Fetalni alkoholni sindrom
— prikaz slucaja

The Fetal Alcohol Syndrome — Case Report

Sazetak

U radu se prikazuje klinicka slika fetalnog alkoholnog sindroma
(FAS) na primjeru tri djevojcice, i to od 9, 11 i 11 godina Zivota.
Sve tri djevojcice, osim lake do srednje teske mentalne retardacije,
imaju velik broj tjelesnih anomalija karakteristicnih za FAS, a genet-
skim ispitivanjima iskljuceno je naslijede kao uzrok ovih osteCenja.
U sve tri djevojcice izraZena je smanjena porodajna teZina, zaosta-
janje u postnatalnom rastu i razvoju, mikrocefalija, hipertelorizam,
lose oblikovane i nisko poloZene uske i promjene skeleta. U dvije
djevojcice nadene su dodatno jos epikantus, strabizam, mikroftalmi-
ja, gotsko nepce, ukriZeni zagriz i arahnodaktilija. U po jednom
slucaju postoji progenija, rascjep nepca, aplazija uvule, Sirok korijen
nosa, sedlast nos, hipoplazija cakline, promijenjeni dermatoglifi,
kutane sindaktilije i klinodaktilije petog prsta. Jedna djevojcica boluje
od epilepsije.

Kod djece oboljele od FAS-a narocito je pogodena orofacijalna
regija, Sto zahtijeva posebnu stomatolosku brigu, a s obzirom na
smanjenu intelektualnu sposobnost te djece, zbrinjavanje je osobito
oteZano i iziskuje poseban pristup i metode rada.
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Uvod

Prekomjerno uzivanje alkohola za vrijeme
trudno¢e najfrekventniji je teratogeni uzrocnik
mentalne retardacije u zemljama zapadnog svije-
ta. Fetalni alkoholni sindrom (FAS) specifi¢ni
je oblik tjelesnih abnormalnosti i mentalne retar-
dacije u djece cije su majke tijekom trudnoce
uzivale prekomjerne koli¢ine alkohola. Prvi de-
taljan opis sindroma dao je Lemoin 1968. (cit.
1), a upotpunjeni opis potje¢e od Jonsena i su-
radnika (cit. 1). Posljednjih se godina FAS sve
Cesce susreée i dijagnosticira, §to je uvjetovano
boljim poznavanjem sindroma, a i sve vecom
prosireno$c¢u alkoholizma u Zena trudnica.

Po danas$njim procjenama u jedan do tri na

Primljeno: 1. rujna 1991.

tisuéu porodaja javlja se FAS, odnosno oko 5%
svih evidentiranih teratogenih oS$tecenja treba
pripisati alkoholu (2). Razlika u prevalenciji
FAS-a u pojedinim zemljama uzrokovana je i
razlikom prevalencije pijenja, odnosno potrosnje
alkohola. Tako se izvjeStava da je prevalencija
tog sindroma u Svedskoj 1,6 na tisuéu porodaja
(3), u Francuskoj 1,4 na tisuéu porodaja (4), u
Clevelandu 0,4 na tisucu porodaja (2), u Bostonu
2,1 na tisuu porodaja (5), u Seattleu 1,3 na
tisuéu porodaja (6) i 9,8 na tisucu porodaja kod
indijanskog plemena Apadi (7).

Chernick i sur. (8) uocili su da u postkoncep-
cijskoj dobi od 39 tjedana EEG pokazuje mnogo
vecu elektricnu aktivnhost u mozgovima fetusa
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majki alkoholi¢arki i zakljucili da je EEG najfi-
niji indikator trovanja alkoholom u fetusa. Ku-
zma i Sokol (9) upozoravaju da su genetski fak-
tori i kulturoloske razlike u vrstama konzumira-
nih pi¢a odsudni faktori u nastanku FAS-a. Po-
kusi na primatima vrSeni zbog sli¢nosti s meta-
bolizmom covjeka, pokazali su da prenatalna iz-
loZenost velikim koli¢inama alkohola najjace po-
gada hipokampus i subkortikalne mozdane struk-
ture ukljuene u proces ucenja (10). Isto tako
pogoden je i locus coeruleus (struktura srednjeg
mozga), a anomalije u ponasanju koje prate FAS
podudaraju se s promjenama u ovoj mozdanoj
strukturi (11).

