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Opinia Prezesa
Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji
nr 12/2026 z dnia 5 lutego 2026 r.
o projekcie programu polityki zdrowotnej
»Program polityki zdrowotnej w zakresie diagnostyki wad
i zaburzen rozwojowych u dzieci defaworyzowanych spotecznie
od urodzenia do 18 roku zycia na Dolnym Slasku”

Po zapoznaniu sie z opinig Rady Przejrzystosci negatywnie opiniuje projekt programu polityki
zdrowotnej pn. ,Program polityki zdrowotnej w zakresie diagnostyki wad i zaburzenh
rlozwojowych u dzieci defaworyzowanych spotecznie od urodzenia do 18 roku zycia na Dolnym
Slasku”.

Uzasadnienie

Przedstawiony program polityki zdrowotnej odnosi sie do istotnego problemu zdrowotnego
jakim sg wady i zaburzenia rozwojowe u dzieci defaworyzowanych spotecznie. Program zakfada
przeprowadzenie konsultacji w ramach e-konsylium specjalistdbw celem ustalenia $ciezki
diagnostyczno-terapeutycznej i zakresu opieki spersonalizowanej, kolejno przeprowadzenia
szeregu interwencji, zaleznie od potrzeb pacjenta i zalecen specjalistéw uwzgledniajacych
konsultacje lekarskie specjalistyczne, badania USG, badanie wzroku, konsultacje logopedyczne
i fizjoterapeutyczne, konsultacje psychologiczne, diagnoze w kierunku zaburzeh spektrum
autyzmu oraz integracji sensorycznej, badanie genetyczne metodg NGS, wsparcie
psychologiczne dla opiekunéw dziecka wtaczonego do programu i w razie potrzeby wsparcie
samego pacjenta oraz konferencje dla opiekunéw dziecka i specjalistéw. Nalezy jednak
wskazaé, ze zaproponowana w projekcie programu populacja docelowa nie znajduje
odzwierciedlenia w wytycznych klinicznych, a wiekszos¢ zaplanowanych interwencji jest
dostepna dla pacjenta w ramach panstwowego systemu opieki zdrowotnej. Gtéwng przestanka
negatywnej opinii jest zbyt szeroki zakres wiekowy populacji docelowej oraz uwzglednienie
w programie zbyt wielu probleméw zdrowotnych. Szeroki zakres dziatan diagnostycznych
oraz interwencyjnych skierowany jest do dzieci i mtodziezy znajdujgcej sie pod opieka
medyczng (dzieci objete hospitalizacjg oraz $wiadczeniami). Z uwagi na nieuwzglednienie zapisu
dot. wytaczenia z programu uczestnika, w razie korzystania ze swiadczeh gwarantowanych
pokrywajacych sie zzakresem s$wiadczen udzielanych w programie, nalezy wskazad,
ze w projekcie nie zabezpieczono ryzyka podwdjnego finansowania $wiadczen.

W projekcie oprécz wyzej wymienionych uwag zauwazono rowniez liczne uchybienia,
w szczegblnosci dotyczace:

o nieprawidtowego sformutowania celu gtéwnego programu, wiekszosci celéw
szczegotowych, a takze miernikéw efektywnosci;

o zbyt ogélnych opiséw dla zaplanowanych w programie interwencji, czesto
nieuwzgledniajgcych informacji w zakresie sposobu przeprowadzenia interwencji,
zakresu planowanych dziatan czy okreslenia jego formy;

o zaprojektowania jednego testu wiedzy, zawierajacego taki sam zakres pytan zaréwno
dla populacji rodzicéw/opiekunéw prawnych jak i specjalistéw;
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o nieprawidtowego zaprojektowania czesci wskaznikéw dla procesu monitorowania
oraz wiekszosci dla ewaluaciji;

o zaproponowania ankiety satysfakcji uwzgledniajacej pytania na zbyt ogdlnym poziomie
szczegodtowosci i nie odnoszacej sie do poszczegdlnych interwencji;

o braku uwzglednienia w budzecie kosztéw monitorowania programu;
o braku wskazania kosztéw jednostkowych poszczegdlnych badan USG.
Przedmiot opinii

Przedmiotem opinii jest projekt PPZ zaplanowany do realizacji przez Wojewddztwo
Dolnoslaskie. W ramach programu zaplanowano realizacje dziatan takich jak: dziatania
organizacyjne i formalne promujace program, konsultacje w ramach e-konsylium specjalistéw,
ustalenie $ciezki diagnostyczno-terapeutycznej i zakresu opieki spersonalizowane;j,
diagnostyczne $wiadczenia zdrowotne dla dzieci objetych opieka programu wg kryteridow
dostepu zgodnie z ustalong sciezka, wsparcie formalno-logistyczne, wsparcie psychologiczne
dla opiekunéw dziecka wtaczonego do programu oraz w razie potrzeby wsparcie samego
pacjenta, konferencje dla opiekunéw dziecka i specjalistéw. Program skierowany jest do dzieci
w wieku od O do 18 r.z. zamieszkujacych teren Dolnego Slaska, pochodzacych z grup
defaworyzowanych z wada rozwojowg lub podejrzeniem zaburzenia rozwoju oraz ich
opiekunéw prawnych, opiekunéw/wychowawcéw zatrudnionych w osrodku, w ktérym
przebywa dziecko na terenie Dolnego Slaska (w ramach wsparcia formalno-logistycznego,
wsparcia psychologicznego). W projekcie nie wskazano jednoznacznie w jakim okresie ma by¢
realizowany PPZ, zaznaczono natomiast, ze ma trwaé 36 miesiecy. Jako mozliwe publiczne
zrédta finansowania projektu wskazano: budzet JST, Narodowy Fundusz Zdrowia, budzet
Panstwa, srodki europejskie.

Opinia Prezesa Agencji zostata przygotowana w oparciu o ocene technologii medycznej
proponowanej w ramach programu polityki zdrowotnej zgodnie z kryteriami zawartymi
wart. 31a ust. 1 i art. 48 ust. 4 ustawy o swiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych
ze srodkéw publicznych (Dz.U. 2025 poz. 1461 z pdzn. zm.) wraz z oceng zatozen projektu
programu polityki zdrowotnej, ktére wspierajg efektywnosé kliniczng i kosztowa technologii
medycznej planowanej w programie.

Ocena projektu programu polityki zdrowotnej

Znaczenie problemu zdrowotnego

W tresci projektu przedstawiono opis problemu zdrowotnego jakim s3 wrodzone wady
rozwojowe u dzieci. Podkres$lono m.in., ze okoto 75% rzadkich chordb ujawnia sie w wieku
dzieciecym, szczegdlnie do 2 r.z.,, pozostate w wieku pdéznodzieciecym, mtodzienczym
i dorostym. Wskazano, ze choroby rzadkie sg diagnozowane z duzym opdZnieniem, co jest
zwigzane z utrudnionym dostepem do badah diagnostycznych i specjalistow. Zaznaczono,
ze proces diagnostyczny moze byé szczegdlnie utrudniony w grupie dzieci, ktérych
opiekunowie maja czesto niepetne informacje o ich historii choroby, istnieje wysokie ryzyko
narazenia na czynniki teratogenne w zyciu ptodowym, a jednoczesnie utrudniony jest dostep
do wysokospecjalistycznych badan diagnostycznych, takze brak jest $wiadomosci na temat
wagi jaka niesie ze soba diagnoza oraz brak srodkéw finansowych na optacenie diagnostyki,
ktéra nie jest refundowana, a czesto kluczowa dla postawienia rozpoznania. W dalszej czesci
opisu zdefiniowano grupe defaworyzowana, do ktorej skierowane beda dziatania zaplanowane
w PPZ. Nalezy zaznaczy¢, ze w projekcie nie przedstawiono jednego problemu zdrowotnego,
a szeroki zakres problemow zdrowotnych odnoszacych sie do wad rozwoju oraz choréb
rzadkich w populacji niemowlat, dzieci i mtodziezy.

W projekcie przedstawiono referencje bibliograficzne oraz wykaz piSmiennictwa, na podstawie
ktérego opracowano projekt programu.
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W opisie sytuacji epidemiologicznej uwzgledniono dane krajowe, regionalne i lokalne.
Powotano sie m.in. na dane z Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojowych (PRWWR)
oraz GUS iwskazano, ze w 2023 roku w wojewddztwie dolno$laskim urodzito sie 340
noworodkéw ze strukturalng wada rozwojowa, jednoczesnie zaznaczajac, ze wedtug rejestru
EUROCAT powinno urodzi¢ sie 485 noworodkéw ze strukturalng ww. wada. Odniesiono
sie rowniez do sytuacji epidemiologicznej w kontekscie chordb rzadkich, podkreslajac,
ze dotycza one ok. 6-8% populacji kazdego kraju, tj. okoto 2-3 miliony oséb w Polsce.
Wskazano, ze rocznie na terenie Dolnego Slaska rodzi sie okoto 1 300 do 1 800 noworodkdéw
z choroba rzadka, ktéra ujawni sie do 2 roku zycia u 975 dzieci. W opisie zaznaczono,
ze w Polsce brak jest rejestru dla chordb rzadkich, w tym wrodzonych zaburzei w rozwoju
u dzieci, stad brak szczegdtowych danych statystycznych obejmujacych choroby rzadkie, w tym
wrodzone zaburzenia rozwoju.

W tresci projektu odniesiono sie do Map Potrzeb Zdrowotnych (MPZ) na lata 2022-2026
podkreslajac, ze analiza struktury probleméw zdrowotnych wg wskaznika DALY (wartosci
bezwzgledne w 2019 r.) dla dziewczat i chtopcéw w wieku ponizej 5 r.z. w Polsce (populacja
1,9 min oséb) wskazuje, ze wady wrodzone stanowig istotny problem zdrowotny- 84,96 %,
przy czym dla Wojewoddztwa Dolnoslaskiego wskaznik ten wynosit 85,58%”.

W MPZ na lata 2022-2026 w sekcji dot. wyzwan systemu opieki zdrowotnej
i rekomendowanych kierunkéw dziatan na terenie wojewddztwa dolnoslgskiego podkresla
sie tendencje malejacg w kontekscie wspodtczynnika ptodnosci kobiet w wieku 15-49.
Jednoczednie wspdétczynnik dzietnosci w wojewddztwie dolno$lagskim w roku 2019 wynosit
1,357, co daje réwniez 7. miejsce na tle RP.

