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Criterios diagnosticos del sindrome
alcohdlico fetal y los trastornos del espectro

del alcoholismo fetal

Diagnostic criteria for fetal alcohol syndrome and fetal

alcohol spectrum disorders

Dr. Sergio Gustavo Evrard®

RESUMEN

En nuestro medio, el alcoholismo materno-fe-
tal es un hecho casi ignorado como importan-
te factor en la génesis de un amplio espectro
de enfermedades neuropsiquidtricas del nifio,
el adolescente y el adulto. Los hijos de madres
alcohdlicas pueden presentar desde un retraso
mental profundo hasta una normalidad apa-
rente, pasando por cuadros de epilepsia, déficit
de atencién con/sin hiperactividad, autismo
y trastorno generalizado del desarrollo, y va-
rios tipos de trastornos del aprendizaje. En la
adolescencia pueden desarrollar varios tipos
de trastornos de la personalidad y adicciones a
drogas. Finalmente, en la adultez, pueden pre-
sentar diferentes tipos de psicosis y trastornos
afectivos, entre otros. Un gran ndmero de estos
hijos de madres alcohdlicas no logran desarro-
llar completamente su potencialidad mental y
social como individuos plenamente libres. Con
frecuencia, padecen diferentes déficit cognitivos,
atencionales, mnésicosy afectivos. Noraramente
se ven involucrados en conductas antisociales o
tienen problemas escolares y laborales. En este
trabajo se revisan las clasificaciones clinicas y los
criterios diagnésticos en uso sobre los trastornos
que surgen de la exposicién prenatal al etanol;
su finalidad es llamar la atencién a la comuni-
dad médica pedidtrica y neuropsiquidtrica acer-
ca de la frecuencia creciente de estos trastornos,
subdiagnosticados en nuestro pafs.

Palabras clave: alcoholismo materno-fetal, neuro-
desarrollo, stndrome alcohélico fetal.

SUMMARY

Prenatal ethanol exposure, in our professional
practice, is an almost neglected condition as an
important etiological factor for the induction of
a wide spectrum of neuropsychiatric diseases
that may appear during childhood, adolescen-
ce or adulthood. Children born to alcoholic mo-
thers may show a profound mental retardation
ranging toan apparentnormality, and extending
through epilepsy, attention deficitdisorders with
or without hyperactivity, autism and pervasive
developmental disorders, and different types

of learning disorders. When adolescents, they
may develop different kinds of personality di-
sorders and substance abuse disorders. Finally,
in adulthood, they may suffer from different ty-
pes of affective and psychotic disorders, among
others. A greatnumber of those children may not
develop their full mental and social potentiality
as free individuals. They usually have diverse
types of cognitive, attentional, mnemonic and
affective impairments. Not infrequently, they
engage in antisocial behaviors or have school or
work troubles. In this work, the present clinical
classifications and diagnosticcriteria for the disor-
ders emerging from a prenatal ethanol exposure
are reviewed in order to call attention to the me-
dical pediatric and neuropsychiatric community
about the increasingly, although underdiagno-
sed, frequency of these disorders in our country.
Key words: prenatal ethanol exposure, fetal alcohol

syndrome, neurodevelopmental disorders.

INTRODUCCION

El cuadro completo, con todas las
caracteristicas clinicas de lo que hoy se
conoce como sindrome alcohdlico fetal
(FAS, sigla en inglés de fetal alcohol syn-
drome) fue descripto por primera vez
en 1957, en la tesis doctoral de una ol-
vidada pediatra francesa: Jacqueline
Rouquette.! Dicho trabajo fue producto
de las observaciones que realizé mien-
tras trabajaba en Parfs, en el Centro de
Higiene Infantil de la Fundacién Paul
Parquet.” No obstante ello, la mayoria
de los investigadores que trabajan sobre
el alcoholismo materno-fetal (AMF),
sean clinicos o bésicos, cuando citan en
sus trabajos alguna referencia histérica
a la “primera descripcién del FAS” se

