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Opinia Prezesa
Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji
nr 73/2026 z dnia 16 wrzesnia 2026 r.
o projekcie programu polityki zdrowotnej
»Program polityki zdrowotnej w zakresie diagnostyki wad
i zaburzen rozwojowych u dzieci defaworyzowanych spotecznie
od urodzenia do 6. roku zycia na Dolnym Slasku”

Po zapoznaniu sie z zatozeniami projektu i opinig Rady Przejrzystosci negatywnie opiniuje
projekt programu polityki zdrowotnej pn. ,Program polityki zdrowotnej w zakresie diagnostyki
wad i zaburzen rozwojowych u dzieci defaworyzowanych spotecznie od urodzenia do 6. roku
zycia na Dolnym Slasku”.

Uzasadnienie

Przedstawiony projekt programu polityki zdrowotnej (PPZ) dotyczy istotnych probleméw
zdrowotnych, jakimi sg wady i zaburzenia rozwojowe u dzieci z grup defaworyzowanych
spotecznie. Projekt zaktada przeprowadzenie kompleksowej, wielospecjalistycznej
i skoordynowanej diagnostyki wrodzonych wad rozwojowych lub zaburzen neurorozwojowych
w populacji dzieci do ukonczenia 6. r.z. zamieszkujgcych teren wojewddztwa dolnoslaskiego lub
przebywajacych w placéwkach opiekunczych na terenie wojewddztwa, pochodzacych z grup
defaworyzowanych z wada rozwojowa lub podejrzeniem zaburzenia rozwoju. Ponadto,
w projekcie zaplanowano realizacje wsparcia formalno-logistycznego i psychologicznego dla
opiekunéw prawnych zakwalifikowanych dzieci oraz dla opiekunéw/wychowawcéw
zatrudnionych w osrodkach, w ktérych przebywaja dzieci biorgce udziat w programie. Zatozono
rowniez realizacje konferencji dla opiekunéw prawnych, opiekunéw/wychowawcéw oraz
personelu medycznego zatrudnionego na terenie wojewdédztwa.

Nalezy wskazaé, ze poprzednie wersje przedmiotowego projektu byty juz opiniowane przez
Prezesa Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji (AOTMIT) dwukrotnie - obie
otrzymaty opinie negatywne (12/2026 z dnia 5 lutego 2026 r. oraz 31/2026 z dnia 30 kwietnia
2026 r.). Wiele zgtoszonych woéwczas uchybien nie zostato uwzglednionych w obecnie
ocenianym projekcie lub uwzgledniono je jedynie czesciowo.

Nalezy podkresli¢, ze aktualnie opiniowany projekt nadal obejmuje zbyt wiele probleméw
zdrowotnych, co podobnie jak w poprzednich opiniach, stanowi gtéwnga przestanke wydania
negatywnej opinii. Drugg z gtéwnych przestanek zawartych w opiniach nr 12/2026 oraz
31/2026 byto skierowanie dziatan w ramach programu do zbyt szerokiej i zréznicowanej
populacji, tj. dzieci i miodziezy do 18 r.z. Kwestia ta zostata skorygowana w obecnie
opiniowanym projekcie poprzez zawezenie wieku populacji docelowej do dzieci do ukonczenia
6r.z.

Nalezy réwniez zaznaczy¢, ze w porédwnaniu z poprzednig wersjg projektu, niektore jego
aspekty zostaty zmodyfikowane, jednak w dalszym ciggu wiekszos¢ z nich zostata zaplanowana
nieprawidtowo i wymaga korekty lub doprecyzowania. Uchybienia obecne w przedmiotowym
projekcie dotycza w szczegdlnosci:

o licznych nieprawidtowosci w zakresie celéw programu i przypisanych im miernikéw
efektywnosci,
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o zbyt ogodlnych opiséw dla czesci zaplanowanych w programie interwencji (badania
okulistyczne, konsultacja i diagnoza terapeutyczna),

o zawarcia w zatagczonych testach wiedzy pytan o charakterze deklaratywnym,

o nieprawidtowego zaprojektowania czesci wskaznikéw dla procesu monitorowania oraz
ewaluacji;

