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Streszczenie

Abstract

»Alkoholowy zespol ptodowy” to termin okreslajacy zesp6t objawdw spowodowanych spozywaniem alkoholu przez kobiete
w ciagzy. Kompletna ewaluacja zespolu obejmuje ocene trzech gléwnych aspektéw: uszkodzenia osrodkowego uktadu
nerwowego, zaburzen wzrastania i obecnosci charakterystycznych cech dysmorfii (mikrocefalii, krétkiej szpary powiekowej,
krotkiego i zadartego nosa, wygladzonej rynienki nosowej, waskiej gérnej wargi). Przedwcze$nie urodzony noworodek
z cechami dysmorfii zostal przyjety do Oddziatu Intensywnej Terapii Noworodka w pierwszym dniu zycia w stanie ogdlnym
cigzkim, z niewydolno$cig uktadu oddechowego i podejrzeniem wrodzonej wady serca. Zdiagnozowano hipotrofie, dysplazje
oskrzelowo-ptucng oraz defekt przegrody miedzykomorowej i miedzyprzedsionkowej. Artykul ma na celu podniesienie
$wiadomosci czytelnikéw na temat nieodwracalnego alkoholowego zespolu plodowego, ktéry znaczaco wplywa na rézne aspekty
zycia dziecka, a zarazem jest jednym z niewielu schorzen, ktérym mozna catkowicie zapobiec. Nalezy powstrzymac sie
od spozywania alkoholu w czasie cigzy i w trakcie prob poczecia.

Stowa kluczowe: neonatologia, alkoholowy zespét ptodowy, cigza

Foetal alcohol syndrome is a term describing the set of conditions caused by maternal alcohol consumption in pregnancy.
A complete evaluation includes an assessment of the three key diagnostic criteria — central nervous system damage, growth
deficiency, and characteristic facial features (microcephaly, small palpebral fissures, low nasal bridge, smooth philtrum, thin
upper lip). A premature one-day-old female infant with dysmorphic features, in severe general condition, was admitted to
the Neonatal Intensive Care Unit due to respiratory distress and suspected heart defect. Hypotrophy, bronchopulmonary
dysplasia, and both ventricular and atrial septal defect were diagnosed. The authors of this paper aim to raise awareness about
the lifelong and irreversible nature of foetal alcohol syndrome, which significantly impacts various aspects of a child’s life.
However, it is also highlighted that foetal alcohol syndrome belongs to a small group of conditions that can be entirely
prevented.
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WPROWADZENIE

alcohol spectrum disorders, FASD) to zesp6t zaburzen,

ktory jest skutkiem dziatania alkoholu na ptod i cze-
sta przyczyna wrodzonej niepelnosprawnosci rozwojowej,
wynikajacej z bezposredniego dzialania matki spozywaja-
cej alkohol w czasie cigzy”. W FASD jako szerokim spek-
trum zaburzen mozemy wyrdzni¢ pie¢ jednostek zaburzen
rozwojowych: alkoholowy zespét ptodowy (foetal alcohol
syndrome, FAS), cze$ciowy zespot alkoholowy plodu (par-
tial foetal alcohol syndrome, pFAS), poalkoholowe zaburze-
nia uktadu nerwowego (alcohol-related neurodevelopment
disorders, ARND), neurobehawioralne zaburzenia zalez-
ne od prenatalnej ekspozycji na alkohol (neurobehavioural
disorder associated with prenatal alcohol exposure, ND-PAE)
i poalkoholowy defekt urodzeniowy (alcohol-related birth
defects, ARBD). Celem powyzszej klasyfikacji jest skatego-
ryzowanie wszystkich fizycznych i neurologicznych skut-
kéw dziatania alkoholu na ptod®?.
Do gtéwnych objawéw klinicznych FAS u niemowlat nale-
73 cechy dysmorficzne i wady wrodzone: matoglowie, mate
szpary powiekowe, niski grzbiet nosa, wygltadzona rynien-
ka podnosowa, waska gorna warga, deformacje konczyn, sta-
wow 1 palcow, a takze wady serca i nerek. Ponadto wzrost
lub waga dziecka czesto znajdujg sie ponizej 10. centyla na
siatkach centylowych. Zmiany neurobehawioralne obej-
muja uposledzenie zdolnosci motorycznych, przejawiajace
sie nadpobudliwoscig i drzeniem konczyn, problemy z kar-
mieniem piersig oraz zaburzenia integracji sensorycznej®.
Alkoholowy zespdt ptodowy to choroba nieuleczalna, jed-
nak mozliwe jest leczenie. Czynnik kluczowy dla rozwoju
dziecka z FAS stanowi wczesna interwencja — od urodzenia
do trzeciego roku zycia. Obecnie testowane sg zaréwno tera-
pie behawioralne, jak i leki psychoaktywne. Mimo nieuleczal-
nosci FAS wspomagajace interwencje terapeutyczne i lecze-
nie wspolistniejacych choréb psychicznych moga zwigkszy¢
niezaleznos¢ i poprawi¢ jakos¢ zycia pacjentow. Trzeba pa-
mietad, ze niekiedy zaburzenia spowodowane dziataniem al-
koholu spozywanego w czasie ciazy zagrazaja zyciu ptodu®.
Celem ponizszego opisu przypadku klinicznego jest przypo-
mnienie czytelnikom, ze spozywanie alkoholu przez kobie-
te cigzarng ma dramatyczny wplyw na wiele rozwijajacych
sie narzadow plodu, ktore s3 wazne dla przezycia dziecka
po porodzie. Przedstawiajac wyzwania terapeutyczne, auto-
rzy chca zwigkszy¢ $wiadomo$¢ na temat codziennych zma-
gan dzieci dotknigtych choroba, ktérej mozna unikna¢, za-
chowujgc abstynencje alkoholowg w trakcie cigzy i prob
poczecia. Do dzi$ nie okreslono dawki alkoholu bezpiecznej
dla ptodu. Kazda ilos¢ alkoholu, nawet jeden kieliszek, nie-
sie za soba ryzyko zaburzen w rozwoju dziecka.