La Fundacién Paul Parquet es una entidad privada cuyo Centro de Higiene Infantil, ain hoy,

trabaja como anexo de los servicios pedidtricos de la Asistencia Publica de Paris (la Ayuda Social
a la Infancia). Los datos histéricos y administrativos de la Fundacién se pueden consultar en
internet en la pagina web de la propia Fundacién (http:/ / www.fondation-paul-parquet.com /
article.php3?id_article=27). Consulta: 6 de julio de 2009.
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empecinan en citar como los primeros descripto-
res o descubridores, casi invariablemente, a Jones
y Smith.2 Algunos pocos citan a Clarren y Smith’ y
los menos, aunque en niimero cada vez mayor, a
Lemoine et al.**

Andando el tiempo, los investigadores esta-
dounidenses reunieron a todas las alteraciones
observables en los hijos de madres alcohdlicas, y
relacionadas al consumo gestacional de etanol, en
un grupo de trastornos a los que denominan tras-
tornos del espectro del alcoholismo fetal (FASD,
sigla en inglés de fetal alcohol spectrum disorders).
Estos FASD engloban, por un lado, a los casos pu-
ros de FASy, por el otro, a lo que primeramente se
denomind efectos del alcoholismo fetal (FAE, sigla
en inglés de fetal alcohol effects) y que hoy se des-
glosa en trastornos congénitos relacionados con
el alcohol (ARBD, sigla en inglés de alcohol-related
birth defects) y trastornos del neurodesarrollo rela-
cionados con el alcohol (ARND, sigla en inglés de
alcohol-related neurodevelopmental disorders).

Criterios diagndsticos de los FASD

Desde Jacqueline Rouquette! en adelante, el
diagndstico clinico del FAS reposa en una tria-
da de elementos semiolégicos que constituyen el
conjunto nuclear de las manifestaciones del sin-
drome. Estas manifestaciones son: a) el retraso
del crecimiento intrauterino y extrauterino; b) un
dismorfismo facial caracteristico; y ¢) anomalias
morfofuncionales del neurodesarrollo en el SNC.

Todo ello, y como conditio sine qua non, en el
contexto de una madre fuertemente bebedora de
etanol durante la gestacion.

El retraso del crecimiento se puede constatar
ya intrauterinamente. Los nifios nacen con bajo
peso si lo hacen a término, o con bajo peso para la
edad gestacional si son prematuros (circunstancia
que, por otro lado, es frecuente). La talla también
suele ser baja. Postnatalmente, el progreso pon-
doestatural no se recupera, como suele suceder
con los nifios afectados por otras causas de bajo
peso al nacer. Siempre contindan siendo peque-
fios, incluso si se controla la evolucién de su peso
hasta el final de la adolescencia y a pesar de que
reciban la mejor de las alimentaciones posibles.
Son, desde el principio, simplemente hipotréficos
o hipoplésicos globales. Algunos autores los han
llamado “nifios miniatura”.

La cara de los nifios afectados tiene caracte-

risticas particulares durante la primera infancia:

frente pequefia asociada a (y consecuencia de) la

microcefalia; la raiz nasal es aplanada o incluso
presenta un aspecto en silla de montar similar al
de la sifilis congénita; las alas de la nariz son pe-

quenas; los ojos son diminutos (microftalmia) y

estan muy préximos entre si, las hendiduras pal-

pebrales son mds cortas que lo normal y el parpa-
do superior frecuentemente estd en ptosis; a veces,
puede haber un pliegue epicanto o epicanto inver-
tido o blefarofimosis; la region media de la cara es
pequeria; el labio superior es caracteristicamente
fino, delgado, recto y estd como “arremangado”
hacia adentro, mostrando muy poco el bermellén
(a veces puede haber labio leporino con paladar
hendido o sin él); el surco nasolabial est4 notable-
mente aplanado o, incluso, es inexistente, por lo
que la zona facial superior a la boca adquiere un
aspecto como de “planchado”; los dientes pueden
ser pequenios, hipopldsicos y con esmalte defectuo-
s0; las orejas pueden tener implantacién baja y los
pabellones estar malformados; al nacer suele exis-
tir un notable hirsutismo, mds marcado en la piel
perifacial. Sin embargo, todas estas caracteristicas
faciales, que expresan defectos en el desarrollo del
mesodermo facial, se suavizan con el crecimiento

y pueden desaparecer, de modo que en la adultez

ya no es posible distinguir a los nacidos con FAS

s6lo por el aspecto facial. La maduracién del ma-
cizo facial se completa lentamente. Un articulo re-
ciente contiene un buen resumen sobre el aspecto
facial de estos pacientes.®