o licznych zastrzezen wzgledem dotaczonej ankiety satysfakcji,

o braku wskazania kosztéw jednostkowych dla poszczegdélnych badan USG,

o nieprecyzyjnych zapiséw dotyczacych zrédet finasowania PPZ.
Przedmiot opinii

Przedmiotem opinii jest projekt PPZ zaplanowany do realizacji przez Wojewddztwo
Dolnoslaskie. W ramach programu zaplanowano realizacje dziatan takich jak: konsultacje
w ramach e-konsylium specjalistow, ustalenie Sciezki diagnostyczno-terapeutycznej i zakresu
opieki spersonalizowanej, diagnostyczne $wiadczenia zdrowotne dla dzieci, wsparcie formalno-
logistyczne dla opiekunéw, wsparcie psychologiczne (dla opiekundw, a w razie potrzeby
rowniez dla dziecka) oraz konferencje dla opiekunéw dziecka i specjalistow.
Program skierowany jest do dzieci do ukoriczenia 6. r.z. zamieszkujacych teren wojewddztwa
dolnoslaskiego lub przebywajacych w placéwkach opiekuriczych na terenie wojewddztwa,
pochodzacych z grup defaworyzowanych z wada rozwojowa lub podejrzeniem zaburzenia
rozwoju, a takze ich opiekunéw prawnych, opiekunéw/wychowawcéw zatrudnionych
w osrodku, w ktérym przebywa dziecko (w ramach wsparcia formalno-logistycznego, wsparcia
psychologicznego i konferencji), jak rowniez do personelu medycznego zatrudnionego na
terenie wojewddztwa dolnoslaskiego (w zakresie mozliwosci udziatu w konferencji).
Program ma by¢ realizowany przez 36 miesiecy. Jako mozliwe Zrédta finansowania projektu
wskazano ,srodki unii europejskiej”.

Opinia Prezesa Agencji zostata przygotowana w oparciu o ocene technologii medycznej
proponowanej w ramach programu polityki zdrowotnej zgodnie z kryteriami zawartymi
w art. 31a ust. 1 i art. 48 ust. 4 ustawy o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych
ze $rodkow 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. Wskazano m.in., ze okoto 75% rzadkich choréb ujawnia sie w wieku
dzieciecym, szczegdlnie do 2 r.z.,, pozostate w wieku pédznodzieciecym, mtodzienczym
i dorostym. Wskazano, ze choroby rzadkie sg diagnozowane z duzym opdZnieniem, co jest
zwigzane z utrudnionym dostepem do badan diagnostycznych i specjalistow. Wsrdd przyczyn
zaburzen rozwojowych wymieniono czynniki genetyczne oraz teratogenne. Wskazano réwniez,
ze istnieje grupa dzieci z zaburzeniami rozwoiju, u ktérych nie mozna zidentyfikowaé przyczyny
zaburzenia, pomimo zastosowania szerokich badan diagnostycznych. Wnioskodawca zwrécit
rowniez uwage na fakt, iz wiele dzieci w poradniach i szpitalach poddawanych jest licznym
testom diagnostycznym majacym na celu stwierdzenie przyczyny zaburzen rozwoju, wskazujac
jednoczesnie, ze w takiej sytuacji brakuje diagnostyki ukierunkowanej, celowane;j.

Wskazano rowniez, ze proces diagnostyczny moze byc¢ szczegdlnie utrudniony w sytuacji, gdy
opiekunowie majg niepetne informacje o historii choroby dziecka i istnieje wysokie ryzyko
narazenia na czynniki teratogenne w zyciu ptodowym, a jednoczes$nie dostep do
wysokospecjalistycznych badan diagnostycznych jest ograniczony. Zwrécono takze uwage na
brak swiadomosci na temat wagi diagnozy oraz sytuacje, gdy rodziny nie posiadajg $rodkéw
finansowych na optacenie diagnostyki, ktora nie jest refundowana.
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Zgodnie z tresciag projektu, katalog zaburzen wrodzonych/objawoéw, ktére beda przedmiotem
opiniowanego PPZ bedzie obejmowat.: ,wady rozwojowe CUN, w tym wodogtowie,
matogtowie oraz zaburzenia rozwoju obwodowego uktadu nerwowego, wady narzadéw
wewnetrznych (serca, przewodu pokarmowego, uktadu oddechowego, uktadu moczowo-
ptciowego, uktadu endokrynnego), wady uktadu kostnego, w tym wady konczyn, wrodzone
zmiany skérne: podejrzenie genodermatoz, padaczka, nieprawidtowe napiecie miesniowe
(hipotonia lub hipertonia miesniowa), nieprawidtowy rozwdj psychoruchowy, autyzm,
niepetnosprawno$¢ intelektualna, zaburzenia mowy i komunikacji, niedobér masy ciata
(hipotrofia ptodu, stabe przyrosty masy ciata, zaburzenie karmienia), niedostuch, wady
okulistyczne, zaburzenia hematologiczne np.: neutropenia, niedokrwistos¢, matoptytkowosé,
dysmorfia twarzy, rak, stép, tutowia, dysmorfia ciata przy nieprawidtowym rozwoju
psychoruchowym, wrodzone wady metabolizmu”.