Cele i efekty programu

Gtéwnym celem programu jest ,zwiekszenie dostepnosci do diagn,ostyki wad rozwojowych dzieci
i mtodziezy do 18 r.z. z grup defaworyzowanych z terenu Dolnego Slgska dla okoto 500 pacjentéw
rocznie”.

Cel gtéwny powinien by¢ wyraznie zdefiniowany, precyzyjnie sformutowany i wytyczony
w czasie. Jego osiggniecie powinno stanowié potwierdzenie skutecznosci planowanych dziatan,
czyli prowadzi¢ do wykrywania i realizowania potrzeb zdrowotnych oraz do poprawy stanu
zdrowia okres$lonej grupy $wiadczeniobiorcow.

Cel gtéwny zostat sformutowany nieprawidtowo, nie odnosi sie do efektu zdrowotnego.
W projekcie zaproponowano 8 celéw szczegdtowych:

(1) ,zbudowanie zespotu specjalistéw réznych dziecin na terenie Dolnego Slgska wspierajgcych
lekarzy specjalistow pracujgcych na oddziatach noworodkowych i pediatrycznych
oraz lekarzy podstawowej opieki zdrowotnej (POZ)”;

(2) ,zorganizowanie e-konsyliow wielospecjalistycznych na platformie internetowej (50 e-
konsyliow/rok)”;

(3) ,wsparcie opiekunéw dziecka, u ktérego stwierdzono zaburzenie rozwoju (strukturalng wade
rozwojowq, jak i zaburzenie funkcjonowania narzqddéw), stanowiqgce zagrozenie
niepetnosprawnosciq poprzez skoordynowang medycznq opieke specjalistycznq dziecka,
wsparcie psychologiczne i formalne opiekuna (do 500 opiekunéw/rok)”;

(4) ,stworzenie propozycji dziatan terapeutycznych dla dziecka poprzez przeprowadzenie
diagnozy neurorozwojowej identyfikujqgcej potrzeby pacjenta (min. 300 dzieci /rok)”;

(5) ,uzyskanie lub utrzymanie wysokiego poziomu wiedzy z zakresu wad rozwojowych
u opiekunow dzieci (minimum 75% poprawnych odpowiedzi w post-tescie, wsréd minimum
55% uczestnikow, mierzone za pomocq testéow przed i po uczestnictwie w dziataniach
edukacyjnych)’;
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(6) ,dziatania edukacyjne (konferencje, broszury informacyjne, edukacja opiekunéw w zakresie

choroby i potrzeb dziecka) dedykowane pracownikom ochrony zdrowia pionu
pediatrycznego, terapeutom i opiekunom dziecka z zaburzeniem rozwojowym
(2 konferencje/rok)”;

(7) ,wprowadzenie przez Koordynatoréw Programu wtasciwego kodowania wad rozwojowych
(kod ICD10 i kod ORPHA) w celu prowadzenia odpowiedniego monitoringu, ktére umozliwi
obiektywngq i precyzyjng ocene stopnia realizacji celéw programu polityki zdrowotnej”;

(8) ,opracowanie rekomendacji terapeutycznych dla opiekunéw pacjentéw objetych programem
(co najmniej 10 broszur/rok)”.

Cele szczegdtowe powinny odnosi¢ sie do skutkéw zastosowania interwencji, stanowié
uzupetnienie celu gtéwnego, za$ ich osiggniecie powinno by¢ elementem warunkujgcym
osiggniecie celu gtéwnego. Podobnie jak cel gtéwny, powinny by¢ mierzalne i mozliwe
do osiggniecia w okresie realizacji programu. Kazdy z celéw powinien zawieraé¢ wartosé
docelowa, do osiggniecia ktdrej dazy realizacja programu, a takze uzasadnienie dla przyjetych
wartosci.

Cele szczegbétowe nr 1-4 oraz 6-8, zostaty sformutowane nieprawidtowo, w postaci dziatania.
Cel szczegétowy nr 5 zostat sformutowany prawidlowo. W projekcie zaplanowano
przeprowadzenie pre- i post-testéw, co jest dziataniem zasadnym. Do projektu zataczono
przyktadowy test wiedzy, ktéry nie budzi zastrzezen w kontekscie edukacji
rodzicéw/opiekunéw prawnych. Dodatkowo zdefiniowano oczekiwang wartos¢ wzrostu
wiedzy uczestnikow (tj. ,minimum 75% poprawnych odpowiedzi w post-tescie”). Nalezy jednak
zwrécié uwage, ze ww. test wiedzy prawdopodobnie odnosi sie do populacji
rodzicéw/opiekundw prawnych jak i specjalistow. Tu nalezy wskaza¢, ze zakres pytan w testach
wiedzy, dedykowany dla dwdéch ww. populacji docelowych powinien byé rézny, adekwatny
do danej grupy, w zwigzku z czym nalezy zaprojektowaé osobne testy wiedzy.

W dokumencie jako mierniki efektywnosci wskazano:
(1) ,liczba pacjentéw poddanych diagnostyce. Wartosé docelowa: 500 rocznie”;

(2) ,liczba zawartych uméw ze specjalistami w ramach programu. Wartos¢ docelowa: 20 uméw
ze specjalistami w catym okresie trwania projektu”;

(3) ,liczba przeprowadzonych e-konsyliow na rok (srednio 1 e-konsylium/tydzien) - raport
po kazdym e-konsylium. Wartos¢ docelowa: 50 raportéw rocznie”;

(4) ,ankieta satysfakcji opiekuna dziecka z udziatu w programie. Wartos¢ docelowa: do 500
ankiet rocznie”;

(5) ,liczba przeprowadzonych diagnoz neurorozwojowych (w tym diagnoza S, diagnoza ADOS-
2, diagnoza psychologiczna, diagnoza fizjoterapeutyczna) zestawiona z liczbq pacjentéw
przyjetych w ramach Programu. Wartos¢ docelowa: okoto 300 rocznie (50 SI, 50 ADOS-2,
100 diagnoz fizjoterapeutycznych, 100 psychologicznych);

(6) ,pre-test i post-test. Wartos¢ docelowa: minimum 55% uczestnikow uzyskato 75%
pozytywnych odpowiedzi po uczestnictwie w dziataniach edukacyjnych)”;

(7) ,spis obecnosci 0s6b uczestniczqcych w konferencji (lista oséb obecnych stacjonarnie
i/lub spis uczestnikéw online); zaktada sie udziat 50 0séb na konferencji, tj. 100 oséb rocznie.
Wartos¢ docelowa: 2 konferencje rocznie”;

(8) ,liczba wydanych kart informacyjnych po postawieniu diagnozy lub wykluczeniu choroby
z przypisanym wtasciwym kodem ICD10 oraz kodem ORPHA w stosunku do liczby
pacjentow przyjetych do Programu. Wartos¢ docelowa: 100%”;

(9) ,wydanie broszur informacyjnych. Wartos¢ docelowa: 10 broszur rocznie”.

Mierniki efektywnosci powinny umozliwiaé¢ obiektywng i precyzyjng ocene stopnia realizacji
wyznaczonych celdow oraz powinny by¢ istotnym odzwierciedleniem zdarzen lub faktéow
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wystepujacych w danym programie, wyrazonych w odpowiednich jednostkach miary. Nalezy
podkresli¢, ze mierniki muszg dotyczy¢ rezultatéw, nie zas podjetych dziatah. Wartosci
miernikdw powinny by¢ okreslane wedtug stanu przed realizacjg programu polityki zdrowotnej
i po zakonczeniu realizacji. Do kazdego z zaplanowanych celéw nalezy okresli¢ miernik
efektywnosci. Sugeruje sie, aby mierniki efektéw zdrowotnych uzyskanych w programie
polityki zdrowotnej przedstawiane byty w formie odsetka.

Wskazniki 1-5 oraz 7-8 nie spetniajg funkcji miernika efektywnosci, moga natomiast zostaé
wykorzystane podczas monitorowania. Miernik nr 6 odnosi sie do celu szczegétowego nr 5,
sugeruje sie jednak zmiane jego brzmienia na: ,odsetek uczestnikéw programu, u ktérych w post-
tescie utrzymano lub uzyskano wysoki poziom wiedzy (minimum 75% poprawnych odpowiedzi wsréd
minimum 55% uczestnikéw), w zakresie wad rozwojowych u opiekundéw dzieci wzgledem wszystkich
uczestnikow dziatan edukacyjnych, ktére wypetnity pre-test”. Wskaznik nr 9 zostat natomiast
zaprojektowany nieprawidtowo, nie spetnia funkcji miernika efektywnosci.

Populacja docelowa

Program skierowany jest do dzieci w wieku od O do 18 r.z. zamieszkujace teren Dolnego Slaska,
pochodzace z grup defaworyzowanych z wada rozwojowa lub podejrzeniem zaburzenia
rozwoju. Populacje kwalifikujaca sie do udziatu w PPZ oszacowano na 500 pacjentéw rocznie
(1 500 pacjentéw w ciggu trwania 3-letniego programu). Dla zaplanowanej populacji docelowej
wskazano uzasadnienie, ze 500 pacjentéw rocznie wynika z wczesniejszego dos$wiadczenia
Urzedu Marszatkowskiego Wojewddztwa Dolnoslaskiego w realizacji ,Programu polityki
zdrowotnej w zakresie wczesnego wykrywania wad rozwojowych u noworodkéw i niemowlgt -
poprawa opieki perinatalnej na terenie Wojewddztwa Dolnoslgskiego na lata 2023-2025,
do ktérego wiaczono srednio 300 noworodkow i niemowlat (do 12 miesigca zycia) rocznie.
W tresci projektu wskazano, ze w aktualnym PPZ zwiekszono kryterium wieku do 18 roku zycia,
a wiec zasadnym jest przyjecie liczebno$ci grupy docelowej na poziomie 500 pacjentéw rocznie.
W  programie uwzgledniono réwniez udziat opiekunéw prawnych  dziecka,
opiekunéw/wychowawcéw, ktérzy sg zatrudnieni w osrodku, w ktérym przebywa dziecko na
terenie Dolnego Slaska w ramach wsparcia formalno-logistycznego, wsparcia
psychologicznego. Liczebno$¢ ww. populacji réwniez okreslono na 1 500 oséb.