Spektrum plodowych zaburzen alkoholowych (foetal

OPIS PRZYPADKU

Przedwczesnie urodzona dziewczynka z cechami dysmor-
fii zostala przyjeta w pierwszej dobie zycia do Oddziatu
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Intensywnej Terapii Noworodka z powodu niewydolnosci
oddechowej i podejrzenia wady serca.

Pacjentka to drugie dziecko matki z historig alkoholizmu
i uzaleznienia od nikotyny; pierwsze dziecko ma zespét FASD
i obecnie znajduje sie pod opieka babci. Dziewczynka zosta-
ta urodzona sitami natury w 34. tygodniu cigzy. Masa uro-
dzeniowa wynosila 1100 g (0. centyl), dtugos¢ ciala — 37 cm
(0. centyl), a obwod glowki - 26,5 cm (0. centyl). Pacjentka byla
w cigzkim stanie ogélnym, z punktacjg 3-5-7-8 w skali Apgar.
Prenatalnie zdiagnozowano kardiomegalie, ubytek przegrody
miedzykomorowej (ventricular septal defect, VSD) i hipotrofie,
w zwigzku z czym wykonano amniopunkgcje — wyniki poréw-
nawczej hybrydyzacji genomowej miescily si¢ w granicach normy.
Po narodzinach dziecko wymagalo resuscytacji z powo-
du niewydolnosci oddechowej, nastepnie pozostawalto na
wspomaganiu oddechu. Badanie fizykalne ujawnilo cechy
wczesniactwa, hipotrofie oraz wyrazne cechy dysmorfii
w postaci hiperteloryzmu, niskiej linii owlosienia na skro-
niach, tréjkatnego nosa, wygtadzonej rynienki podnosowej,
waskiej gornej wargi, podniebienia gotyckiego, nisko osa-
dzonych matzowin usznych, poprzecznej bruzdy dlonio-
wej, zachodzacych na siebie palcow lewej stopy i wglebienia
krzyzowego. U pacjentki wykryto réwniez pgpowine dwu-
naczyniowg (z pojedynczg tetnicg pepowinows).

Problemy z ukltadem oddechowym

Ekspozycja ptodu na etanol w macicy skutkuje zmniej-
szeniem zawartosci surfaktantu w pecherzykach plucnych
plodu. Udokumentowano toksyczne dzialanie etanolu na
pneumocyty zaréwno typu I, jak i typu II, co prowadzi do
hipoplazji ptuc ptodu i noworodka®.