El diagnéstico clinico es relativamente sencillo
para el ojo avezado y cuando existe un razonable
grado de sospecha, pero para complicar las cosas,
entre las alambicadas proezas diagndsticas de los
tiempos que corren han proliferado los sistemas
diagnésticos para los FASD. En EE.UU. y Canadsd,
los de uso mds extendido son:

* los Criterios diagnésticos del Instituto de Me-
dicina, de la Academia Nacional de Ciencias
de EE.UU.,° que ya han sido convenientemen-
te revisados,”

* los Criterios diagnésticos del Centro para el
Control de Enfermedades del mismo pafs,®

¢ el Cédigo diagnéstico de 4-digitos,’ y

* los Lineamientos canadienses para el diagnds-
tico de los FASD.™®
(Ver en la version electénica el Anexo 1 con el

detalle de estos sistemas diagndsticos)

*

Paul Lemoine, otro pediatra francés, era Jefe del Servicio de Pediatria en el Centro Hospitalario Universitario de Nantes.

Como jefe de servicio era el responsable de la sala de lactantes depositaria de la Asistencia Ptiblica, la misma organizacién
gubernamental con la que estaba relacionada la Fundacién de Parfs en la que trabajaba Jacqueline Rouquette una década antes.*
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Como puede verse, de manera mds o menos
compleja, todos los sistemas diagnésticos actua-
les conservan la concepcién conceptual original
de Jacqueline Rouquette.

Diagnosticos diferenciales del FAS
Por su aspecto similar en algunas de las caracte-
risticas fenotipicas faciales, entre los diagnésticos di-
ferenciales del FAS, que por fuerza han de descartar
el pediatra, el genetista y el dismorfélogo enfrenta-
dos a un hijo de madre alcohdlica, se encuentran los
siguientes sindromes y enfermedades:*®
¢ sindrome de Cornelia de Lange;
¢ sindrome de Floating-Harbor;
¢ displasia geleofisica;
e sindrome de Smith-Lemli-Opitz;
e embriopatia por tolueno;
e sindrome lisencefdlico de Miller-Diecker;
¢ sindrome del valproato fetal;
e displasia camptomélica;
* secuencia de DiGeorge;
e sindrome de Dubowitz;
* secuencia 10q duplicada;
* secuencia 15q duplicada;
e sindrome GF;
e efectos fetales de la fenilcetonuria materna;
¢ sindrome 6culo-dento-digital;
* trisomia del par 18;
¢ sindrome de Williams y
* sindrome velocardiofacial.
Los siguientes sindromes, por otro lado, deben
ser globalmente diferenciados del FAS:%#
¢ sindrome de Aarskog;
e sindrome de Williams;
¢ sindrome de Noonan;
e sindrome de Dubowitz;
e sindrome de Brachmann-DeLange;
e embriopatia por tolueno;
e sindrome de la difenilhidantoina fetal;
¢ sindrome del valproato fetal y
* efectos fetales de la fenilcetonuria materna.
Finalmente, ya durante la nifiez o en la adultez,
otras enfermedades pueden confundirse no por su
fenotipo (en el que no se parecen realmente), sino
por el aspecto cognitivo y conductual semejantes:®
¢ sindrome del X fragil;
¢ sindrome velocardiofacial;
e sindrome de Turner y
¢ sindrome de Opitz.

Factores de riesgo para
la manifestacion de los FASD

El etanol no es el dnico responsable de la apa-
ricién de estos trastornos. Existen muchos factores

que inciden en la manifestacion final (en el feto o
en el recién nacido) de las alteraciones originadas
por el AMEF. Algunos de estos factores pueden
considerarse verdaderos factores de riesgo dado
que muchos de ellos se relacionan con, y compli-
can, el alcoholismo materno. Su tratamiento en
detalle escapa a los objetivos de este trabajo, pero
el lector interesado puede consultar los excelentes
libros de Ernst Abel.!*2

Los factores de riesgo para la apariciéon de un

FASD son los siguientes:'*'5

I) Factores de la salud materna perigestacional:

* la edad materna (es mayor la incidencia del
FAS en hijos de madres mayores de 25 afios y,
a mayor edad materna, mayor frecuencia de
manifestacion del FAS);

¢ la paricién previa de 3 o mds nifios afectados
por el FAS;

* el uso concomitante de otras drogas de abuso
(como marihuana, cocaina, tabaco);

* morbimortalidad prematura en gestaciones
previas por causas relacionadas con el etanol;

¢ el estado metabdlico y nutricional de la madre
antes de la gestacién y durante ella;

¢ el periodo de la gestaciéon durante el cual se
produjo la exposicién (primero, segundo o ter-
cer trimestre o toda la gestacién);

¢ la presencia o ausencia de episodios de absti-
nencia aguda durante la gestacién (muy im-
portante por la excitotoxicidad dependiente
del NMDA en el cerebro fetal).

II) Factores del nivel socioecondmico:

* bajo nivel socioeconémico y cultural (pobreza;
baja y/o incompleta escolaridad; desempleo,
subempleo o empleo marginal);

* bajo acceso a los servicios de salud y control de
la salud materna.

II1) Patrén de ingesta alcohélica:

¢ edad temprana de inicio en el consumo de eta-
nol (a menor edad, mayor riesgo de FAS);

* el patrén de ingesta de etanol que presenté la
embarazada durante la gestacién (agudo de ti-
po “parranda” —binge-like de los anglohablan-
tes, que consiste en beber 5 o mds tragos por
ocasioén, 2 o mds dias en una semana—, o créni-
co; ver en la version electrénica el Anexo 3);

¢ la consecucién de alcoholemias altas o sostenidas;

* ausencia de la reduccién de la ingesta alcoh6li-
ca durante la gestacion.

V) perfil psicolégico materno:

* baja autoestima;

* depresion;

¢ enfermedades psiquidtricas comérbidas;

* trastornos de la personalidad preexistentes;
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e disfunciones sexuales;

V) factores sociofamiliares:

e abuso de alcohol en la familia;

e abuso de alcohol por parte de la pareja de la
mujer;

e relativa tolerancia al gran consumo de alcohol
en el grupo social de pertenencia;

¢ inestabilidad vincular/marital;

e pérdida previa de la tenencia de otros hijos da-
dos en adopcién o en guardas transitorias.

Epidemiologia de los FASD

(Por qué es importante conocer las alteracio-
nes que el AMF produce en la descendencia?

Se estima que s6lo el 4-15% de los hijos de mu-
jeres que consumen alcohol en grandes cantidades
durante la gestacion estardn afectados por el FAS
completo.'®!” Para comprender en alguna catego-
rfa al resto de ellos, que caen en algin lugar del
actual espectro, se habia adoptado en un principio
la designacién de FAE. Esta denominacién se to-
mo de los estudios experimentales realizados en
animales expuestos prenatalmente al etanol.”® Mds
tarde se cay6 en la cuenta de que estos FAE tam-
bién se presentaban en los hijos de madres que
habian bebido alcohol en forma moderada a leve.
Asi fue como surgi6 el concepto de lo que hoy se
denomina como FASD.!*"

La incidencia y la prevalencia del FAS comple-
to se estiman en valores muy variables segtin los
distintos pafses. Dentro de un mismo pafs, estas ci-
fras pueden variar mucho de una regién a otra y,
dentro incluso de una misma regién, también pue-
de variar muchisimo segun el grupo humano ét-
nico o sociocultural particularmente considerado.
Asi, por ejemplo, en los EE.UU,, la incidencia gene-
ral se ha estimado en 0,5-3 por cada 1000 nacidos
vivos.!”*1” En distintas comunidades y momentos,
en Canads, se la ha estimado entre 0,515-190 (j!)
por cada 1000 nacidos vivos." En el Reino Unido,
ha sido estimada en 0,21.¢ La prevalencia mundial
del FAS se ha estimado en alrededor de 0,5-2,0 ca-
da 1000 nacidos vivos, si bien para el cdlculo de es-
tos valores, los de EE.UU. han contribuido en gran
medida, por lo que es probable que este valor esté
significativamente sesgado.!41619%