Kwalifikowani pacjenci sg podzieleni na dwie grupy: dzieci z wadg rozwojowa lub podejrzeniem
zaburzenia rozwoju z grup defaworyzowanych przebywajace na oddziatach noworodkowych,
oddziatach intensywnej terapii lub oddziatach o profilu pediatrycznym i wymagajgce
dtugotrwatej hospitalizacji oraz dzieci z grup defaworyzowanych w opiece ambulatoryjnej
z wada rozwojowg lub podejrzeniem zaburzenia rozwoju. Nalezy wskazaé, ze szeroki zakres
dziatan diagnostycznych oraz interwencyjnych zaplanowanych w programie skierowany jest
do dzieci i mtfodziezy znajdujacej sie pod opieka medyczng (dzieci objete hospitalizacja
oraz $wiadczeniami).

W projekcie przedstawiono kryteria wiaczenia i wytaczenia, jednak nalezy zaznaczyé,
ze nie wskazano uzasadnienia dla rozszerzenia kryterium wieku do 18 r.z. Dodatkowo warto
zwrocié uwage, ze na str. 18 projektu przedstawiono bardzo szczegdétowy opis kwalifikowanych
wrodzonych zaburzen lub podejrzen wrodzonych zaburzen, natomiast zapis w kryteriach
wiaczenia wydaje sie byé bardziej ogdlny i dotyczy dzieci z ,podejrzeniem wrodzonych
zaburzen”. Nalezy zatem uspdjnic zapisy dot. kryteriow kwalifikacji i wytaczenia z programu.

Warto tez podkresli¢, ze w opisie kryteridw wiaczenia/wytaczenia nie przedstawiono zapisu
dot. unikania ryzyka podwadjnego finansowania swiadczen.

Nalezy wskazaé, ze odnalezione rekomendacje towarzystw naukowych w zakresie badan
przesiewowych w kierunku zaburzen motorycznych u niemowlat, odnoszg sie raczej
do rutynowej, okresowej oceny rozwoju dziecka (np. w ramach wizyt immunizacyjnych,
czy wizyt patronazowych). Wytyczne amerykanskie American Academy of Pediatrics wskazuja,
ze nadzér nad prawidtowym rozwojem dziecka powinien odbywaé sie podczas kazdej wizyty
kontrolnej, poczawszy od wczesnego dziecinstwa do okresu dojrzewania. Badania przesiewowe
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w kierunku wad rozwojowych przy uzyciu wystandaryzowanych narzedzi, powinny zostaé
przeprowadzone podczas wizyt profilaktycznych w 9, 18 i 30 m.z. dziecka (AAP 2025).
Zas w wytycznych Massachusetts Health Quality Partners wskazano, ze okresowa ocena stanu
zdrowia dot. dziecka do 1 r.z. natomiast Indian Academy of Pediatrics (IAP 2022) wskazuje
nawiek do 2 r.z. Wytyczne IAP 2022 wskazuja, ze badania przesiewowe w kierunku
prawidtowego rozwoju dziecka z zastosowaniem standaryzowanych narzedzi przesiewowych
nalezy przeprowadzaé w wieku 9-12 mies., 18-24 mies. oraz w momencie rozpoczecia nauki
w szkole. W przypadku niemowlat z grup wysokiego ryzyka, oprdécz nadzoru, nalezy wykonaé
badania przesiewowe w zakresie prawidtowego rozwoju dziecka w wieku 4-6 miesiecy, 9-12
miesiecy, 18-24 miesiecy i co roku do ukonczenia 5 r.z., a nastepnie w momencie rozpoczecia
nauki w szkole. W odniesieniu do predykcyjnych badan genetycznych u dzieci, wskazuje sie,
ze nie powinny by¢ przeprowadzane w przypadku, gdy nie wystepuje bezposrednia korzysé
medyczna u badanego lub objawy choroby nie rozpoczynajg sie w okresie dziecinstwa (CPS
2022, RCP/RCPATH/BSGM 2022, AAP 2013, ACMG 2013, ESHG 2009). Pomimo braku
wystarczajacej liczby odpowiedniej jakosci dowoddéw wskazujacych na zasadnosé prowadzenia
badan przesiewowych wzroku wsréd dzieci, niektore towarzystwa naukowe (AAO/AAPOS
2024, NCCVEH 2024, PTO/PTP 2020, CAO/COS/CFPC/CPS 2019, UK NSC 2019, USPSTF
2017, PHE 2017, RANZCO 2015, AMER 2012), a takze eksperci kliniczni zalecaja
przeprowadzanie programow z zakresu profilaktyki wad wzroku w populacji pediatrycznej.
Odnalezione wytyczne dot. badania stuchu sg zgodne, ze podstawowa populacja docelowa
powinny by¢ wszystkie dzieci w wieku przedszkolnym i wczesnoszkolnym, w wieku od 4 do 7
lat (UKNCS 2019, CDE 2017, ECS 2012, AAA 2011).

W zwiazku z powyzszym wiek populacji docelowej zaplanowanej w programie tj. do 18 r.z.
nie znajduje odzwierciedlenia w odnalezionych wytycznych.

Interwencja

W programie zaplanowano realizacje dziatan takich jak: dziatania organizacyjne i formalne
promujace program, konsultacje w ramach e-konsylium specjalistdbw oraz ustalenie $ciezki
diagnostyczno-terapeutycznej i zakresu opieki spersonalizowanej, diagnostyczne $wiadczenia
zdrowotne dla dzieci objetych opieka programu wg kryteriéw dostepu zgodnie z ustalong
sciezka, wsparcie formalno-logistyczne, wsparcie psychologiczne dla opiekunéw dziecka
wigczonego do programu oraz w razie potrzeby wsparcie samego pacjenta oraz konferencje
dla opiekunéw dziecka i specjalistow.

Konsultacje w ramach e-konsylium specjalistow wraz z ustaleniem Ssciezki diagnostyczno-
terapeutycznej i zakresu opieki spersonalizowanej

Kazdy z pacjentéw zakwalifikowany na podstawie kryteriow wtaczenia w pierwszym etapie
zostanie objety konsultacja w ramach e-konsylium. Po zgtoszeniu sie pacjenta do programu
zebrana zostanie dokumentacja medyczna dziecka, ktérg nastepnie Koordynatorzy przygotuja
w formie elektronicznej. Konsultacje w ramach e-konsylium specjalistow bedg miaty na celu
przyspieszenie postawienia wtasciwej diagnozy i uruchomienia postepowania terapeutycznego.
W konsylium, ktére bedzie sie zbiera¢ raz w tygodniu ma uczestniczyé od 3 do 7 specjalistéw
oraz srednio 10 pacjentéw. Wskazano, ze e-konsylia beda proponowane zaréwno pacjentom
hospitalizowanym zgtaszanym przez lekarzy oddziatowych, jak i pacjentom ambulatoryjnym
zgtaszanym przez lekarza POZ, innych specjalistéw wymienionych wyzej i przez opiekunéw.
Planuje sie organizacje 50 e-konsyliéw rocznie.

Diagnostyczne swiadczenia zdrowotne dla dzieci objetych opiekg Programu wg kryteriéw dostepu
zgodnie z ustalong sciezkq

Po konsylium prowadzone bedg nastepujace interwencje, zaleznie od potrzeb pacjenta i zalecen
specjalistow:

o konsultacje lekarskie specjalistyczne, badanie USG (o USG serca; USG
przezciemigczkowe; USG jamy brzusznej; USG szwéw czaszkowych; USG kanatu
kregowego), badanie wzroku- wizyty stacjonarne lub online z lekarzami réznych
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specjalizacji zatrudnionymi w ramach programu. llos¢ konsultacji przypadajacych
na jednego pacjenta bedzie zalezna od potrzeb i ustalana przez e-konsylium
specjalistéw,

o konsultacje logopedyczne, fizjoterapeutyczne - konsultacje beda realizowane w formie
konsultacji stacjonarnych przez specjalistéw zatrudnionych w ramach programu i maja
obejmowaé ocene stanu pacjenta oraz zalecenia terapeutyczne do dalszej pracy.
Przewiduje sie do 2 wizyt na pacjenta, zaleznie od oceny potrzeb dziecka,

o konsultacja psychologiczne - zaplanowano do 5 stacjonarnych lub online konsultacji
na pacjenta/rodzine, ktére beda dobierane zaleznie od wieku pacjenta i jego potrzeb.
Zaznaczono, ze konsultacje bedg sie odbywaty z samym pacjentem w formie wsparcia
psychologicznego z oceng potrzeb dziecka (diagnoza potrzeb) lub z jego opiekunami
(psychoedukacja, wsparcie w sytuacji uzyskania diagnozy lub jej braku),

o ADOS-2 - na diagnoze zaburzen ze spektrum autyzmu beda mogty zostaé skierowane
dzieci powyzej 12 miesigca zycia w momencie stwierdzenia podejrzenia spektrum
autyzmu przez e-konsylium specjalistow. Wskazano, ze proces diagnozy bedzie trwat
okoto miesigca i bedzie odbywat sie podczas dwéch spotkan- pierwsze
z certyfikowanym terapeuta przeprowadzajacym ocene dziecka w trybie stacjonarnym.
Nastepnie terapeuta wraz z psychiatrg dzieciecym dokona analizy wynikéw testéw.
Po analizie wynikéw pacjent bedzie zapraszany na wizyte z psychiatra dzieciecym, ktéry
postawi ostateczng diagnoze,

o diagnoza SI - na diagnoze proceséw integracji sensorycznej bedg mogty zostad
skierowane dzieci powyzej 3 r.z. w momencie stwierdzenia podejrzenia zaktécen
proceséw Sl przez e-konsylium specjalistéw. Podkreslono, ze diagnoza bedzie polegata
na trzech spotkaniach (1 spotkanie z opiekunem stacjonarne lub online w formie
wywiadu, 2 spotkania z dzieckiem) i zakonczy sie wydaniem oceny proceséw integracji
sensorycznej dziecka w formie dokumentu stworzonego przez certyfikowanego
terapeute i diagnoste Sl (Il stopnien potwierdzony certyfikatem ukonczenia kursu).
Wskazano jednoczesnie, ze na wydanie dokumentu terapeuta bedzie miat dwa tygodnie
od ostatniego spotkania z dzieckiem,

o szerokoprzepustowe badania genetyczne metoda NGS (WES, panele genéw) - badania
genetyczne wykonywane beda w dwéch trybach: bezposrednio po e-konsylium decyzjg
e-konsylium specjalistow lub po konsultacji osobistej z lekarzem ze specjalizacja
z genetyki klinicznej. Wskazano, ze krew bedzie pobierana od pacjenta za zgoda
opiekunéw prawnych i przesytana do laboratorium zewnetrznego. Natomiast po
uzyskaniu wyniku badania pacjent zostanie zaproszony na konsultacje z lekarzem
genetykiem, podczas ktérej dojdzie do wydania wyniku.