W zwigzku z zaburzeniami oddychania nasza neonatologicz-
na pacjentka juz w pierwszych miesigcach zycia wymaga-
ta wsparcia oddechowego, a takze jednej dotchawiczej dawki
surfaktantu. Badanie radiologiczne klatki piersiowej ujawni-
to wade wrodzong i nietypowe polozenie przepony. Dlatego
w 45. dobie zycia wykonano laparotomig, podczas ktorej
stwierdzono przepone z zachowang ciagto$cia po stronie
prawej, Scisle zrosnietg z torebka watroby. Uzyskano poprawe
stanu klinicznego dziecka i wentylacji ptuc. Niemniej jed-
nak dziewczynka nadal wymagala wentylacji mechanicznej.
Rozpoznano dysplazje oskrzelowo-plucng (bronchopulmonary
dysplasia, BPD), zwang réwniez przewlekla chorobg pluc, i za-
stosowano inhalacje z Pulmicortu i Berodualu (budezonid, bro-
mek ipratropium, bromowodorek fenoterolu). Z powodu odre-
spiratorowego zapalenia pluc (ventilator-associated pneumonia,
VAP) wielokrotnie stosowano antybiotykoterapie. Nalezy pa-
mietad, jak wazna u pacjentow z FAS jest profilaktyka zakaze-
nia syncytialnym wirusem oddechowym (respiratory syncytial
virus, RSV) - ze wzgledu na wigksze ryzyko wad serca i BPD.

Problemy neurologiczne

W pierwszym tygodniu zycia zaobserwowano nasilone drze-
nie koniczyn gornych i znaczny niepokdj dziecka, okresowo
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wystepowaly tez bdle (jako skutek alkoholowego zespotu
abstynencyjnego). Wlaczono wowczas do leczenia fenobar-
bital i paracetamol, dzieki czemu uzyskano poprawe. W ba-
daniu fizykalnym zwracaly uwage uboga motoryka sponta-
niczna, stabo wyrazone odruchy noworodkowe, wzmozone
napiecie miesniowe, tendencja do ulozenia odgieciowego
i nieprawidtowy wzorzec ruchowy. Wszystkie wspomniane
objawy moga by¢ zwigzane z narazeniem plodu na alkohol.
Przezciemigczkowe badanie ultrasonograficzne wykazalo nie-
wielkie oznaki wczesniactwa, dwa nieduze hiperechogenicz-
ne obszary w okolicy komér bocznych. Badanie rezonansu
magnetycznego (magnetic resonance imaging, MRI) ujawnito
niewielkie obszary krwawienia w istocie bialej prawej i lewej
potkuli moézgu, a takze cechy uszkodzenia o$rodkowego ukla-
du nerwowego spowodowane spozyciem alkoholu przez mat-
ke: maly tylny dot czaszki ze zmniejszong objetoscia mozdz-
ku i pnia mézgu. Cechg FAS jest ponadto zro$niecie trzonéw
kregow szyjnych C5/C6 (zesp6t Klippla—Feila). W MRI krego-
stupa stwierdzono liczne wady kregostupa i rdzenia kregowe-
go, m.in. Zebra szyjne, brak zawigzka kosci ogonowej i forma-
cji S5, jak rowniez obecnos¢ ttuszczaka w okolicy krzyzowej
kregostupa i splaszczonego stozka rdzenia, zlokalizowanego
na poziomie trzonu kregu L3. Wady kregostupa i rdzenia kre-
gowego sa charakterystyczne dla pacjentow z FAS.

Problemy sercowo-naczyniowe

Pacjentka ma wrodzong wade uktadu sercowo-naczyniowe-
go — VSD i ubytek przegrody miedzyprzedsionkowej (atrial
septal defect, ASD), powodujace zwiekszony przeplyw plucny.
Ze wzgledu na postepujace nadcisnienie ptucne w 83. dobie zy-
cia wykonano banding tetnicy ptucnej. Pod koniec pierwszego
roku zycia dziewczynka wymagata korekeji wady serca z wy-
korzystaniem krazenia pozaustrojowego. ASD i VSD sg naj-
czestszymi wadami serca diagnozowanymi u niemowlat z FAS.

Problemy infekcyjne

Po urodzeniu u pacjentki zdiagnozowano infekcj¢ wewnatrzma-
ciczng i zastosowano empiryczng antybiotykoterapie. W czasie
hospitalizacji dziecko cierpiato na nawracajace respiratorowe
zapalenie pluc i bakteryjne zapalenie spojowek (Staphylococcus
haemolyticus). Alkohol pogarsza odpowiedz immunologiczng
plodu (uposledza funkcjonowanie limfocytéw B, limfocytow T
i makrofagdw) oraz zwigksza ryzyko zgonu z powodu zapalenia
pluc lub sepsy. Ryzyko infekcji u noworodkéw z niska masg uro-
dzeniows, ktérych matki przyznaja si¢ do okazjonalnego spozy-
wania alkoholu w trakcie cigzy, wzrasta 2,5-krotnie, a przy nad-
miernej konsumpcji alkoholu - 3-4-krotnie.