Klinicka slika fetalnog alkoholnog sindroma

Klini¢ku sliku FAS-a karakteriziraju simptomi
tjelesnog i duSevnog osStecenja koji se mogu sa-
zeti u slijedecem: 1. zastoj u rastu koji zapocinje
intrauterino, a postaje izraZeniji nakon poroda;
2. psihomotorna retardacija (I. Q. oko 0,60);
smetnje u finoj motorici i koordinaciji, tremor,
smetnje paznje, sporije vrijeme reagiranja, hiper-
reaktivnost; 3. abnormalnosti lica i ¢ela (mikro-
cefalija, hipertelorizam, uski palpebralni otvori,
hipoplasti¢na gornja celjust, spljoSten hrbat nosa,
slaba pokretljivost zglobova); 4. promijenjeni
dermatoglifi, osobito fleksijske brazde na dlano-
vima; 5. agenesis corporis callosi, sréana mana,
strabizam, rascjep nepca; kapilarni hemangiomi

po kozi dolaze kao rjedi popratni simptomi FAS-a.

Cilj ovog rada je uputititi na neke karakteri-
stike klinicke slike FAS-a, koje se Cesto previ-
daju ili pripisuju nekom drugom, najée$ée na-
sljednom oboljenju. Takoder namjera je uputiti
na znacenje stomatologa u otkrivanju sindroma,
te na teSkoce $to se javljaju tijekom stomatolo-
Skog zbrinjavanja tih pacijenata.

Prikaz bolesnika

Djevojcica B. S., u dobi od 11 godina, Zivjela
je s roditeljima alkoholi¢arima do sedme godine
zivota, a potom je smjeStena u Dom za djecu i
omladinu u Zagrebu.

Djevojcica je rodena iz trece trudnocée koja je
protekla uredno, osim §to je majka sve vrijeme
trudnoée konzumirala velike koli¢ine alkohola.
Porod je bio na vrijeme u rodili§tu (porodajna
tezina 2550 grama, duZina 49 cm). Prisutan je
rascjep nepca. U dobi od 6 mjeseci hospitalizi-
rana je zbog usporenog psihomotornog razvoja,
1 s 12 mjeseci ucinjena je palatoplastika. S 8

Slika 1. Izgled 11-godisnje djevojéice B.S. s FAS-om
Figure 1. Facial appearance of eleven years old girl with
S

Slika 2. Progenija, mikroftalmija, nisko poloZena i lose
oblikovana uska u iste djevojéice kao na slici 1.
Figure 2. Mandibular prognathism, microphtalmy, low set
ears and porely formed auricle in the same girl

appeared at fig. 1
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godina poceli su epilepticki napadaji i od tada
je djevojcica pod terapijom Mysolinom.

U sadasnjem statusu uocljiva je gracilna grada,
a djevojcica je slabije razvijena i uhranjena za
svoju dob (tezina 24 kg, visina 127 cm). Glava
je mikrocefali¢na, prisutan hipertelorizam i mi-
kroftalmija, spljosten zatiljak. Kosa je rijetka i
tanka (slika 1). Uske su slabo oblikovane i nisko
polozene (slika 2). Uz hipoplasti¢nu maksilu pri-
sutna je progenija. Na nepcu je vidljiv oziljak
nakon operativne korekcije rascjepa. Karijesne
lezije zubi su sanirane, ali postoji teSka maloklu-
zija (slika 3), koja se pokusSala rijesiti ortodont-
skom terapijom, no zbog nesuradnje roditelja i
slabih intelektualnih moguénosti u djevojcice se

nije mogla provesti. Prisutne su promjene u ske-
letu: pectus carinatum, skolioza kraljesnice i pe-
des planovalgi. U testovima fine motorike uspo-
rena i nespretna. Govor dislalian, nazalan, teze
razumljiv. Tonalnim audiogramom utvrdena je
obostrana konduktivna nagluhost. Boluje od epi-
lepsije i EEG je spor, dizritmicki promijenjen,
a CT mozga pokazuje diskretno proSirenje okci-
pitalnih rogova obiju postrani¢nih mozdanih ko-
mora.

Uocena je tromost u reagiranju, smanjena
koncentracija, sporost u usmjeravanju paznje ne-
kom sadrzaju i u primanju informacija. Odaje
dojam lake mentalne retardacije. Prema testira-
nju kvocijent inteligencije (Q. I.) iznosi 0,71.
Ostale dvije djevojcice ne¢emo posebno prikazi-
vati ve¢ ¢emo iznijeti u tablicama somatske ka-
rakteristike i sve prisutne anomalije za sve tri
djevojéice (tablica 1 i 2).