Wsparcie formalno-logistyczne

W ramach wsparcia formalno-logistycznego przedstawione zostang mozliwosci wsparcia
ze strony panstwa, jednostek samorzadu terytorialnego, instytucji ochrony zdrowia (NFZ,
podmiotéw leczniczych), zakresu wymaganej dokumentacji, zaswiadczen, orzecznictwa,
organizacji dojazdu dzieci do os$rodka, zapewnienie opiekunéw dziecku w czasie pobytu
w os$rodku.

Wsparcie psychologiczne dla opiekunéw dziecka wtgczonego do programu oraz w razie potrzeby
wsparcie samego pacjenta

Konferencje dla opiekunéw dziecka i specjalistow

Konferencje dla opiekunéw dziecka i specjalistow, m.in. lekarzy pierwszego kontaktu w zakresie
zauwazenia wczesnych symptomoéw/mozliwosci wystepowania wady rozwojowej, co wptynie
na poprawe jakosci opieki poprzez wczesniejszg diagnostyke oraz lepsze zrozumienie trudnej
sytuacji rodziny z dzieckiem z zaburzeniem rozwoju. Zaktada sie udziat okoto 50 osob w jednej
konferencji, co daje udziat 100 oséb rocznie.
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Nalezy wskaza¢, ze wiekszos¢ interwencji zostata opisana w sposdb ogélny. Czesto brakuje
szczegdtowych informacji dot. sposobu przeprowadzenia interwencji, zakresu planowanych
dziatan czy okreslenia jego formy. W kontekscie dziatan edukacyjnych prowadzonych w formie
konferencji opis interwencji nie odnosi sie do kwestii pre- i post-testow wiedzy, jednak
do projektu zataczono przyktadowy test wiedzy. Nalezy jednak wskazaé, ze ww. test
prawdopodobnie odnosi sie do populacji rodzicow/opiekundédw prawnych jak i specjalistéw,
zgodnie z zaplanowang w programie interwencja. Tu nalezy wskazad, ze zakres pytan w testach
wiedzy, dedykowany dla dwéch ww. populacji docelowych powinien byé rézny, adekwatny
do danej grupy, w zwigzku z czym nalezy zaprojektowaé osobne testy wiedzy. Opis interwencji,
w szczegolnosci “Wsparcie formalno-logistyczne”, “Wsparcie psychologiczne dla opiekunéw
dziecka wtaczonego do programu oraz w razie potrzeby wsparcie samego pacjenta”
oraz “Konferencje dla opiekunéw dziecka i specjalistow” nalezatoby uzupetnié.

Warto podkresli¢, ze wiekszo$¢ wymienionych w programie 3$wiadczen oraz wizyt
specjalistycznych jest finansowanych z budzetu panstwa. Badania przesiewowe niemowlat
m.in. w kierunku zaburzenn psychomotorycznych, realizowane sg w ramach $wiadczen
gwarantowanych z zakresu POZ. Badania lekarskie podmiotowe i przedmiotowe
z uwzglednieniem tempa rozwoju psychomotorycznego realizowane s3 w 9 m.z. (w ramach
porad patronazowych oraz badan przesiewowych wykonywanych przez lekarza POZ),
orientacyjna ocena rozwoju psychomotorycznego realizowana jest w 9 oraz w 12 m.z. (w
ramach wizyt patronazowych oraz testéw przesiewowych wykonywanych przez pielegniarki
POZ), a takze obserwacja i ocena rozwoju fizycznego m.in. w zakresie rozwoju
psychoruchowego realizowana jest miedzy 1 a 6 tygodniem zycia (w ramach wizyt
patronazowych wykonywanych przez potozng POZ). W wykazie $wiadczen gwarantowanych
dostepne sg rowniez $wiadczenia ultrasonograficzne (w tym USG przezciemigczkowe, USG
brzucha i przestrzeni zaotrzewnowej, echokardiografia) oraz szereg porad specjalistycznych
(m.in. neurologia dziecieca, kardiologia dziecieca, neurochirurgia dla dzieci, okulistyka dla dzieci,
leczenie wad postawy u dzieci i mtodziezy, rzadkie wrodzone wady metabolizmu u dzieci,
porada oraz $wiadczenia fizjoterapeutyczne). W programie opieki gwarantowanej dostepne
sg $wiadczenia udzielane w warunkach stacjonarnych (psychiatrycznych, leczenia uzaleznien
| w izbie przyjec), dziennych oraz ambulatoryjnych, obejmujacych leczenie $rodowiskowe.
W wykazie $wiadczen gwarantowanych z zakresu AOS znajduje sie réwniez badanie
genetyczne wykonywane metodg poréwnawczej hybrydyzacji genomowej do mikromacierzy
(aCGH). Wyjatek stanowi terapia zaburzen integracji sensorycznej Sl, badanie ADOS-2 oraz
szerokoprzepustowe badanie genetyczne metodg NGS (WES, panel gendw). Ponadto,
w przypadku konsultacji okulistycznej, psychologicznej oraz fizjoterapeutycznej teleporada jest
dopuszczalna wytacznie jako kontynuacja procesu terapeutycznego lub wizyta kontrolna
po uprzednim badaniu osobistym. Natomiast zaplanowane w programie dziatania edukacyjne
skierowane do rodzicéw nie s3 finansowane w ramach swiadczen gwarantowanych i stanowia
ich uzupetnienie. Nalezy podkresli¢, ze wnioskodawca w tresci PPZ nie zaplanowat dziatan
majacych na celu unikniecie ryzyka podwdjnego finansowania $wiadczen.

Monitorowanie i ewaluacja

Monitorowanie i ewaluacja s3 istotnymi elementami programu, ktére umozliwiaja biezgca ocene
jego przebiegu oraz okreslenie wptywu programu na sytuacje spoteczng i zdrowotng
w perspektywie wieloletniej. Monitorowanie jest procesem zbierania danych o realizacji
programu i stuzy kontrolowaniu ich przebiegu i postepu. Ewaluacja programu jest analiza
danych realizowang po jego zakonczeniu w celu oceny efektéw prowadzonych dziatan.

Ocena zgtaszalnosci do programu zostata zaplanowana na podstawie analizy wskazZnikéw.
Nalezy zaznaczyé, ze wskazniki: ,ilos¢ wydanych dokumentéw zawierajacych konkluzje
| diagnoze” oraz ,wspoétczynnik diagnostyczny (poziom wykrywalnosci przyczyny wad
rozwojowych i zaburzenia rozwoju) w stosunku do dzieci wtgczonych do programu” odnosza
sie bardziej do ewaluacji. Z kolei wskaznik ,ocena poprawy wiedzy i Swiadomosci na podstawie
testu wiedzy i poréwnania danych ogdlnych przed i po przystapieniu do programu” zostat
sformutowany w sposob nieprawidtowy. Warto takze zauwazyé, ze wzrost Swiadomosci
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wskazany obok wzrostu wiedzy jest w istocie niemierzalny. Pozostate wskazniki w wiekszosci
zostaty sformutowane prawidtowo. Dodatkowo, jak wskazano w opisie dotyczagcym celéw
| miernikdw efektywnosci, wskazniki nr 1-5 oraz 7-8 nie spetniajg funkcji miernika
efektywnosci, mogg natomiast zosta¢ wykorzystane podczas monitorowania.

Ocene jakosci $wiadczen zaplanowano na podstawie analizy wynikdéw ankiety satysfakcji.
Do projektu programu zatagczono wzér ankiety satysfakcji, ktéry zawiera jedynie cztery pytania
zamkniete i jedno otwarte dot. mozliwosci wskazania dodatkowych uwag. Biorac pod uwage
tak kompleksowe i zréznicowane interwencje, zaplanowane w programie, w przedstawionym
zataczniku brakuje pytan odnoszacych sie do poszczegélnych dziatan, co nalezy uzupetnic.

W projekcie wskazano, ze planowane s3 trzy ewaluacje programu, ktére bedg przeprowadzane
przez niezaleznego zewnetrznego eksperta wytypowanego przez Polski Rejestr Wrodzonych
Wad Rozwojowych: po pierwszym roku, po drugim roku funkcjonowania programu oraz
po zakoAczeniu realizacji programu. Wskazano, ze ewaluacja prowadzona bedzie
z wykorzystaniem co najmniej zdefiniowanych wcze$niej miernikdw efektywnosci
odpowiadajacych celowi gtéwnemu i celom szczegdétowym programu. Nalezy jednak zaznaczy¢,
ze tylko jeden miernik czesciowo zostat sformutowany prawidtowo. Warto réwniez podkresli¢,
ze ewaluacja programu powinna opierac sie na poréwnaniu stanu sprzed wprowadzenia dziatan
w ramach programu, a stanem po jego zakonczeniu, co zostato czesciowo uwzglednione
w projekcie programu. Ze wzgledu na niewielka liczbe prawidtowo sformutowanych miernikdéw
efektywnosci, kompleksowa ewaluacja programu moze okaza¢ sie utrudniona.

Warunki realizacji

W projekcie przedstawiono etapy i dziatania podejmowane w PPZ, sposéb informowania
o mozliwosci przystapienia i zakoriczenia udziatu w programie oraz monitorowanie i ewaluacje.
Odniesiono sie do warunkéw dotyczacych personelu, wyposazenia i warunkéw lokalowych.
Nalezy jednak wskazaé, ze opis sposobu zakonczenia udziatu w programie zostat opisany
w sposodb ogdlny i wymaga doprecyzowania.