Majac na uwadze powyzsze nalezy wskazaé, ze w projekcie nie przedstawiono jednego, jasno
zdefiniowanego problemu zdrowotnego, tylko szeroki zakres probleméw zdrowotnych
odnoszacych sie do wad rozwoju oraz choréb rzadkich w populacji niemowlat i dzieci, co
uniemozliwia wtasciwg ocene zasadnosci poszczegdlnych interwencji oraz ich adekwatno$ci do
potrzeb populacji docelowej. Jak wskazano powyzej, jest to gtéwna przestanka negatywnej
opinii, wzwigzku z tym konieczne jest skorygowanie projektu poprzez jednoznaczne
wyodrebnienie poszczegélnych probleméw zdrowotnych oraz przyporzadkowanie do
kazdego z nich adekwatnych i uzasadnionych interwencji, skierowanych do wtasciwie
zdefiniowanej populacji docelowej.

Oceniany projekt programu zawiera referencje bibliograficzne oraz wykaz pismiennictwa,
na podstawie ktérych przygotowana zostata tre$¢ problemu zdrowotnego.

W projekcie programu odniesiono sie do sytuacji epidemiologicznej, przedstawiajac
ogolnopolskie i regionalne dane w zakresie wrodzonych zaburzen rozwoju oraz choréb rzadkich
zwigzanych z wrodzonym zaburzeniem rozwoiju.

Wskazano m.in., ze wedtug danych Gtéwnego Urzedu Statystycznego (GUS) w 2024 r. liczba
urodzen w Polsce wyniosta 252 tys., w 2023 roku - 272 451. Zaznaczono, ze ,w 2023 roku na
terenie Dolnego Slaska urodzito sie 19 524 dzieci”. Powotujac sie na dane z Polskiego Rejestru
Wrodzonych Wad Rozwojowych (PRWWR) wskazano réwniez, ze oznacza to, ze w 2023 roku
w wojewddztwie dolnoslaskim urodzito sie 340 noworodkéw ze strukturalng wada rozwojowa.
Zaznaczono jednoczesnie, ze wedtug rejestru EUROCAT (ang. European network of population-
based registries for the epidemiological surveillance of congenital anomalies) w 2023 roku powinno
urodzi¢ sie 485 noworodkéw ze strukturalng wada rozwojowa (czesto$é¢ standaryzowana
wedtug EUROCAT to 248,7 na 10 tys. urodzen). Podkreslono réwniez, ze rejestry te (PRWWR
i EUROCAT) nie obejmujag noworodkéow z wrodzonym zaburzeniem rozwoju bez wady
strukturalnej narzadéw wewnetrznych oraz ze ,najnowsze dane uzyskane z PRWWR
(nieopublikowane) wskazuja, ze czesto$s¢ wrodzonych strukturalnych wad rozwojowych na
Dolnym Slasku utrzymuje sie, pomimo postepu diagnostyki prenatalnej, na podobnym
poziomie”.

W odniesieniu do sytuacji epidemiologicznej w zakresie choréb rzadkich wskazano, ze z reguty
te zwigzane z wrodzonym zaburzeniem rozwoju stanowia istotne wyzwanie opieki zdrowotnej
i spotecznej, dotykajac 6-8% populacji kazdego kraju. Podkreslono, ze w Polsce wystepuja
u okoto 2-3 miliondw osdéb. Wskazano jednoczeénie, ze rocznie na terenie Dolnego Slaska rodzi
sie okoto 1 300 do 1 800 noworodkdw z chorobg rzadka, ktéra ujawni sie do 2 roku zycia u 975
dzieci (75% chorob rzadkich) oraz ze ,w Polsce brak jest rejestru dla chordb rzadkich, w tym
wrodzonych zaburzen w rozwoju u dzieci, stad brak szczegdétowych danych statystycznych
obejmujacych choroby rzadkie, w tym wrodzone zaburzenia rozwoju”.