Aparte del FAS completo, las otras categorfas
diagnésticas agrupadas en los FASD constitu-
yen mayoria, son mucho mds frecuentes que el
FAS y pueden ser relativamente comunes. Asi,
la prevalencia mundial de los FASD se ha esti-
mado en 9-10 por cada 1000 nacidos vivos (es
decir, alrededor del 1%).1472! Excluidos los ca-
sos de FAS completo, el resto de los trastornos

agrupados en los FASD estd parcialmente cons-
tituido por hijos de madres alcohélicas que pre-
sentan malformaciones congénitas en distintos
6rganos (ver en la version electrénica el Anexo 2).
Son los pediatras, principalmente, quienes habran
de lidiar con las malformaciones (y sus secuelas
funcionales) que estos nifios presentan. Sin em-
bargo, el 50-80% de los nifios afectados por los
FASD presentan solamente dafios o disfunciones
debidas a alteraciones del desarrollo cerebral, es
decir, alguno de todos aquellos efectos del AMF
agrupados bajo la categorfa de ARND.'*"” Estos
trastornos son aquellos con los que han de lidiar
diariamente los psiquiatras, neurdlogos, psicé-
logos, enfermeros y trabajadores sociales en la
prdctica clinica neuropsiquidtrica de adultos o
infanto-juvenil.

Los ARND, por su alta prevalencia y por el he-
cho de que pueden ser debidos a grados leves a
moderados de AMF, son (potencialmente) los de
mayor importancia desde el punto de vista de la sa-
lud ptblica dentro del conjunto de todos los FASD.

Los trastornos congénitos relacionados
con el alcohol (ARBD)

En esta categoria se agrupan los efectos “pu-
ramente” fisicos inducidos por el AMF, las mal-
formaciones congénitas orgdnicas (como se ve, el
dualismo cartesiano atin tiene efectos ciertos en la
ciencia del siglo XXI). En el Anexo 2 se listan todas
las malformaciones orgdnicas (segtin su frecuencia
y sistema orgédnico) que pueden estar presentes y
que, por sf solas (excluyendo las prenatales y post-
natales y las craneofaciales de la tabla y las del neu-
rodesarrollo), dan lugar a, y definen, los ARBD. Esta
categorfa puede determinar gran parte de la morbi-
mortalidad que afecta a estos individuos que pue-
den nacer monomalformados o polimalformados.

Los trastornos del neurodesarrollo
relacionados con el alcohol (ARND)

En contraste con la categorfa anterior, en ésta
se incluyen todos aquellos signos y sintomas cu-
yo origen depende o representa, si se quiere, un
dafio morfolégico o funcional del SNC.

En este amplio agrupamiento signosintomato-
l6gico se pueden observar desde las groseras mal-
formaciones anatémicas que amenazan la vida (o
determinan el 6bito) del nifio afectado, pasando
por las mds groseras y las mds sutiles manifesta-
ciones conductuales y cognitivas observables por
simple inspeccién o por minuciosas pruebas neu-
ropsicoldgicas, hasta las alteraciones sélo puestas
en evidencia por métodos de microscopia o bioqui-
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micos, en el laboratorio. Ademads de la simple mi-
crocefalia, se pueden observar defectos del cierre
del tubo neural (disrafias); holoprosencefalia y es-
quizencefalia; alteraciones del desarrollo del cuer-
po calloso (desde las hipoplasias localizadas hasta
la agenesia total); hipoplasias del vermis y altera-
ciones en la foliacién del cerebelo; distintos tipos
de displasias corticales, desde las que pueden po-
nerse en evidencia con estudios de imagenes como
las lisencefalias y macrogirias, las polimicrogias, o
las heterotopias nodulares y en banda hasta las que
s6lo pueden observarse por microscopia.