Realizator programu zostanie wybrany na podstawie procedury konkursu ofert, co jest zgodne
Z przepisami ustawy.

W budzecie przedstawiono koszty jednostkowe, koszty szacowane dla 500 pacjentéw
przyjmowanych w ciggu roku, koszty posrednie i bezposrednie. W projekcie odniesiono sie do
kosztéw dziatan informacyjnych i ewaluacji, nie przedstawiono jednak kosztéw monitorowania,
co nalezy uzupetnié. Nalezy wskazac¢, ze w budzecie uwzgledniono koszt badania USG (250
zt/0s.), jednak nie rozrézniono go na poszczegoélne badania, ktére zaproponowano w opisie
interwencji tj.. USG serca, USG przezciemigczkowe, USG jamy brzusznej, USG szwow
czaszkowych, USG kanatu kregowego.

Koszt catkowity programu zostat oszacowany na 4 032 354 zt (1 344 118 zt rocznie).

Program ma zosta¢ sfinansowany ze srodkéw: JST, Narodowy Fundusz Zdrowia, budzet
Panstwa, srodki europejskie.

Whioski z oceny technologii medycznej przeprowadzonej przez Agencje

Problem zdrowotny

Zaburzenia motoryczne u niemowlgt

Prawidtowy rozwdj psychomotoryczny niemowlecia odnosi sie do postepujacych umiejetnosci
psychoruchowych dziecka w pierwszym roku zycia, obejmujacych zarowno motoryke duza
(postawe i lokomocje) i mata (koordynacja oko-reka, zrecznosé) jak i rozwaj psychiczny (mowa,
zachowanie i rozwdj socjalny). Ocena jakosci rozwoju psychomotorycznego stanowi zaréwno
podstawe wczesnego rozpoznawania zaburzen wynikajacych ze strony osrodkowego
i obwodowego uktadu nerwowego, czy aparatu ruchu, jak i jest narzedziem do oceny efektow
podejmowanego tu leczenia i rehabilitacji
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Diagnostyka funkcjonalna pacjentéw w wieku rozwojowym 0O-2 lat zgodnie z wytycznymi
Krajowej Izby Fizjoterapeutéw polega na cyklicznej obserwacji i ocenie punktowej wszystkich
czterech obszaréw rozwojowych podczas spontanicznej aktywnosci dziecka, tj. oceny: kontroli
posturalnej, kontroli motorycznej, motoryki matej, poziomu rozwoju funkcji psychicznych.

Spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych (FASD)

Spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych (FASD) opisuje fizyczne i umystowe wady
wrodzone, bedace wynikiem dziatania alkoholu etylowego na rozwijajace sie w tonie matki
dziecko (tzw. prenatalna ekspozycja na alkohol, ang. prenatal alcohol exposure - PAE).

W pismiennictwie wystepuje wiele zréznicowanych jednostek diagnostycznych, ktére zalicza
sie do FASD. S3 to np.:

o ptodowy zespdt alkoholowy (ang. fetal alcohol syndrome - FAS),

o czesciowy ptodowy zespdét alkoholowy (ang. partial fetal alcohol syndrome - pFAS),

o zaburzenia neurorozwojowe zwigzane z prenatalng ekspozycja na alkohol (ang. Alcohol-
related neurodevelopmental disorder - ARND),

o poalkoholowe defekty urodzeniowe (ang. alcohol-related birth defects - ARBD),

o wady wrodzone zwigzane z prenatalnym narazeniem na alkohol.

W Polsce, zespdét dziatajacy przy Panstwowej Agencji Rozwiazywania Probleméw
Alkoholowych (PARPA) w ramach FASD wyrdznia:

o FAS (Q86.0 zgodnie z klasyfikacjg ICD-10),
o zaburzenia neurorozwojowe zwigzane z prenatalng ekspozycja na alkohol) (G96.8
zgodnie z ICD-10).

Alternatywne Swiadczenia

Zaburzenia motoryczne u niemowlgt

Badania przesiewowe niemowlat m.in. w kierunku zaburzen psychomotorycznych, realizowane
sa w ramach $wiadczen gwarantowanych z zakresu podstawowej opieki zdrowotnej (POZ).
Zgodnie z Rozporzadzeniem Ministra Zdrowia z dnia 24 wrzesnia 2013 r. w sprawie Swiadczen
gwarantowanych z zakresu POZ (Dz.U. 2023 poz. 1427 z p6zn. zm.) badania dzieci do 1 r.z.
realizowane s3 przez:

o lekarza POZ - w ramach porad patronazowych oraz badan przesiewowych,
o pielegniarki POZ - w ramach wizyt patronazowych oraz testéw przesiewowych,
o potoznej POZ - w ramach wizyt patronazowych.

Ponadto zgodnie ze Standardem Organizacyjnym Opieki Okotoporodowej, ktére reguluje
Rozporzadzenie Ministra Zdrowia z dnia 16 sierpnia 2018 r. w sprawie standardu
organizacyjnego opieki okotoporodowej (Dz.U. 2022 poz. 1430), ktory to naktada na podmiot
leczniczy obowigzek przeprowadzenia badan przesiewowych przed wypisem ze szpitala
tj. m.in.: przesiewowe badanie stuchu, pobranie badania przesiewowego na bibute (badanie
suchej kropli krwi).

W polskim systemie ochrony zdrowia funkcjonuje $wiadczenie pn. dzieciecej opieki
koordynowanej (DOK; Zarzadzenie Nr 30/2018/DSOZ Prezesa NFZ z dn. 30 marca 2018 r.),
ktére obejmuje zintegrowana opieke neonatologiczng, wielospecjalistyczng opieke
pediatryczng oraz programy rehabilitacyjne. Jest ono skierowane do dzieci do ukoriczenia 3.
Z, u ktérych zdiagnozowano ciezkie i nieodwracalne uposledzenie albo nieuleczalng chorobe
zagrazajacg ich zyciu, ktére powstaty w prenatalnym okresie rozwoju dziecka lub w czasie
porodu. Swiadczenia te dedykowane s3 takze noworodkom urodzonym przedwczeénie z ciazy
o czasie trwania ponizej 33 tygodni, klasyfikowanym jako noworodki VLBW (very low birth
weight).

Zgodnie z rozporzadzeniem Ministra Zdrowia dnia 6 listopada 2013 r. w sprawie $wiadczenh
gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (Dz. U. 2016 poz. 357 z pdzn.
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zm.) , w wykazie $wiadczen gwarantowanych znajduja sie $wiadczenia ultrasonograficzne,
badanie laboratoryjne (badanie genetyczne metoda poréwnawczej hybrydyzacji genomowe;j
do mikromacierzy (aCGH, ang. Array Comparative Genomic Hybridization) oraz porady
specjalistyczne (m.in diabetologia dla dzieci, gastroenterologia dla dzieci, kardiologia dziecieca,
nefrologia dla dzieci, neurologia dziecieca, neurochirurgia dla dzieci, ortopedia i traumatologia
narzadu ruchu dla dzieci, okulistyka dla dzieci, otolaryngologia dziecieca, logopedia, leczenie
wad postawy u dzieci i mtodziezy, rzadkie wrodzone wady metabolizmu u dzieci.

Swiadczenia gwarantowane z zakresu rehabilitacji leczniczej

Ponadto zgonie z Rozporzadzeniem Ministra Zdrowia z dnia 6 listopada 2013 r. w sprawie
Swiadczen gwarantowanych z zakresu rehabilitacji leczniczej (Dz.U. 2021 poz. 265 z pdzn. zm.)
porada i Swiadczenia fizjoterapeutyczne znajdujg sie w wykazie swiadczenn gwarantowanych
z zakresu rehabilitacji leczniczej.

Zgodnie z rozporzadzeniem Ministra Zdrowia z dnia 22 listopada 2013 r. w sprawie $wiadczen
gwarantowanych z zakresu leczenia szpitalnego (Dz.U. 2023 poz. 870 z pézn. zm.), $wiadczenia
gwarantowane z zakresu leczeniu szpitalnego obejmujg $wiadczenia scharakteryzowane m.in.
rozpoznaniami: O35.4 - opieka potoznicza z powodu (podejrzewanego) uszkodzenia ptodu
przez alkohol, PO4.3 - stan ptodu i noworodka spowodowany piciem alkoholu przez matke,
Q86.0 - ptodowy zespdt alkoholowy (dyzmorficzny).

Rehabilitacja dzieci dotknietych FAS moze by¢é prowadzona w ramach swiadczenia
,rehabilitacja dzieci z zaburzeniami wieku rozwojowego”. Zgodnie z Rozporzadzeniem Ministra
Zdrowia z dnia 6 listopada 2013 r. w sprawie $wiadczern gwarantowanych z zakresu rehabilitacji
leczniczej (Dz.U. 2021 poz. 265 z pdzn. zm.) skierowanie na rehabilitacje dzieci z zaburzeniami
wieku rozwojowego realizowang w warunkach o$rodka lub oddziatu dziennego, moze by¢
wystawiane przez lekarza nastepujgcych oddziatéw szpitalnych i poradni specjalistycznych:
neonatologicznej, rehabilitacyjnej, ortopedii i traumatologii narzadu ruchu, neurologicznej,
reumatologicznej, chirurgii dzieciecej, endokrynologii dzieciecej, diabetologii dzieciecej
lub lekarza podstawowej opieki zdrowotnej.

W Polsce funkcjonuje Krajowe Centrum Przeciwdziatania Uzaleznieniom, ktdre jest
wyspecjalizowang agenda Ministra Zdrowia, utworzong w roku 2022 w wyniku potaczenia
Krajowego Biura do Spraw Przeciwdziatania Narkomanii oraz Panstwowej Agencji
Rozwigzywania Probleméw Alkoholowych. Wsrdd gtéwnych zadan Centrum nalezy wymienié:

o wykonywanie zadan w zakresie profilaktyki i rozwigzywania probleméw alkoholowych,
ktére polegaja na powierzaniu i wspieraniu wykonywania zadan publicznych, wraz
z udzielaniem dotacji na finansowanie ich realizacji;

o inicjowanie, wspieranie i prowadzenie dziatan w zakresie profilaktyki zaburzen, ktére
wynikaja z prenatalnej ekspozycji na alkohol oraz inicjowanie i wspieranie dziatah
w zakresie pomocy osobom ze spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych (FASD)
oraz ich rodzinom lub opiekunom;

o monitorowanie realizacji programéw profilaktyki i rozwigzywania probleméw
alkoholowych oraz przeciwdziatania narkomanii.