W projekcie odwotano sie do Map Potrzeb Zdrowotnych (MPZ) na lata 2022-2026 wskazujac,
ze ,analiza struktury problemoéw zdrowotnych wg wskaznika DALY (wartosci bezwzgledne
w 2019 r.) dla populacji kobiet i mezczyzn w Polsce w wieku ponizej 5 r.z. (populacja 1,9 min
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osbb) gtownym problemem zdrowotnym sg wady wrodzone (84,96 %). Dla Wojewoddztwa
Dolnoslaskiego wskaznik ten wynosit 85,58%”.

W MPZ na lata 2022-2026 w czesci dot. wyzwan systemu opieki zdrowotnej
i rekomendowanych kierunkdéw dziatan na terenie wojewddztwa dolnoslaskiego na podstawie
danych za 2019 r. w odniesieniu do demografii wskazano, ze ,w wojewdédztwie dolnoslagskim
wspotczynnik ptodnosci kobiet w wieku 15-49 w roku 2019 wynosit 39,93, co plasowato
wojewddztwo na 7. miejscu w skali kraju. W poréwnaniu do poprzedniego roku obserwujemy
tendencje malejacg (o 1,08). Jednoczesnie wspotczynnik dzietnosci w  wojewddztwie
dolnoslaskim w roku 2019 wynosit 1,357, co daje 7. miejsce na tle Rzeczpospolitej Polskiej”.

Z kolei w najnowszych dostepnych MPZ na lata 2027-2031 w czesci dot. wyzwanh systemu
opieki zdrowotnej i rekomendowanych kierunkéw dziatah na terenie wojewddztwa
dolnoslaskiego w kontekscie danych demograficznych wskazano m.in., ze ,w 2023 r.
wspotczynnik ptodnosci dla wojewddztwa dolnoslaskiego wynidst 29 urodzenia zywe na 1 tys.
kobiet w wieku 15-49 lat, co plasowato region na 12 miejscu w kraju. Warto$¢ ta byta nizsza
od $redniej krajowej wynoszacej 32 urodzenia zywe na 1 tys. kobiet, a w poréwnaniu do 2019 r.
odnotowano spadek wartosci wskaznika o 11 urodzenh. Réwnoczesnie wspodtczynnik dzietnosci
w regionie wynosit 1,06, przy $redniej dla RP na poziomie 1,16. Na tle pozostatych wojewddztw
byta to druga najnizsza warto$é¢ sposréd wszystkich wojewédztw. Wskaznik ten pozostaje
Znaczaco ponizej tzw. poziomu zastepowalnosci pokolen (okoto 2,1) (...)". Jako wyzwanie dla
systemu opieki zdrowotnej w kontekscie ww. informacji wskazano ,dostosowanie profilu
placéwek ochrony zdrowia do zmniejszajacych sie potrzeb w zakresie ginekologiczno-
potozniczym i neonatologii”. Natomiast w rekomendowanych kierunkach dziatan:
suwzglednienie w lokalizacji miejsc udzielania $wiadczen ginekologiczno-potozniczych
i neonatologicznych zmniejszajagcego sie zapotrzebowania na wskazane $wiadczenia
(zmniejszajagca sie liczba urodzen) oraz potrzeby zapewniania wysokiej dostepnosci
przestrzennej. Promocja zdrowia reprodukcyjnego i edukacja zdrowotna dla mtodych dorostych
w gminach i powiatach catego wojewoddztwa dolnoslaskiego (...)".

Cele i mierniki efektywnosci programu

Nalezy zaznaczy¢, ze w tresci projektu przedstawiono dwa, w wiekszosci roznigce sie od siebie,
zestawy celéw programu (obejmujace zaréwno cel gtéwny, jak i osiem celéw szczegétowych).
Pierwszy zestaw celéw zostat przedstawiony w czesci projektu dotyczacej celéw programu,
natomiast drugi - w czesci dotyczacej miernikéw efektywnosci. Rozbieznosé pomiedzy
wskazanymi zestawami celow stanowi istotng niespéjnosc projektu. Nie wyjasniono ani nie
uzasadniono przyczyn przedstawienia odmiennych zestawéw celéw, w zwigzku z czym nie jest
jednoznaczne, ktére z celéw nalezy uznaé za wigzace dla realizacji programu. Kwestia ta
wymaga doprecyzowania.