Problemy hematologiczne
Z uwagi na niedokrwisto$¢ (bardzo czesta wéréd nowo-
rodkéw przedwczesnie urodzonych) wielokrotnie dokony-

wano przetoczen napromieniowanych ubogoleukocytarnych
koncentratéw krwinek czerwonych (NUKKCZ).
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Problemy zywieniowe

U naszej pacjentki po urodzeniu rozpoznano gleboka hi-
potrofi¢ (0. centyl), co jest charakterystyczne dla FAS.
Brak odruchu ssania wymusit koniecznos¢ zastosowa-
nia calkowitego Zywienia pozajelitowego wraz z sonda
w pierwszych dniach zycia. W czwartym miesigcu zycia
wykonano gastrostomie. Wprowadzono zywienie dozo-
tadkowe w postaci przezskornej endoskopowej gastro-
stomii (PEG). Zaréwno zglebnik nosowo-zotadkowy, jak
i gastrostomia przyczynity si¢ do dodatkowego zwieksze-
nia ryzyka infekcji. Pomimo przyrostu masy ciata dziecko
w szostym miesigcu zycia wazylo zaledwie 4,1 kg, co od-
powiadato 0. centylowi.

Problemy nefrologiczne

W badaniach obrazowych stwierdzono ektopie nerki
w ksztalcie litery S oraz ektopie skrzyzowana, zlokalizowang
po prawej stronie. Prawidtowe wartosci diurezy zachowa-
no jedynie dzieki stosowaniu lekéw diuretycznych. Badanie
fizykalne ujawnito brak ujscia cewki moczowej w typowej
lokalizacji. Wady nerek réwniez moga by¢ skutkiem we-
wnatrzmacicznej intoksykacji alkoholem.

Problemy okulistyczne

Badanie MRI wykazalo atrofi¢ nerwéw wzrokowych, zna-
czaco opdzniong mielinizacje i liczne zwezenia struk-
tur (skrzyzowanie wzrokowe) oraz zmniejszona objetos¢
mozdzku. W badaniu przedmiotowym w dziewigtym mie-
sigcu zycia nie zaobserwowano fiksacji wzroku, wodzenia
wzorkiem ani reakcji na dzwieki (klasniecie, grzechotanie),
natomiast reakcja oczu na $wiatlo byla watpliwa. Wszystkie
powyzsze powiklania majg zwiazek z intoksykacjg alkoho-
lem w zyciu plodowym.

Problemy laryngologiczne

W badaniu przedmiotowym jedyna widoczna wada byt roz-
szczep podniebienia twardego — prawostronne wglebienie
jamy ustnej na wyrostku zebodolowym szczeki oraz prawo-
stronny niecatkowity rozszczep podniebienia. Laryngolog
potwierdzil réowniez niedroznos¢ tylnych otwordw
nosowych. Ze wzgledu na ciagla potrzebe inwazyjnej wen-
tylacji nie byto mozliwosci przeprowadzenia badania au-
diologicznego w celu oceny stuchu. Nalezy podkresli¢, ze
rozszczep podniebienia jest charakterystyczna cecha FAS.

Badania genetyczne

Podczas konsultacji genetycznej, majac na uwadze wywiad
dotyczacy spozywania alkoholu przez matke w trakcie ciazy
i obecno$¢ charakterystycznych elementéw FAS u pacjent-
ki, stwierdzono brak wskazan do wykonania rozszerzonych
badan genetycznych.
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OMOWIENIE

Na diagnoze FAS skfadajg si¢ cztery kategorie cech klinicz-
nych: zesp6l okreslonych anomalii twarzy, spowolnienie
rozwoju fizycznego, zaburzenia w funkcjonowaniu osrod-
kowego uktadu nerwowego i konsumpcja alkoholu przez ko-
biete w czasie cigzy. Opisana pacjentka prezentowata niemal
wszystkie objawy mogace wynika¢ z wewnatrzmacicznej in-
toksykacji alkoholem, ktdre rozpoznaje si¢ u niemowlat.
Spozywanie alkoholu przez ci¢zarne niesie za sobg powaz-
ne konsekwencje dla przebiegu ciazy i moze by¢ przyczyna
przedwczesnego porodu. Wezesniaki z takiej ciazy cechuja sie
szczegllnie wysokim ryzykiem $mierci okoloporodowej,
a sepsa rozwija sie u nich 15 razy czeéciej niz u innych dzieci®.
Narazenie plodu na alkohol powoduje nieodwracalne
zmiany w plucach. Etanol zmniejsza zawartos$¢ surfaktan-
tu w pecherzykach plucnych i jest odpowiedzialny za hi-
poplazje pluc u noworodkéw. U prezentowanej pacjentki
rozwinal si¢ zespot zaburzen oddechowych (respiratory di-
stress syndrome, RDS), cho¢ przyszta ona na $wiat w 34. ty-
godniu cigzy. Przez pierwsze miesigce Zycia byta na prze-
mian catkowicie wentylowana mechanicznie i sedowana
farmakologicznie lub na oddechu wlasnym ze wspoma-
ganiem nieinwazyjnym. Ponadto nawracajace zapalenia
pluc skutkowaty wielokrotnym leczeniem antybiotykami.
Antybiotykoterapia trwatla lacznie 30 dni (stosowano
amoksycyline z kwasem klawulanowym, ampicyline,
gentamycyne i piperacyling z tazobaktamem).