Ocena technologii medycznych

Podsumowanie odnalezionych wytycznych klinicznych

Badania genetyczne

o Ze wzgledéw etycznych decyzje dotyczace wykonania badan genetycznych u dzieci
powinny by¢ podejmowane, majac na wzgledzie dobro dziecka (CPS 2022,
RCP/RCPATH/BSGM 2022, AAP 2013, ACMG 2013, ESHG 2009).

o W odnalezionych rekomendacjach/stanowiskach towarzystw naukowych wskazuje sie,
ze predykcyjne badania genetyczne u dzieci nie powinny by¢ przeprowadzane
w przypadku, gdy nie wystepuje bezposrednia korzys¢ medyczna u badanego
lub objawy choroby nie rozpoczynajg sie w okresie dziecinstwa. Obejmuje to przypadki
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choréb genetycznych, ktére zwykle ujawniajg sie w dorostosci. Wyjatek stanowia
choroby, w przypadku ktérych mozna wdrozy¢ przed okresem dorostosci
udokumentowane, efektywne interwencje  zapobiegawcze  (profilaktyczne
lub terapeutyczne) i s3 one dostepne. W pozostatych przypadkach zaleca sie odtozenie
decyzji o badaniach genetycznych do osiaggniecia przez dziecko petnoletnosci lub gdy
bedzie w stanie samodzielnie zrozumie¢ sens badania i podja¢ swiadomga decyzje (CPS
2022, RCP/RCPATH/BSGM 2022, AAP 2013, ACMG 2013, ESHG 2009).

Nie zaleca sie badan genetycznych na status nosicielstwa u dzieci i mtodziezy (CPS
2022, RCP/RCPATH/BSGM 2022, AAP 2013, ACMG 2013, ESHG 2009).

Zakres oferowanych badan genetycznych powinien w pierwszej kolejnosci obejmowacé
badania w kierunku konkretnych genéw/syndroméw okreslonych na podstawie
objawdw, wczesniejszych badan czy uwzgledniajacych historie rodziny (AACAP 2023,
CPS 2022, AACAP 2020, ACMG 2013).

Nalezy oferowac poradnictwo genetyczne (realizowane przez genetykdéw klinicznych,
doradcéw genetycznych lub innych pracownikéw ochrony zdrowia posiadajacych
odpowiednie przeszkolenie i wiedze specjalistyczng), w ramach ktérego powinno
sie doktadnie poinformowaé o potencjalnych korzysciach oraz ryzyku zwigzanym
z badaniami genetycznymi oraz w celu uzyskania $wiadomej zgody rodzicow
lub opiekunéw prawnych oraz dziecka, jezeli ma odpowiednie zdolnosci
do podejmowania decyzji (CPS 2022, RCP/RCPATH/BSGM 2022, AAP 2013, ESHG
2009).

Podczas rozwazania predykcyjnego badania genetycznego u dziecka dobrze jest
uwzgledni¢ wszystkich odpowiednich pracownikéw ochrony zdrowia (np. kardiologéw).
W takich przypadkach multidyscyplinarny zespét powinien przedyskutowac istotne
decyzje indywidualnie (RCP/RCPATH/BSGM 2022).

W przypadku diagnostyki dzieci z podejrzeniami lub juz istniejgcymi zaburzeniami
rozwoju/niepetnosprawnoscia intelektualng, sekwencjonowanie genomu lub eksomu
jest zalecane jako pierwszy lub drugi poziom diagnostyki (AAP 2025, ACMG 2021,
AACAP 2020).

Zaburzenia motoryczne u niemowlgt

Realizacja badar przesiewowych w kierunku zaburzen rozwoju (w tym rozwoju psychomotorycznego)

w populacji niemowlgt i matych dzieci

O

O

W polskich wytycznych Krajowej Izby Fizjoterapeutéw podkresla sie, ze ocena jakosci
rozwoju psychomotorycznego stanowi zarowno podstawe wczesnego rozpoznawania
zaburzen wynikajacych ze strony osrodkowego i obwodowego uktadu nerwowego, czy
aparatu ruchu, jak i jest narzedziem do oceny efektow podejmowanego tu leczenia
i rehabilitacji (KIF 2023).

Wytyczne amerykanskie American Academy of Pediatrics wskazuja, ze nadzoér
nad prawidtowym rozwojem dziecka (obejmujacy kompleksowg ocene) powinien
odbywac sie podczas kazdej wizyty kontrolnej, poczawszy od wczesnego dziecinstwa
do okresu dojrzewania. Badania przesiewowe w kierunku wad rozwojowych przy uzyciu
wystandaryzowanych narzedzi, powinny zosta¢ przeprowadzone podczas wizyt
profilaktycznych w 9, 18 i 30 m.z. dziecka (AAP 2025). Zas w wytycznych
Massachusetts Health Quality Partners podkreslono, ze okresowa ocena stanu zdrowia
dziecka w 1 r.z. powinna obejmowac m.in. ocene rozwoju motoryki matej i duzej ( MHQP
2024).

Réwniez w wytycznych Indian Academy of Pediatrics wskazuje sie, ze wszystkie dzieci
do 2 r.z. podczas wizyt immunizacyjnych nalezy rutynowo badaé¢ pod katem
prawidtowego rozwoju (osiaganie przez dziecko odpowiednich dla wieku kamieni
milowych). Dodatkowo, badania przesiewowe w kierunku prawidtowego rozwoju
dziecka z zastosowaniem standaryzowanych narzedzi przesiewowych nalezy
przeprowadzac¢ w wieku 9-12 miesiecy, 18-24 miesiecy oraz w momencie rozpoczecia
nauki w szkole. W przypadku niemowlat z grup wysokiego ryzyka, oprécz nadzoru,
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nalezy wykona¢ badania przesiewowe w zakresie prawidtowego rozwoju dziecka
w wieku 4-6 miesiecy, 9-12 miesiecy, 18-24 miesiecy i co roku do ukonczenia 5 r.z.,
a nastepnie w momencie rozpoczecia nauki w szkole (IAP 2022).

o Natomiast australijskie Royal Australian College of General Practitioners nie zaleca
przeprowadzania badan przesiewowych w populacji ogdlnej przy uzyciu
standaryzowanych narzedzi w celu wykrycia opéznien rozwojowych u dzieci w wieku
<5 lat (RACGP 2024). Jedynie u dzieci zagrozonych opdznieniem rozwojowym
(wczesniactwo, niska masa urodzeniowa, powiktania okotoporodowe, staby stan
zdrowia matki w cigzy, narazenie na alkohol i narkotyki w okresie prenatalnym,
zakazenia, cechy genetyczne, trauma, maltretowanie, narazenie na toksyny, zatrucie
otowiem, niski status spoteczno-ekonomiczny) organizacja zaleca przeprowadzenie
oceny osiaggniecia kamieni milowych w zakresie rozwoju spotecznego, emocjonalnego,
komunikacyjnego, poznawczego oraz motoryki matej i duzej (RACGP 2024).

o Royal Australian College of General Practitioners zaleca réwniez, aby w populacji dzieci
w wieku <5 lat zwracaé¢ uwage na czynniki ryzyka, w tym niska mase urodzeniows,
przedwczesny poréd, rodzinng, historie opdZnien rozwojowych, prenatalne, narazenie
na alkohol i inne narkotyki; uzyskaé¢ informacje na temat obaw rodzicéw/opiekunéw
prawnych dotyczacych opdéznien rozwojowych; obserwowad, ale nie przeprowadzaé
formalnej oceny rozwoju (RACGP 2024).

o Brytyjskie National Institute for Health and Care Excellence w ramach swoich
wytycznych dotyczacych dzieci urodzonych przedwczeénie zwraca uwage, ze sg one
bardziej narazone na problemy z funkcjami motorycznymi i wystepuje u nich zwiekszona
czestosé wystepowania zaburzen koordynacji rozwojowej w porédwnaniu z populacja
ogblna. W przypadku wszystkich dzieci urodzonych przedwczesnie, u ktérych
przeprowadzany jest rozszerzony nadzér rozwojowy, organizacja zaleca zapewnienie
co najmniej: 2 osobistych wizyt kontrolnych w pierwszym roku (skupiajacych
sie na rozwoju) w nastepujacym wieku (wiek skorygowany): pomiedzy 3a 5ido 12 m.z.
oraz szczegotowa osobistg ocene rozwoju w wieku 2 lat (NICE 2017).

