposob:

® 1 - brak cechy znamiennej dla FAS;

B 4 - zdecydowana obecnos¢ cechy znamiennej dla FAS.

W rezultacie powstaje 4-cyfrowy kod diagnostyczny, np. 4444, ktéry jest diagnoza

FAS o skrajnym nasileniu nastepujacych cech:

B powazne opdznienie wzrastania (ocena 4);

= wyrazna dysmorfia twarzy, czyli obecnos¢ trzech znamiennych dla FAS cech dys-
morficznych: skrécenie szpar powiekowych (ponizej -2 SD), wygtadzenie rynienki
podnosowej oraz niedorozwoj gérnej czerwieni wargowej (ocena 4);

= strukturalne/neurologiczne oznaki deficytéw OUN (ocena 4);

® potwierdzona ekspozycja na duze dawki alkoholu w okresie prenatalnym
(ocena 4).

Na drugim kraicu kontinuum znajduje sie kod diagnostyczny 1111, w ktérym kolejne
cyfry oznaczaja:

= prawidtowe wzrastanie (ocena 1);

® brak cech dysmorficznych twarzy (ocena 1);

= brak nieprawidtowosci w obrebie OUN (ocena 1);

® potwierdzony brak ekspozycji na alkohol w okresie prenatalnym (ocena 1).

Liczba kodow opisujacych zaburzenia ze spektrum FASD wynosi 102 i sg one pogru-

powane w nastepujace podkategorie:

= ptodowy zespét alkoholowy (fetal alcohol syndrome, FAS);

® czesciowy ptodowy zespot alkoholowy (partial fetal alcohol syndrome, pFAS);

= encefalopatia niepostepujaca/ekspozycja na alkohol (static encephalopathy/alco-
hol-exposed, SE/AE);

® zaburzenia neurobehawioralne/ekspozycja na alkohol (neurobehavioral disorder/
alcohol-exposed, ND/AE).

27.9. Diagnoza réznicowa

Poza FAS istnieje kilka jednostek chorobowych, ktére przebiegaja z malformacjami
przypominajacymi ten zespo6t (tab. 27.2).
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Tabela 27.2.

27.9. Diagnoza réznicowa

Wybrane jednostki chorobowe przebiegajace z malformacjami przypominajacymi FAS

Zespoly przebiegajace
z malformacjami
przypominajacymi FAS

Cechy wspdlne z FAS

Cechy odmienne od FAS

Zesp6t Aarskoga
(dysplazja twarzowo-geni-
talna)

Szeroko rozstawione oczy
Maty zadarty nos

Szeroka rynienka podnosowa
Hipoplazja srodkowej czesci
twarzy

Twarz okragta

+Wdowi szpic”
Antymongoidalne ustawienie
szpar powiekowych
Przodopochylenie nozdrzy
Szerokie stopy z,bulwiastymi”
paluchami

Blepharophimosis syndrome
(BPES)

= Krétkie szpary powiekowe
= Ptoza

Odwrécona zmarszczka nakatna
Telekantus

Zespot Cornelii De Lange

Wydtuzona i sptaszczona rynienka
podnosowa

Ptaska nasada nosa

Wgtebienie nasady nosa
Przodopochylenie nozdrzy
Mikrocefalia

Zro$niete brwi

Dtugie rzesy

Opadajace kaciki ust
Mikromelia (uposledzenie
rozwoju konczyn)

Zespot Dubowitza

Zmarszczki nakatne

Ptoza

Krotkie szpary powiekowe
Mikrocefalia

Szeroki czubek nosa
Klinodaktylia

Zespot Noonan

Obnizona nasada nosa
Zmarszczki nakatne

Szeroko rozstawione oczy
Wydtuzona rynienka podnosowa

Szerokie wargi

Skos$ne szpary powiekowe
Dobrze wyksztatcona rynienka
podnosowa

Embriopatia toluenowa

= Krétkie szpary powiekowe
= Hipoplazja $srodkowej czesci

twarzy

= Mikrocefalia
= Wygtadzona rynienka podnosowa

Cienka gérna warga

Anomalie matzowin usznych

Dlatego w procesie diagnostycznym moze by¢ przydatna konsultacja specjalisty

genetyka.

W psychiatrii takze istnieje wiele zaburzen, z ktérymi réznicujemy FASD, np.:
® zaburzenia afektywne dwubiegunowe;

= zespot hiperkinetyczny;

® zaburzenia ze spektrum autyzmu;
® zaburzenia zachowania i emocji.
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