Pierwszym ze wskazanych w projekcie celéw gtownych jest  kompleksowa,
wielospecjalistyczna, skoordynowana i szybka diagnostyka zaburzen neurorozwojowych i wad
wrodzonych u dzieci od okresu noworodkowego do ukonczenia 6. roku zycia (okres
przedszkolny) z grup defaworyzowanych spotecznie z terenu wojewddztwa dolno$lgskiego oraz
opracowanie indywidualnego planu dalszego postepowania diagnostyczno-terapeutycznego,
do poziomu co najmniej 75% uczestnikow programu w okresie jego realizacji”.

Cel gtéwny powinien by¢ wyraznie zdefiniowany i precyzyjnie (w odniesieniu do planowanego
czasu) wytyczony, a jego osiggniecie powinno stanowi¢ potwierdzenie skutecznosci
zaplanowanych dziatan.

Powyzszy cel gtéwny zostat przygotowany nieprawidtowo i wymaga poprawy. Sktada sie on
z dwdch odrebnych zatozen. Zatozenie pierwsze dotyczy ,kompleksowej, wielospecjalistycznej,
skoordynowanej iszybkiej diagnostyki zaburzen neurorozwojowych i wad wrodzonych”
i zostato sformutowane w postaci dziatania, a nie celu samego w sobie, co jest podejsciem
nieprawidtowym. Zatozenie drugie dotyczy ,opracowania indywidualnego planu dalszego
postepowania diagnostyczno-terapeutycznego” i réwniez ma postac dziatania.
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W projekcie przedstawiono uzasadnienie dla ww. celu gtéwnego. Nalezy jednak zaznaczy¢, ze
odnosi sie ono raczej do zasadnosci prowadzenia wczesnej, kompleksowej i skoordynowanej
diagnostyki zaburzen neurorozwojowych i wad wrodzonych. Nie uzasadnia jednak przyjetej
w celu gtéwnym wartosci docelowej, tj. objecia diagnostyka co najmniej 75% uczestnikow.
Kwestia ta wymaga uzupetnienia.

Drugim celem gtéwnym przedstawionym w projekcie jest ,zwiekszenie odsetka noworodkéw,
niemowlat i dzieci do ukonczenia 6. roku zycia z grup defaworyzowanych spotecznie z terenu
wojewddztwa dolnoslaskiego, u ktérych w ciggu 6 miesiecy od zakwalifikowania do programu
przeprowadzono kompleksowa diagnostyke wielospecjalistyczng zakohnczong postawieniem
rozpoznania wrodzonej wady rozwojowej lub zaburzenia neurorozwojowego oraz
opracowaniem indywidualnego planu dalszego postepowania diagnostyczno-terapeutycznego,
do poziomu co najmniej 75% uczestnikow programu w okresie jego realizacji”.

Drugi cel gtéwny wydaje sie mozliwy do realizacji poprzez zaplanowane w projekcie dziatania.
Nalezy jednak wskazaé, Zze nie przedstawiono uzasadnienia dla wartosci docelowej
powyzszego celu gtébwnego, co wymaga uzupetnienia.

Pierwszy zestaw celdw szczegdtowych obejmuje nastepujacych 8 celéw:

1.1. ,zapewnienie dostepu do wielospecjalistycznej opieki dla co najmniej 75% dzieci
zakwalifikowanych do programu rocznie, skutkujagcej wydaniem wspdlnej opinii
diagnostycznej”,

1.2. ,zapewnienie opracowania wielospecjalistycznego planu postepowania
diagnostycznego dla minimum 75% dzieci wtaczonych do Programu, w oparciu o co
najmniej 50 e-konsyliéw rocznie”,

1.3. ,objecie opiekunéw dzieci z rozpoznanym zagrozeniem niepetnosprawnoscia
skoordynowanym wsparciem (medycznym, psychologicznym i informacyjnym)
w kazdym roku realizacji programu (do 500 rodzin rocznie)”,