Narzedzia diagnostyczne stosowane w ocenie zaburzenn rozwoju (w tym rozwoju
psychomotorycznego) w populacji niemowlgt i matych dzieci

o W odnalezionych wytycznych wymieniono nastepujace narzedzia stosowane do oceny
rozwoju psychomotorycznego lub poszczegdlnych sktadowych rozwoju dziecka
we wczesnym okresie zycia:

o Skala Oceny Funkcjonalnej Pacjentéw w wieku Przedszkolnym (SOF-PP)
(stosowana od 1 m.z. do 7 r.z.) (KIF 2023),

o Test Umiejetnosci Motorycznych Niemowlat (ang. Test of Infant Motor
Performance, TIMP) (KIF 2023),

o Skala Rozwoju Motorycznego Peabody (ang. Peabody Developmental Gross
Motor Scale, PDMS-GM) (KIF 2023),

o Skala Alberta (ang. Alberta Infant Motor Scale, AIMS) (KIF 2023),

o Skala Funkcjonalna Motoryki Duzej (ang. Gross Motor Function Measure - 88,
GMFM-88 lub -66) (KIF 2023),

o System Klasyfikacji Funkcji Motoryki Duzej (ang. Gross Motor Function
Classiffication System, GMFCS) (KIF 2023),

o System Klasyfikacji Zdolnosci Manualnych (ang. Manual Ability Classiffication
System, MACS) (KIF 2023),

o klasyfikacja wg Vojty (KIF 2023),

o kwestionariusz Ages and Stages (ang. Ages and Stages Questionnaire, ASQ)
(AAP 2025, IAP 2022, NICE 2017),

o ocena kamieni milowych wg Survey of Well-being for Young Children (SWYC)
(1-65 m.z.) (AAP 2025, MHQP 2024),

o Denver Development Screening Test-Il (DDST) (IAP 2022),
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O

o Tabela badan przesiewowych rozwoju Trivandrum (ang. Trivandrum
Developmental Screening Chart, TDSC) (IAP 2022),

o Baroda Development Screening Tool (BDST) (IAP 2022).
Krajowa Izba Fizjoterapeutéw wskazuje, ze najbardziej wartosciowym narzedziem
oceny rozwoju motorycznego jest takie, ktére ocenia rozwdj dziecka na kazdym jego
etapie, zaréwno pod wzgledem iloSciowym, jak i jakosciowym (tzn. sprawdza nie tylko
wystepowanie danej cechy, czyli fakt wykonania konkretnego zadania motorycznego,
ale rowniez jego jakosé, tj. w jaki sposéb zostato wykonane). Ponadto w ocenie rozwoju
psychomotorycznego nalezy okresli¢ nie tylko etap i wiek, w ktérym dziecko osiggneto
poszczegdlne umiejetnosci, ale takze tempo tych postepdw, rozpoznad, czy rozwdj jest
harmonijny (podobny w réznych sferach rozwoju), czy poszczegdlne osiggniecia
rozwojowe korelujg z wiekiem dziecka (KIF 2023).
Izba Fizjoterapeutéw w swoich wytycznych zaleca stosowanie skali oceny funkcjonalnej
pacjentow w wieku przedszkolnym (SOF-PP). Jest to narzedzie oceny funkcjonalnej
przeznaczone dla dzieci od pierwszego miesigca do 7 r.z. Ocena przy wykorzystaniu
SOF-PP polega na cyklicznej obserwacji i ocenie punktowej wszystkich czterech
obszaréw rozwojowych podczas spontanicznej aktywnosci dziecka (tj. oceny: kontroli
posturalnej, kontroli motorycznej, motoryki matej oraz poziomu rozwdj funkcji
psychicznych). Poniewaz SOF-PP wymaga kilkukrotnej oceny dziecka w miare uptywu
czasu, umozliwia to monitorowanie zmian w zakresie wartosci poszczegdlnych
wskaznikéw aktywnosci, a zatem pozwala na analize tempa rozwoju dziecka. Z kolei
odrebna ocena 4 obszaréw rozwoju stwarza nie tylko mozliwo$é rozpoznania
konkretnych deficytéw rozwojowych, ale pozwala dostrzec, czy rozwdj jest harmonijny
oraz czy poszczegblne obszary rozwojowe korelujg ze soba. Podnosi to zdecydowanie
wartos$¢ predykcyjng oceny funkcjonalnej pacjentéw pediatrycznych. SOF-PP nie jest
dedykowana zadnej okreslonej grupie pacjentéw i moze by¢ stosowana bez wzgledu na
to, z jakim problemem sie borykaja. Wytyczne zwracajg rowniez uwage na duzg czutos$é
pomiaréw z wykorzystaniem SOF-PP, co pozwala wiec nie tylko na ocene
i monitorowanie stanu funkcjonalnego dziecka w czasie, ale takze na dokonywanie
poréwnan poziomu funkcjonalnosci pomiedzy réznymi osobnikami w populacji
dzieciecej (KIF 2023).
Chociaz przedstawiona powyzej skala oceny funkcjonalnej pacjentéw w wieku 0-7 lat
stanowi podstawowg czes¢ diagnostyki funkcjonalnej i dokumentacji medycznej
w fizjoterapii pediatrycznej, to niezbedne jest uwzglednienie pozostatych ogniw
postepowania fizjoterapeutycznego, takich jak: wywiad, skale, testy funkcjonalne,
okreslenie problemu gtéwnego, okreslenie blizszego i dalszego celu w rehabilitacji,
whioski z badania oraz plan i program rehabilitacji (KIF 2023).
Wywiad w przypadku matych dzieci nalezy przeprowadzi¢ z rodzicami/opiekunami
pacjenta. Ma na celu zebranie doktadnych informacji na temat przyczyny i powodu,
dla ktérego pacjent zgtosit sie do fizjoterapeuty. W tym celu niezbedna bedzie analiza
innych dokumentow (tj. ksigzeczka zdrowia dziecka, epikryza itd.). Wazne jest,
aby podczas wywiadu uzyskad i wiasciwie zinterpretowaé nastepujace informacje:

o czas trwania problemu;
czy objawy zmieniajg sie w czasie;
co powoduje pogorszenie lub nasilenie objawoéw;
co powoduje zmniejszenie/redukcje objawdw;
jak przebiegato dotychczasowe leczenie, w tym farmakologiczne, chirurgiczne,
ortopedyczne, fizjoterapeutyczne, ortotyczne lub inne;
o jakie badania diagnostyczne, takze z zakresu badan dodatkowych byty

dotychczas wykonane;
o czy pacjent choruje przewlekle, czy doznat urazéow lub wypadkéw w przesztosci

(KIF 2023).

o
o
o
o
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Dalsze postepowanie

O

W sytuacji wykrycia w ramach badan przesiewowych lub nadzoru nieprawidtowosci
w rozwoju motorycznym, u dziecka nalezy wykonaé¢ kompleksowe badania
neurologiczne. W przypadku stwierdzenia zwiekszonego napiecia miesniowego, nalezy
rozwazy¢ wykonanie badan obrazowych mézgu. Natomiast u dzieci z prawidtowym
lub zmniejszonym napieciem mie$niowym nalezy wykona¢ badania laboratoryjne kinazy
kreatynowe] i hormonu tyreotropowego (AAP 2025).

Spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych (FASD)

Edukacja kobiet w wieku prokreacyjnym, w zakresie szkodliwosci spozycia alkoholu w cigzy

O

Do tej pory nie ustalono, czy istnieje bezpieczna dla ptodu dawka alkoholu, ktéra moze
przyjac kobieta w cigzy (AAP 2021, PARPA 2020, WFSBP/IAWMH 2019).

Aby zmniejszy¢ ryzyko szkdd dla nienarodzonego dziecka, kobiety w cigzy lub planujace
ciaze nie powinny pi¢ alkoholu. W przypadku kobiet karmigcych piersig
najbezpieczniejsza dla dziecka jest catkowita abstynencja (SoAM/CCS/UoS 2021,
AAFP 2017).

Istotnym i kluczowym rozwigzaniem pozostaje catkowite porzucenie picia alkoholu
przed, w trakcie i po zakonczeniu cigzy (WFSBP/IAWMH 2019).

Przesiew w kierunku spozycia alkoholu wsrdd wszystkich pacjentek znajdujacych
sie w wieku umozliwiajgcym zajscie w cigze, powinien zataczaé w sobie takze element
edukacyjny oparty o wytyczne w zakresie obnizenia ryzyka spozywania alkoholu
podczas cigzy (BCMoH/BCCSU 2020).

Dziatania informacyjno-edukacyjne powinny by¢ kierowane zaréwno do kobiet
w wieku produkcyjnym, kobiet w cigzy, jak i do populacji ogélnej, w celu zwiekszenia
Swiadomosci i wiedzy nt. szkéd zwigzanych ze spozywaniem alkoholu w trakcie cigzy
(oraz innych substancji psychoaktywnych) (WFSBP/IAWMH 2019).

Diagnostyka dzieci i mtodziezy w zakresie FAS/FASD

O

O

Rozpoznanie FASD wymaga uwzglednienia oceny ponizej wymienionych cech:

o charakterystyczny wzér cech twarzy (dysmorfia twarzy),

o zaburzenia wzrostu,

o zaburzenia neurorozwojowe,

o potwierdzona Ilub niepotwierdzona ekspozycja na alkohol w okresie
prenatalnym (AAP 2021, PARPA 2020, AGDoH 2020, SIGN 2019, AAFP 2017,
CFASDN 2016, GNP/AZQ/AWMF 2013).

Specjalistyczna diagnoza FASD to =zadanie interdyscyplinarnego zespotu
wspotpracujacego z oSrodkiem wysokospecjalistycznym, w ktérym istnieje mozliwos$é
przeprowadzenia diagnostyki réznicowej i funkcjonalnej. W sktad zespotu moga
wchodzi¢ m.in: pediatra, psycholog, logopeda oraz terapeuta zajeciowy (PARPA 2020,
AGDoH 2020, SIGN 2019, CFASDN 2016, NIAA/CIFASD/CoFASP 2016,
RCoGP/RCoP 2014).

Nalezy pamietaé, ze zaburzenia z grupy FASD to diagnoza medyczna, a w procesie
diagnostycznym operuje sie terminologiag specjalistyczng, ktéra nie zawsze jest
zrozumiata dla pacjentow i ich rodzin. Wazne zatem jest, aby zadbaé¢ o zrozumiatg
i prostg forme przekazu. Osoba przekazujgca diagnoze powinna tez umozliwié
pacjentowi i/lub jego rodzinie kontakt ze specjalista w pézniejszym terminie, jesli beda
mieli dodatkowe pytania lub watpliwosci (PARPA 2020).
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Obserwacja zachowan spotecznych dzieci potgczona ze wsparciem psychologicznym dla rodzin
dotknietych problemem FAS

o Deficyty rozwojowe, poznawcze lub behawioralne charakterystyczne dla FASD
obejmuija:

o zaburzenia neurokognitywne - deficyty lub rozbieznosci
poznawcze/rozwojowe, zaburzenia funkcji wykonawczych, opdznienia mowy
i/lub opdznienia w funkcjonowaniu motorycznym:;

o problemy z samoregulacjg u mtodszych dzieci - problemy z samouspokojeniem
i snem (u starszych dzieci obejmujg rozregulowanie zachowania);

o zahamowanie umiejetnosci adaptacyjnych - zaburzenia umiejetnosci
spotecznych, samoopieki i codziennego funkcjonowania (PARPA 2022, AAP
2021, GNP/AZQ/AWMF 2013).