Independientemente del grado de afectacion
anatémica del cerebro, siempre serd posible ob-
servar alteraciones cognitivas o conductuales en
los afectados por el FAS y por los ARND. Asi,
por ejemplo, se ha dicho que el AMF es la princi-
pal causa teratogénica de retraso mental (RM).?
Y entre todas las causas de RM va a la zaga sélo
del sindrome de Down y el sindrome del X fragil.
El RM puede ser desde leve hasta profundo. Aun
mds, el AMF puede provocar distintos tipos de
trastornos cognitivos que no llegan a conformar
un diagnéstico de RM, pero que comprometen la
6ptima actuacién del individuo en el mundo. Se
pueden observar trastornos en el desarrollo del
lenguaje y la memoria o de las habilidades ma-
temadticas y lingtifsticas, trastornos praxicos y en
las funciones ejecutivas, alteraciones en el normal
desarrollo psicomotor y de la socializacién, ines-
tabilidades en la conducta, autoagresividad y he-
teroagresividad y comportamientos socialmente
desadaptados (moderno eufemismo para la vieja
categoria de los inadaptados sociales).’*2

En el terreno de las enfermedades neuropsi-
quidtricas infantojuveniles, al AMF se lo ha im-
plicado fuertemente como causa potencial de
autismo y trastorno generalizado del desarrollo; y
del trastorno por déficit de atencién con hiperacti-
vidad o sin ella (TDAH). A partir de la adolescen-
cia, se pueden observar determinados trastornos
de la personalidad (disocial, limitrofe, dependien-
te y evitativo) que por si solos son causa suficiente
de un significativo sufrimiento para el individuo
que la padece y de la sociedad que lo aloja, pe-
ro, ademds, causa importante de otros trastornos
neuropsiquidtricos. Se pueden observar también,
paradédjicamente, trastornos por abuso o depen-
dencia de sustancias (incluido el propio alcohol
ademds de, obviamente, otras de uso ilegal —cocai-
na, marihuana, anfetaminas, alucinégenos, etc.).
En clinica neuropsiquidtrica del adulto pueden
verse trastornos de la conducta sexual y trastor-

nos psicéticos o afectivos mayores.?** Estos tlti-
mos trastornos, los psicéticos y afectivos mayores,
no han sido descriptos hasta ahora con mayor re-
finamiento nosogréfico (por cierto, escaso) que el
que aqui se consigna. Evidentemente, es menester
desarrollar mucho mds trabajo nosogréfico.
Pérrafo aparte mereceria la consideracién in
extenso acerca de que la exposicién prenatal al eta-
nol (EPE) es una causa importante de epilepsias
de distinto tipo. Este punto en particular es bien
conocido por los neuropsiquiatras desde los siglos
XVIII y XIX.33 Por si solas, aun si se prescindiera
del resto de las alteraciones del SNC, las epilepsias
son también generadoras de gran morbimortali-
dad para quienes las padecen. Por otro lado, y sin
llegar a las epilepsias, se han documentado altera-
ciones eléctricas corticales en los hijos de madres
alcohdlicas que se ponen fécilmente en evidencia
con un simple electroencefalograma (EEG) (por
ejemplo, disminucién del voltaje de las ondas o,
enlentecimiento eléctrico generalizado o localiza-
do del trazado EEG) o con un estudio de poten-
ciales “evocados” (por ejemplo, aumento de la
latencia en la onda P300, etc.).?® Estas alteraciones
eléctricas en los cerebros de los hijos de madres
alcohdlicas se comunicaron ya en 1968.*

CONCLUSIONES

En nuestro pafs, la consideracién de los tras-
tornos provocados por la EPE es poco menos que
inexistente. Sin embargo, el alcoholismo es una
de las enfermedades mds prevalentes en nuestro
medio y la edad de inicio de esta enfermedad es
cada vez méds precoz. Antes observado sélo por
los clinicos y psiquiatras de adultos, el alcoho-
lismo per se es hoy también visto en el terreno de
la pediatria.**” Por otro lado, los efectos sobre la
salud de los expuestos al AMF son observados y
atendidos por pediatras, neurélogos, psiquiatras,
clinicos, psicélogos, enfermeros y asistentes so-
ciales. Sin embargo, raramente se los diagnostica
y reconoce como tales. Las consecuencias sociales
que acarrean los FASD recaen en los dmbitos es-
colar, laboral, judicial, médico y econémico. Sin
caer en alarmismos sociales como los registrados
en otros pafses,®*! en nuestro criterio es impera-
tivo un mayor reconocimiento de la importancia
que este grupo de enfermedades tiene para los in-
dividuos y la sociedad. B

Material anexo en: http://sap.org.ar/archivos
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Es til recordar que la avaricia siempre ha sido enemiga de la virtud, dificilmente podrd
labrarse una buena reputacién quien busque en exceso su propio beneficio.
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