1.4. ,przeprowadzenie diagnozy neurorozwojowej (50 SI, 50 ADOS-2, 100 diagnoz
fizjoterapeutycznych, 100 diagnoz psychologicznych) oraz  opracowanie
spersonalizowanych zalecen terapeutycznych dla co najmniej 50% dzieci objetych
opieka programu’”,

1.5. ,osiagniecie wzrostu poziomu wiedzy w zakresie wad rozwojowych u minimum 55%
rodzicow/opiekunéw - uzyskanie >75% poprawnych odpowiedzi w post-tescie (test
dostosowany do zakresu wiedzy opiekunéw)”,

1.6. ,zwiekszenie kompetencji zawodowych personelu medycznego poprzez osiggniecie
deklarowanego wzrostu wiedzy u minimum 55% uczestnikéw dziatan edukacyjnych -
uzyskanie >75% poprawnych odpowiedzi w post-tescie (test dostosowany do zakresu
wiedzy specjalistow, min. 150 oséb rocznie, 2 konferencje rocznie)”,

1.7. ,zapewnienie prawidtowego kodowania rozpoznan (ICD-10 oraz ORPHA) u 100%
pacjentéw objetych programem oraz prowadzenie corocznej analizy struktury
rozpoznan” oraz

1.8. ,zapewnienie dostepu do opracowanych rekomendacji terapeutycznych dla
opiekundéw objetych programem (min. 10 materiatéw/rok)”.

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

Nalezy zaznaczy¢, ze przedstawione uzasadnienia nie koresponduja z przyjetymi wartosciami
dla zaprojektowanych celéw.
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Wiekszos¢ celéow szczegétowych zostata sformutowana w sposéb nieprawidtowy i wymaga
korekty.

Cele szczegéotowe nr 1.1 i 1.8 (dot. zapewnienia dostepu) nie odnosza sie do efektu
zdrowotnego.

Cele szczegétowe nr 1.2-1.4 oraz 1.7 zostaty sformutowane nieprawidtowo, w postaci
dziatania.

Cel szczegbétowy nr 1.5 odnosi sie do wzrostu wiedzy uczestnikéw PPZ i zostat sformutowany
prawidtowo. Cel ten wydaje sie mozliwy do osiggniecia w zwigzku z zaplanowanymi w projekcie
dziataniami edukacyjnymi dla rodzicow/opiekunéw prawnych. Warto podkresli¢, ze
prawidtowo zaplanowana akcja edukacyjna powinna zakonczy¢ sie wzrostem lub utrzymaniem
wysokiego poziomu wiedzy u wszystkich oséb uczestniczacych w programie. W projekcie
zdefiniowano oczekiwang warto$¢ wzrostu wiedzy uczestnikdéw, co jest dziataniem
prawidtowym (wskazano na ,uzyskanie >75% poprawnych odpowiedzi w post-tescie”).

W projekcie zaplanowano przeprowadzenie pre- i post-testéw, co jest dziataniem zasadnym.
Do projektu zatagczono przyktadowy test wiedzy dla opiekunéw, ktoéry jednak budzi pewne
zastrzezenia, w zwigzku z czym wymaga weryfikaciji i korekty. Jedno z zawartych w nich pytan
(pytanie nr 11) jest niekompletne i niezrozumiate. Ponadto test zawiera dwa pytania
o charakterze deklaratywnym (,pytania dodatkowe” nr 12 i 13), co nie jest dziataniem
prawidtowym.

Cel szczegdtowy nr 1.6 odnosi sie do wzrostu kompetencji specjalistdw poprzez ocene poziomu
wiedzy. Cel ten wymaga korekty i przeformutowania. Wskazane w nim pojecie ,kompetencji”
jest nieprecyzyjne i nie znajduje odzwierciedlenia w zastosowanym sposobie pomiaru.

Zataczony do projektu wzér pre- i post- testu skierowanego do specjalistow moze postuzy¢ do
weryfikacji poziomu wiedzy oraz jego zmiany w wyniku udziatu w programie jednak nie stanowi
wystarczajacego narzedzia do potwierdzenia nabycia kompetencji praktycznych. Uczestnik
moze bowiem prawidtowo odpowiedzie¢ na pytanie dotyczace okreslonego dziatania, bez
jednoczesnego potwierdzenia, ze potrafi prawidtowo zastosowaé posiadang wiedze
w praktyce.