Warsztaty edukacyjno-terapeutyczne dla rodzicdw/ opiekundw dzieci z FASD

o Plan leczenia zachowan i zaburzen alkoholowych nalezy skierowa¢ do rodzin i ktas¢
szczegolny nacisk na wczesng edukacje (RCoGP/RCoP 2014).
o Stosowane u dzieci interwencje powinny by¢ dostosowane do potrzeb jednostki:
konkretne interwencje o znanej skutecznosci obejmujg trening przyjazni dla dzieci
z udziatem rodzicow lub opiekunéw (RCoGP/RCoP 2014).
Podsumowanie dowoddéw naukowych skutecznosci klinicznej

Narzedzie przesiewowe, diagnostyczne w kierunku ASD i probleméw z zachowan u dzieci/mtodziezy:

o Do interwencji zastosowanych w ramach tzw. standardowej baterii testéw w zakresie
cech i problemoéw zwigzanych ASD mozna wtaczyé narzedzia takie jak: ADOS, CBC, CARS,
MacArthur-Bates Communicative Development Inventory, PSI, Pervasive Developmental
Disorders Behavior Inventory oraz profil psychoedukacyjny i SRS (McConachie 2015).

o Autism Diagnostic Interview-Revised (ADI-R) oraz Autism Diagnostic Observation
Schedule (ADOS) wyrdzniaty sie z najwiekszg iloscig dowoddw, najwyzszg czutoscig i
swoistoscig i mogg by¢ traktowane jako ,ztoty standard” w postepowaniu diagnostycznym
w ASD (Falkmer 2013).

Interwencje oparte o zwiekszenie aktywnosci fizyczne;j:

o Skuteczno$¢ kinezyterapii w populacji dzieci z ASD jest dos¢ wysoka, ale lepsze rezultaty
pod wzgledem poprawy kompetencji spotecznych i funkcji motorycznych uzyskiwano
w przypadku terapii indywidualnej niz grupowej (Sowa 2011).

Spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych (FASD)

Skutecznos¢ kliniczna krétkich interwencji alkoholowych prowadzonych wsréd kobiet w cigzy

Krotkie interwencje ogétem

Metaanaliza 12 grup wykazata, ze krotkie interwencje alkoholowe zwiekszajg o 56% szanse
na zachowanie abstynencji w czasie cigzy w poréwnaniu do grupy kontrolnej. Jednak
nie odnotowano istotnych statystycznie réznic w wynikach testu AUDIT ani w $redniej liczbie
spozywanych napojéw alkoholowych tygodniowo pomiedzy grupami interwencyjng
a kontrolna.

Skutecznosé kliniczna wsparcia psychologicznego i edukacji dzieci z FASD oraz ich rodzicow lub
opiekunéw prawnych

Wsparcie psychologiczne w kontekscie FASD (Spektrum Ptodowych Zaburzen Alkoholowych)
moze przynosi¢ szereg pozytywnych efektéw. Interwencje domowe wzmacniajg relacje
rodzinne, zwiekszajag wiedze o FASD i obnizaja poziom stresu w rodzinie. Programy
terapeutyczne, takie jak cotygodniowe sesje kontroli poznawczej czy GoFAR, poprawiaja
zachowanie dzieci, uwage, zdolnosci adaptacyjne i redukujg frustracje. Dziatania
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ukierunkowane na rozwdj funkcji behawioralnych i poznawczych, m.in. terapia domowa czy
program  MILE, wspieraja rozwdj kompetencji spotecznych, komunikacyjnych
i matematycznych. Interwencje spoteczne (np. Children’s Friendship Training) poprawiaja
umiejetnosci interpersonalne, poczucie wtasnej wartosci oraz zmniejszajg zachowania
agresywne. Edukacja zdrowotna, oparta m.in. na terapii dialektycznej, zwieksza rezyliencje
i samoswiadomos¢ ucznidw. Skuteczne s3 takze interwencje skierowane do rodzicow-
zarowno relacyjne, jak i edukacyjne - ktére przektadajg sie na redukcje probleméw
behawioralnych dzieci i wzrost kompetencji wychowawczych opiekunéw.

Precyzja diagnostyczna badan w kierunku wykrycia oséb z FAS/FASD

W diagnostyce przesiewowej FAS/FASD wykorzystuje sie rézne narzedzia o zréznicowanej
skutecznosci. Metody oparte na analizie fotografii komputerowej moga osiaga¢ nawet 100%
czutosci i swoistosci, cho¢ w praktyce standardowe zdjecia wykazujg nizszg czutos$¢ (25%).
Diagnostyczne checklisty (62-elementowe) oferujg wysoka czutos¢ (78-100%) i umiarkowana
swoisto$¢ (70-85%). Narzedzie FAS screening tool, analizujgce 16 cech fizycznych,
charakteryzuje sie bardzo wysoka skutecznoscig (czutos¢ 100%, swoistos¢ 89%). Metoda
oparta na analizie ruchow gatek ocznych zapewnia umiarkowang trafnosc (czutosé¢ 73-77%,
swoistos$¢ 79-91%). Krotsze narzedzia, jak 36-elementowa checklista, majg niskg czutosé (25%)
przy wysokiej swoistosci (100%). Kwestionariusze ryzyka (9 pytan) osiggaja umiarkowana
czutosé (64%) i swoistos¢ (77%). Narzedzia dla kuratorow mtodziezy, oceniajagce zachowania
spoteczne, maja wysoka czutosé (91%) i umiarkowana swoistos$¢ (71%). Neurobehawioralne
testy przesiewowe wykazujg szeroki zakres trafnosci diagnostycznej, z czuto$cia 63-100%
i swoistos$cig 42-100%.

Podsumowanie opinii ekspertéw

Wczesna diagnostyka i terapia zaburzen ze spektrum autyzmu (ASD)

Eksperci kliniczni wskazujg na dynamiczny wzrost diagnozowania zaburzen ze spektrum
autyzmu oraz potrzebe objecia badaniami przesiewowymi w kierunku ASD catej populacji dzieci
w wieku 24-36 miesiecy, a szczegdlnie dzieci z grup ryzyka, tj. wczesniaki, dzieci z niskg masa
urodzeniowsa, rodzenstwo dzieci ze zdiagnozowanym ASD oraz dzieci, w ktérych rodzinach
wystepuje ASD. Niektérzy eksperci zaznaczaja, ze w $lad za programem Badabada pierwszy
etap badan przesiewowych (ankieta wypetniana przez rodzicéw) moze byé przeznaczony
dla dzieci od 16 do 30 m.z, natomiast drugi to bezpos$rednie badania prowadzone przez osoby
przeszkolone z wykorzystaniem narzedzi, w tym przypadku SACS-R. Test ten moze by¢
stosowany u dzieci od ukonczonego 7 m.z. do 31 m.z. z narzedziem wdrazanym przez
specjaliste. Wzorcowy program polityki zdrowotnej powinien zawieraé: dwustopniowe badania
przesiewowe, diagnostyke specjalistyczng w kierunku ASD, opieke terapeutyczng dla dzieci ze
zdiagnozowanym ASD oraz wsparcie psychologiczno-edukacyjne dla ich rodzin. Konieczne
jest zaangazowanie wiekszej liczby placowek w szkolenia (szczegdlnie pracownikow stuzby
zdrowia) w zakresie diagnozowania specyficznych zaburzen rozwojowych celem zwiekszenia
dostepnosci swiadczen w kierunku ASD. Warto wzbogaci¢ dane szkolenia o rozpoznawanie
zaburzen rozwojowych, szczegdlnie u dzieci przed 2 r.z., poniewaz samo przeczytanie testu
przesiewowego nie jest wystarczajace. Terapig wyboru powinna by¢ analiza zachowania (tj.
terapia behawioralna) zgodnie z wytycznymi Stowarzyszenia Na Rzecz Nauki w Terapii
Autyzmu (ASAT) czy Narodowego Centrum Autyzmu (NAC).

Spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych (FASD)

Eksperci, majac na uwadze aktualne dane dotyczace spozywania alkoholu przez kobiety bedace
w cigzy 7,1% oraz konsekwencje zdrowotne zwigzane z wystgpieniem FASD u potomstwa,
a takze nadal obecny brak wystarczajgcej wiedzy na ten temat w spoteczenstwie, ale i réwniez
wsérod pracownikéw ochrony zdrowia, wskazujg zasadnosé¢ prowadzenia i finansowania
programéw w tym zakresie. W opiniach wskazano, ze skuteczna i efektywna pomoc to przede
wszystkim dziatania skierowane do dzieci, nastolatkéw oraz dorostych biorgcych udziat w ich
rozwoju i wychowaniu. Wg ekspertéw programy o kompleksowym i szerokim zakresie
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oddziatywan jak profilaktyka, diagnoza oraz interwencje terapeutyczne sg bardzo potrzebne
i powinny swoim zasiegiem obejmowaé caty kraj, tym bardziej, ze wiedza w naszym
spoteczenstwie dotyczaca szkodliwosci spozywania alkoholu przez kobiety w cigzy jest nadal
niewielka.

PREZES

Daniel Rutkowski

/dokument podpisany elektronicznie/

Tryb wydania opinii

Opinie wydano na podstawie art. 48a ustawy z 27 sierpnia 2004 r. o $wiadczeniach opieki zdrowotnej
finansowanych ze $srodkéw publicznych (Dz.U. 2025 poz. 1461 z pdin. zm.), z uwzglednieniem raportu
nr: DPPZ.431.43.2025 ,Program polityki zdrowotnej w zakresie diagnostyki wad i zaburzen rozwojowych u dzieci
defaworyzowanych spotecznie od urodzenia do 18 roku zycia na Dolnym Slasku”; data ukonfczenia: styczer 2026 r.
oraz Opinii Rady Przejrzystosci nr 16/2026 z dnia 3 lutego 2026 roku o projekcie programu ,Program polityki
zdrowotnej w zakresie diagnostyki wad i zaburzen rozwojowych u dzieci defaworyzowanych spotecznie
od urodzenia do 18 roku zycia na Dolnym Slasku”.
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