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Introducao

A sindrome alcodlica fetal (SAF) é um defeito inato permanente provocado por consumo de alcool
pela mae durante a gravidez. A SAF caracteriza-se por deficiéncias do crescimento, disfungoes
do sistema nervoso central (SNC) e um conjunto particular de pequenas anomalias faciais."* A
SAF é a principal causa conhecida de retardo mental no mundo ocidental® e é inteiramente
passivel de prevencao. Nem todos os individuos prejudicados por exposicao pré-natal ao alcool
tém SAF. Muitos deles apresentam problemas cognitivos e comportamentais, mas nao tém
deficiéncias de crescimento ou o fenétipo facial da SAF. Esses individuos tém sido designados
frequentemente como portadores de efeitos do alcool no feto (EAF) ou de disturbio de

desenvolvimento neural relacionado ao alcool (DDNA).*

Do que se trata
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Os diagnésticos atuais de individuos que apresentam deficiéncia devido a exposicao pré-natal ao
alcool variam muito entre os médicos. Embora existam orientagdes diagndsticas'**> que os
médicos sdo estimulados a seguir, essas orientagdes nao sao suficientemente especificas para
garantir diagnosticos precisos (capacidade de fazer diagnodsticos corretos) ou fidedignos
(capacidade de chegar consistentemente ao mesmo diagnostico para pacientes que apresentam
0s mesmos sintomas). Por exemplo, as orientagoes sobre disfuncoes do SNC nao abordam
quantas areas de déficit devem estar presentes, qual a gravidade que os déficits devem
apresentar ou quanta documentagao € necessaria para substanciar a presenca do déficit. As
orientagoes sobre o fenotipo facial ndo abordam quantos tragos faciais devem estar presentes,
qual o grau de gravidade que cada alteracao deve ter ou que escala de medidas deve ser
utilizada para avaliar essa gravidade. A utilizacao de termos como EAF e DDNA desconsidera o
fato de que deficiéncias de crescimento e disfungoes do SNC nao sdo especificas a exposigao pré-
natal ao alcool.” Essas orientagoes refletem uma abordagem diagnéstica gestaltica, que esta
baseada mais em impressoes clinicas gerais do que em dados sobre exposicdo ao alcool e
desenlaces que tém sido metodicamente colhidos e interpretados. As caracteristicas principais
para o diagnostico - deficiéncias de crescimento, anomalias faciais, disfungées do SNC e
exposicao pré-natal ao alcool - nao estao simplesmente presentes ou ausentes, mas variam ao
longo de um continuum diferenciado entre o normal e o grave, e apresentam todas as
combinacdes possiveis.®® E necessario, portanto, um método diagndstico que aborde mais

adequadamente essa complexidade visando melhorar a precisdo diagnodstica.
Problemas

Na falta de um método diagndstico preciso e passivel de reproducao, os diagndsticos continuarao
a variar amplamente entre os médicos.*'*"' Do ponto de vista clinico, um diagnéstico erroneo
resulta em cuidado inadequado do paciente, maior risco de deficiéncias secundarias'? e perda de
oportunidades de prevencao primaria.® Do ponto de vista da satide publica, o diagnéstico erréneo
resulta em estimativas imprecisas sobre incidéncia e prevaléncia.*® Estimativas imprecisas
prejudicam os esforcos no sentido de alocar suficientes servigos sociais, educacionais e de
atencgao a saude nessa populagao de alto risco e impedem a avaliagao adequada dos esforgos de
prevencgao primaria. Do ponto de vista da pesquisa clinica, o diagndstico erréneo reduz também
nossa capacidade de identificar clinicamente contrastes significativos entre grupos. Além disso, a

falta de padronizagdo de métodos diagndsticos impede comparacgées validas entre os estudos.
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Contexto de pesquisa

Para superar as limitagcoes do método gestaltico de diagndstico, foi desenvolvido um método
novo e abrangente para diagnosticar o continuum total de resultados associados a exposicao pré-
natal ao alcool, intitulado Cédigo Diagnéstico de Quatro Digitos (4-Digit Diagnostic Code).
8913141516 Qg quatro digitos do cédigo diagnostico refletem a magnitude da expressao das quatro

caracteristicas diagndsticas principais da SAF, na seguinte ordem:

1. geficiéncia do crescimento
2. fenétipo facial da SAF
3. disfuncoes/danos cerebrais

4. exposicdo pré-natal ao alcool

O cddigo é gerado registrando-se inicialmente dados clinicos basicos no formulério padronizado
de avaliacao diagnoéstica da SAF, e seguindo definigcdes especificas de casos para gerar cada
digito. A magnitude da expressao de cada caracteristica é determinada independentemente em
uma escala Likert* de quatro pontos, na qual “1” indica auséncia completa das caracteristicas
SAF e “4” indica uma presencga marcante “classica” das caracteristicas SAF. Cada posi¢ao nos
itens da escala Likert é definida especificamente para o caso. O cédigo pode ser utilizado para

diagnosticar individuos de qualquer idade.
Questoes-chave de pesquisa

Para desenvolver o cédigo diagnéstico de quatro digitos foram utilizados os registros médicos e
de pesquisa de 1.014 pacientes diagnosticados na Rede de Clinicas de Diagnodstico e Prevencao
da SAF do estado de Washington - Washington State FAS Diagnostic and Prevention Network .5
O desempenho do coédigo (ou seja, precisao, potencial de replicacao e poder) foi comparado ao
método gestaltico de diagnédstico, utilizando-se os registros dos primeiros 454 pacientes que