W zwigzku z powyzszym rekomenduje sie albo przeformutowanie celu w sposéb odnoszacy sie
do wazrostu poziomu wiedzy specjalistéw, adekwatnie do zastosowanego narzedzia
pomiarowego, albo - w przypadku zamiaru oceny nabycia kompetencji - zastosowanie
dodatkowego, odpowiednio skonstruowanego narzedzia umozliwiajgcego praktyczng
weryfikacje nabytych umiejetnosci.

Ponadto, kwestionariusz testu wiedzy specjalistycznej budzi réwniez zastrzezenia
merytoryczne i wymaga modyfikacji. Zawiera pytania o charakterze deklaratywnym (,pytania
dodatkowe” nr 11-15), ktére nie pozwolg na rzetelng ocene posiadanej przez respondentow
wiedzy.

W drugim zestawie celéow szczegdétowych wskazano:
2.1. ,zwiekszenie odsetka dzieci zakwalifikowanych do programu, u ktérych rozpoznanie

zostato ustalone w ramach konsultacji wielospecjalistycznej (konsylium), do co
najmniej 75% uczestnikéw”,

2.2. ,zwiekszenie odsetka dzieci wymagajacych ztozonej diagnostyki, dla ktérych
opracowano wielospecjalistyczny plan dalszego postepowania diagnostyczno-
terapeutycznego, do co najmniej 75% uczestnikow”,

2.3. ,zwiekszenie odsetka opiekunéw deklarujgcych uzyskanie wystarczajagcego wsparcia
medycznego, psychologicznego i informacyjnego do poziomu co najmniej 75%
uczestnikow”,
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2.4. ,zwiekszenie odsetka dzieci wymagajacych pogtebionej diagnostyki neurorozwojowej,
u ktérych opracowano spersonalizowane zalecenia terapeutyczne na podstawie
kompleksowej diagnozy”,

2.5. ,osiaggniecie wzrostu poziomu wiedzy w zakresie wad rozwojowych u minimum 55%
rodzicéw/opiekunéw - uzyskanie 275% poprawnych odpowiedzi w post-tescie
(test dostosowany do zakresu wiedzy opiekunow)”,

2.6. ,zwiekszenie kompetencji zawodowych personelu medycznego poprzez osiagniecie
deklarowanego wzrostu wiedzy u minimum 55 % uczestnikdéw dziatah edukacyjnych -
uzyskanie >75% poprawnych odpowiedzi w post-tescie (test dostosowany do zakresu
wiedzy specjalistow, min. 150 oséb rocznie, 2 konferencje rocznie)”,

2.7. ,osiggniecie petnej zgodnosci kodowania rozpoznan (ICD-10 i ORPHA) u pacjentow
objetych programem” oraz

2.8. ,zwiekszenie dostepnosci standaryzowanych materiatéw edukacyjnych dla
opiekunéw dzieci objetych programem”.

Cele 2.5 oraz 2.6 s3 tozsame z celami 1.5 oraz 1.6 skomentowanymi powyze;j.
Pozostate cele zostaty sformutowane w sposéb nieprawidtowy i wymagaja korekty.
Cele szczegbtowe nr 2.1-2.3. oraz 2.8 nie odnoszg sie do efektéw zdrowotnych.
Natomiast cel szczegbétowy nr 2.7 zostat sformutowany w postaci dziatania.

Mierniki efektywnosci powinny umozliwia¢ obiektywnga i precyzyjng ocene stopnia realizacji
wyznaczonych celéw oraz powinny by¢ istotnym odzwierciedleniem zdarzen lub faktéw
wystepujacych w danym programie, wyrazonych w odpowiednich jednostkach miary.
Nalezy podkresli¢, ze mierniki muszg dotyczyé rezultatéow, nie za$ podjetych dziatan.
Wartosci miernikéw 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 PPZ
przedstawiane byty w formie odsetka.