Nasza pacjentka pomimo rozpoczecia drugiego roku zycia
nie zostata dotad wypisana ze szpitala. Byla hospitalizowana
w wielu oddzialach, ma za soba liczne procedury medyczne
izabiegi, m.in. opaskowanie tetnicy ptucnej (pulmonary artery
banding, PAB) w nastepstwie ASD i VSD, plikacje przepony,
tracheostomie, debanding i zamknigcie przegrody miedzyko-
morowej w sercu oraz zalozenie PEG. Choroby, na ktore cierpi,
to zaostrzenie przewleklej niewydolnosci oddechowej i niewy-
dolnosci krazenia. Dodatkowo do dzi$ obserwuje si¢ u dziew-
czynki znaczne zaburzenia neurologiczne. Wymienione stany
chorobowe wystepuja w cigzkich przypadkach FAS.

U pierwszego dziecka matki naszej pacjentki takze rozpozna-
no FAS. Stwierdzenie FASD u starszego rodzenstwa moze dzia-
ta¢ jako czynnik wzmacniajacy diagnoze, poniewaz w okoto
70% takich przypadkéw nastepne dziecko réwniez rodzi sie
zFASD®. FAS, wystepujacy u 10% pacjentow z FASD, jest naj-
ciezsza chorobg z calego spektrum. Nie wszystkie zaburzenia
obserwowane w FAS wystepuja w FASD, jednakze do rozpo-
znania FASD niezbedna jest obecnos¢ lekkiego lub cigzkie-
go uszkodzenia mézgu. Co wazne, szacuje sie, ze 7% dzieci
dotknietych FASD nigdy nie otrzymalo diagnozy, a kolejne 7%
zostato blednie zdiagnozowanych®.

WNIOSKI
Przedstawiony przypadek pokazuje, jak dotkliwie FAS moze

wplyna¢ na zycie dziecka, powodujac ciagty walke z niepet-
nosprawnoscig, ktora trwa przez cate zycie. Opis przypadku
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klinicznego ma na celu przypomnienie czytelnikom o tok-
sycznym wplywie alkoholu na wiele rozwijajacych si¢ narza-
dow plodu, ktére sg niezbedne do przezycia dziecka po po-
rodzie, oraz podkreslenie, jak tatwo unikna¢ FAS. Opisujac
procedury medyczne i zabiegi wykonane u pacjentki, au-
torzy pragna zwrdci¢ uwage na codzienne zmagania dzieci
dotknietych chorobg, ktdérej mozna calkowicie zapobiec, za-
chowujac abstynencje podczas ciazy i prob poczecia. Kazda
ilo$¢ alkoholu spozyta przez cigzarng niesie za sobg ryzy-
ko uszkodzenia mézgu dziecka. Dla naszego spoteczenstwa,
zwlaszcza za$ dla pracownikéw ochrony zdrowia — lekarzy,
pielegniarek i poloznych - niezwykle wazne jest, by pamie-
taé, iz nie okreslono dawki alkoholu bezpiecznej dla pto-
du. Istnieje wysokie prawdopodobienstwo, ze kazda wada
lub nieprawidlowo$¢, ktorg obarczona jest prezentowana
pacjentka, stanowi konsekwencje prenatalnej ekspozycji na
alkohol. FAS obniza jako$¢ zycia milionéw oséb na calym
$wiecie i wigze si¢ z licznymi konsekwencjami fizjologiczny-
mi, psychiatrycznymi i neurologicznymi. Moga one znacza-
co zaburza¢ zachowanie oraz rozwoj fizyczny i emocjonal-
ny, a zarazem oslabia¢ zdolnos¢ do interakgji spotecznych.
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