foram diagnosticados por ambos os métodos.?
Resultados de pesquisas recentes

Verificou-se que a precisao, o potencial de replicacao e o poder sao substancialmente maiores
com o cédigo de quatro digitos do que com o método gestaltico de diagndstico.® Entre os 69

pacientes que receberam um diagnéstico gestaltico de SAF, apenas nove atenderam aos critérios
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do codigo de quatro digitos. Na auséncia de definigdes especificas de caso e de escalas de
mensuracao quantitativa, o método gestdltico de diagnéstico produziu um grupo muito
heterogéneo de individuos com SAF - mais heterogéneo do que seria admissivel pelas
orientacoes gestalticas.® Por exemplo, 37 dos 69 pacientes ndao apresentavam nenhuma evidéncia
de deficiéncias de crescimento, 27 tinham apenas uma das trés caracteristicas faciais, 29 nao
tinham nenhuma evidéncia psicométrica ou estrutural de dano cerebral e em cinco casos a
ocorréncia de exposigdo pré-natal ao alcool era desconhecida. Entre os 344 pacientes que
receberam um diagnéstico de EAF pelo método gestaltico os resultados foram ainda mais
variaveis. Ao serem reclassificados com base no cdédigo de quatro digitos, esses pacientes
apresentaram resultados que envolviam 13 categorias diagndsticas diferentes do cédigo de
quatro digitos, variando desde simples exposicao ao alcool até quase - ainda que nao
completamente - um diagnoéstico integral de SAF. Os estudos que tratam esse grupo
diversificado de pacientes com EAF como um grupo “homogéneo” correm um grande risco de
insucesso na identificacao de contrastes e associagoes clinicamente significativos. Por exemplo,
uma associacao linear, estatisticamente significativa, entre menor QI e maior magnitude da
expressao do fendtipo facial de SAF foi identificada em 216 pacientes diagnosticados com o uso
do coédigo de quatro digitos. Essa associagao nao foi detectada quando os mesmos 216 pacientes
foram diagnosticados pelo método gestaltico Em contraste, em uma avaliagao preliminar da
replicabilidade do diagnostico, a taxa de confiabilidade do cédigo de quatro digitos entre

diferentes avaliadores e entre as analises de cada avaliador variou de 94% a 100%.
Conclusoes

O cdédigo diagnostico de quatro digitos tem muitos pontos fortes. Oferece uma abordagem digital
intuitivamente légica para o relato de resultados e da exposigao ao alcool, que reflete a
verdadeira diversidade e o continuum de incapacidades associados a exposicao pré-natal ao
alcool. Oferece também precisao, fidedignidade e poder substancialmente maiores do que o
método gestaltico de diagndstico, por meio da utilizagdo de escalas quantitativas de mensuragao,
definigoes especificas de casos e uma abordagem multidisciplinar por parte da equipe clinica.
Uma das caracteristicas centrais do cddigo de quatro digitos € a introdugédo de uma
nomenclatura diagnostica que substitui termos como EAF e DDNA. Essa nova nomenclatura
documenta claramente a exposicao e os resultados do paciente e sem a implicacao de que o
alcool seja o unico agente causal. O componente facial do cédigo oferece uma ferramenta

extremamente sensivel e especifica de triagem de SAF.'* Além disso, o cdédigo de quatro digitos
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estabelece uma linguagem descritiva comum para a comunicacao mais clara de resultados nos

registros e na literatura médica.
Implicacoes para politicas e servicos

Duas das metas mais importantes dos estudos sobre SAF sao a prevencdo primdria - evitar o
nascimento de criancgas prejudicadas pelo alcool - e a prevencao secundaria - reduzir as
deficiéncias secundarias de criancas ja afetadas pela exposicdo pré-natal ao alcool. Esses
esforcos estao inextricavelmente ligados a nossa capacidade de diagnosticar com precisao o
espectro total dos disturbios da sindrome alcodlica fetal. Para prevenir SAF de forma
mensuravel, precisamos inicialmente identificar mulheres em risco alto de dar a luz criancas
afetadas pela exposicao pré-natal ao dlcool. Em seguida, a identificacao exata da incidéncia de
SAF em seus filhos exigird métodos precisos de diagndstico. Da mesma forma, para medir o
sucesso de nossos esforcos de prevencao, precisamos ser capazes de rastrear com precisao as
mudancas na prevaléncia de SAF ao longo do tempo. Esse empreendimento também requer
métodos de triagem' e de diagndstico que sejam precisos e replicaveis no decorrer do tempo.
Por fim, para medir a eficdcia de intervencgoes que tenham como alvo criangas com dano cerebral
devido ao alcool sao necessarios estudos cientificamente rigorosos de criancas com disturbios
relacionados a exposigdo pré-natal ao alcool. Mais uma vez, a identificagdo correta dessas

populacoes de estudo requer ferramentas diagnosticas precisas.

Mais de 50 equipes clinicas multidisciplinares dos Estados Unidos e do Canada estao, no
momento, utilizando o Cédigo Diagnéstico de Quatro Digitos em uma ampla variedade de
contextos de servigos clinicos e sociais. Grande parte dessa expansao é favorecida por

legislagOes que estabelecem redes coordenadas de diagnoéstico e prevengao de SAF.
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aNT: Escala Likert é um instrumento muito utilizado em pesquisas de opinido. A forma mais comum é a de uma

escala de grau de concordancia/discordancia em relacao a uma afirmacao proposta, por exemplo: Concordo,

Concordo parcialmente, Nao concordo nem discordo, Discordo parcialmente, Discordo. Sao mais comuns as

escalas de cinco pontos, mas pode haver menos ou mais pontos.
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