Tablica 2. Prikaz antropoloskih osobina i nadenih ano-
malija u nasih ispitanica
+ prisutna anomalija,
— nije prisutna
Table 2. Morphological traits and anomalies in patients
with fetal alcohol syndrome (FAS)

3 PACIJENTICE
NADENA OBILJEZJA
B.S. M. K.S.
Mentalna retardacija + + +
Slika 3. Teska malokluzija kao posljedica rascjepa nepca i Mikrocefalija + + +
hipoplazije maksile (djevojcica B.S.) Hipertelorizam + + +
Figure 3. Malocclusion, as a consequence of cleft palate Mikroftalmija + + -
and hypoplastic maxilla Strabizam - + +
Epikantus = + +
Lose obhkovgne i + + 4
nisko postavljene uske
Tablica 1. ObiljeZja bolesnica pokazuju zaostajanje u rastu GOtﬂ(O nepce - + +
i razvoju (kao posljedica alkoholizma majke u UkriZeni zagriz - + +
trudnoci) Progenija + - —
Table 1. Patient’s characteristics show retarded growth as a i;sl?;f’arii%z i _ ;
errllgsqueﬁzcenagf mother’s alcohol consumption Sedlast nos _ s B
g pregnacy Sirok korijen nosa - - +
Skolioza + + +
PACIJENTICE Pektus karinatum + = =
5 Pektus ekskavatum _ i _
OBILJEZJA B.S. J.M. KS. i rah. krunice
(11 god.) | (9 god.) | (11 god.) Promijenjeni - + _
dermatoglifi
Visina 127cm | 121 cm | 132 cm Kutane sindaktilije - +
Tezina 24 kg 19 kg 27 kg Klinodaktilija - i
Porodaj na vrijeme + — + petog prsta
Prematurus — + — Arahnodaktilija + - +
Porodajna tezina 2550 gr | 2100 gr | 2800 gr Pedes planovalgi + + +
Alkoholizam majke i + " N Hipoplazija cakline - 4 _
pijenje u trudnodi trajnih zubi
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Slika 4. Aplazija uvule (djevojéica K.S., 11 god.)
Figure 4. Apsent uvula in the patient with FAS

Rasprava

U sva tri slucaja djevojcica s FAS-om utvrden
je alkoholizam majki i pijenje alkohola tijekom
trudnoce, §to je dovelo do prenatalnog zaostaja-
nja u rastu i razvoju, 'tj. smanjene porodajne
teZine djevojcica. Izrazito zaostajanje u rastu pri-
sutno je i u sadasnjoj Zivotnoj dobi od 9, 11 i
11 godina. Dvije djevojcice rodene su iz druge
trudnoce, a jedna iz trece, Sto se podudara s
istrazivanjima Maya i sur. (7) da vedi broj prija-
$njih trudnoca uz alkoholizam majke povecava
vjerojatnost za nastanak FAS-a. U nasih ispita-
nica Q. I. je u rasponu od lake do srednje teske
mentalne retardacije, §to je u skladu s dosada-
$njim spoznajama da djeca s FAS-om pokazuju
mentalnu retardaciju koja je u korelaciji sa stup-
njem malformacije i zaostajanjem u rastu (12,
13). Djeca s FAS-om imaju znatno slabije rezul-
tate u testovima za utvrdivanje stanja njihova
razvoja, ukljucujuéi sluh i govor, koordinaciju
pokreta oka i ruke kao i prakti¢no razmisljanje.
Osobito je otezano koordiniranje pokreta oka i
ruke, vizualno percipiranje oblika, oblikovanje
pojmova i odrzavanje paznje. To je potvrdeno
mnogim istrazivanjima (3, 12, 14, 15), a prisutno
je i u nasih ispitanica. Mozdane strukture u formi
embrionalnog diska, koje se pocinju formirati u
3. tjednu intrauterinog zivota, najosjetljivije su
na trovanje alkoholom (1) i ve¢ je intrauterino
dokazan promijenjeni EEG (8). U jedne naSe
bolesnice koja boluje od epilepsije prisutne su
izrazite promjene u EEG-u. Etiopatogeneza fe-
talnog alkoholnog sindroma jo§$ nije posve razja-
injena niti je jasno koja koli¢ina alkohola je
dovoljna da uzrokuje poremecaj (16). Pretpo-
stavlja se da je nedostatak alkoholne dehidroge-

naze razlogom nepravilnog i poremecenog meta-
bolizma alkohola u embrionalnoj ili fetalnoj jetri
(15). Drugo objasnjenje nastanka FAS-a moze
biti toksi¢an efekt acetaldehida ili nekog drugog
alkoholnog sastojka ili toksina u alkoholnom
pi¢u (15). Jedna od novijih hipoteza o nastanku
FAS-a drzi da su prostaglandini mozda ukljuéeni
u mehanizam alkoholom uvjetovanih prirodenih
defekata. Pokusima na Zivotinjama doslo se do
saznanja da aspirin djeluje kao inhibitor prosta-
glandinske sintetaze, kljuénog enzima u sintezi
prostaglandina. Iz tog saznanja nastala je hipo-
teza da bi aspirin mogao antagonizirati terato-
geno djelovanje alkohola (17). Drzi se da je
znacajno visi rizik za nastanak FAS-a ukoliko
alkohol djeluje u kombinaciji s nekim drugim
nepovoljnim ciniteljima (uzimanje drugih sred-
stava ovisnosti, puSenje, malnutricija, nedostatak
vitamina i sli¢no). Medutim, na dobro kontroli-
ranim studijama na zZivotinjama dokazan je direk-
tni teratogeni efekt samog alkohola (1).

U nizu tjelesnih anomalija u sve tri djevojcice
najizrazitije su one u podrudju orofacijalne regi-
je: rascjep nepca, gotsko nepce, ortodontske
anomalije (progenija, ukrizeni zagriz) i hipopla-
sticne promjene cakline, a $to sve pogoduje, uz
opce stanje djeteta, razvoju karijesa i paradont-
skih oboljenja. Zbog toga stomatolosko zbrinja-
vanje djece s FAS-om treba ukljuditi zajedno s
osnovnom bolesti kroz profilakticke i terapeut-
ske zahvate u program sustavne njege djece i
omladine (18).

Zaljucak

U nizu tjelesnih anomalija pri postojanju FAS-
a najizrazitije su upravo one u podruéju orofaci-
jalne regije, a $to je potvrdeno i u nasih ispita-
nica u kojih je bila izraZena mikrocefalija, hiper-
telorizam, loSe oblikovane i nisko polozZene uske,
gotsko nepce, ukriZeni zagriz, progenija, rascjep
nepca, hipoplazija cakline, itd.

Vedi broj prija$njih trudnoéa faktori su koji
sigurno povecavaju vjerojatnost za nastanak
FAS-a, §to je takoder potvrdeno u naSe tri bo-
lesnice.

S obzirom na psihofizicka osSteéenja djece s
FAS-om treba biti spreman na poteskoce prili-
kom dentalne obrade takve djece. Stomatolo$ko
zbrinjavanje treba ukljuciti u program sustavne
njege djece i omladine s FAS-om.

Stomatolozi se takoder trebaju ukljuciti u pre-
venciju FAS-a upozoravajuéi rizi¢énu populaciju
na Stetnost pijenja alkohola, osobito u trudnoéi.
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THE FETAL ALCOHOL SYNDROME

Summary

Clinical picture of the fetal alcohol syndrome (FAS) is described
by the example of three girls aged 9, 11 and 11 years. Besides mild
to moderate mental retardation, all the three girls had a number of
physical anomalies characteristic of FAS. Inheritance as the possible
cause of these defects was ruled out by genetic testing. Low birth
weight, delay in the postnatal growth and development, microcepha-
ly, hypertelorism, malformed and low-positioned auricles, as well
as skeletal alterations, were observed in the three girls. In two of
them, epicanthus, strabismus, microphtalmia, gothic palate, crossbite
and arachnodactyly were also found. Progenia, cleft palate, aplasia
of the uvula, wide root of the nose, saddle nose, enamel hypoplasia,
dermatoglyphic alterations, and cutaneous syndactyly and clinodac-
tyly of the fifth finger were recorded in single cases each. One girl
suffered from epilepsy.

The orofacial region is especially affected in children with FAS,
which necessitates specific dental care. Due to decreased intellectual
abilities of such children, their treatment is particularly difficult and
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requires specific approach and methods of work.
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