W dokumencie jako mierniki efektywnosci wskazano:

(1) ,odsetek dzieci zakwalifikowanych do programu, u ktérych w ciaggu 6 miesiecy od
zakwalifikowania przeprowadzono kompleksowa diagnostyke wielospecjalistyczna
zakonczong postawieniem rozpoznania wrodzonej wady rozwojowej lub zaburzenia
neurorozwojowego oraz opracowaniem indywidualnego planu dalszego postepowania
diagnostyczno-terapeutycznego, wzgledem wszystkich dzieci zakwalifikowanych do
programu”,

(2) ,odsetek dzieci objetych programem, u ktorych rozpoznanie kliniczne zostato
postawione w trybie konsultacji wielospecjalistycznej (konsylium), wzgledem
wszystkich dzieci zakwalifikowanych do programu”,

(3) ,odsetek dzieci wymagajacych ztozonej diagnostyki, dla ktérych opracowano
wielospecjalistyczny plan postepowania diagnostycznego w oparciu o co najmniej 50
konsylidow rocznie, wzgledem wszystkich dzieci zakwalifikowanych do programu”,

(4) ,odsetek rodzin dzieci z rozpoznanym =zagrozeniem niepetnosprawnoscia, ktére
deklarujg uzyskanie wystarczajagcego wsparcia medycznego, psychologicznego
i informacyjnego (75 % odpowiedzi ,a” lub ,b” w ankiecie satysfakcji pacjenta)”,

(5) ,liczba przeprowadzonych diagnoz neurorozwojowych (w tym diagnoza Sl, diagnoza
ADOS-2, diagnoza psychologiczna, diagnoza fizjoterapeutyczna). Odsetek dzieci, dla
ktérych opracowano spersonalizowane zalecenia terapeutyczne w stosunku do liczby
pacjentéw zakwalifikowanych do programu”,

(6) ,odsetek opiekundw, u ktérych w post-tescie utrzymano lub uzyskano wysoki poziom
wiedzy (minimum 75% poprawnych odpowiedzi wséréd minimum 55% uczestnikéw),
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w zakresie wad rozwojowych, wzgledem wszystkich uczestnikéw edukacyjnych, ktérzy
wypetnili pre-test”,

(7) ,odsetek specjalistow, u ktérych w post-tescie utrzymano lub uzyskano wysoki poziom
wiedzy (minimum 75% poprawnych odpowiedzi wsréd minimum 55% uczestnikéw),
w zakresie wad rozwojowych, wzgledem wszystkich uczestnikéw edukacyjnych, ktérzy
wypetnili pre-test”,

(8) ,odsetek pacjentéw objetych programem, u ktorych rozpoznanie zostato prawidtowo
zakodowane (ICD-10 i ORPHA), wzgledem wszystkich pacjentéw objetych programem”
oraz

(9) ,opracowanie 10 broszur z rekomendacjami terapeutycznymi oraz udostepnienie ich na
stronie internetowej Realizatora programu”.

Miernik nr 1 odnosi sie do drugiego celu gtéwnego.
Miernik nr 6 odnosi sie do celéw szczegdtowych nr 1.5 2.5.

Miernik nr 4 zostat sformutowany nieprawidtowo (w formie deklaratywnej) i wymaga
przeformutowania.

Miernik nr 9 zostat zaprojektowany nieprawidlowo (w postaci dziatania) i wymaga
przeformutowania.

Pozostate wskazniki nie spetniajg funkcji miernikéw efektywnosci (ze wzgledu na niepoprawnie
sformutowane cele), przy czym wskazniki 3 i 7 mogg zosta¢ wykorzystane podczas ewaluacji,
a wskazniki nr 2, 5i 8 w ramach monitorowania.

Okres realizacji programu zaplanowany zostat na okres 36 miesiecy.

Populacja docelowa

Gtéwna populacje docelowa programu stanowiag dzieci do ukoniczenia 6. r.z. zamieszkujgce
teren wojewddztwa dolno$laskiego lub przebywajace w placéwkach opiekunczych na terenie
wojewddztwa dolnoslaskiego, pochodzace z grup defaworyzowanych z wada rozwojowa lub
podejrzeniem zaburzenia rozwoju.

W tresci projektu przedstawiono definicje grup defaworyzowanych, wyrdzniajac nastepujace
cztery grupy:

o ,dzieci w rodzinnej i instytucjonalnej pieczy zastepczej (tj: rodzinne domy dziecka,
rodziny zastepcze, interwencyjne osrodki preadopcyjne, placéwki opiekunczo-
terapeutyczne, placéwki opiekunczo-wychowawcze)”,

o ,dzieci pozostawione w szpitalu po urodzeniu na oddziale
noworodkowym/pediatrycznym/intensywnej terapii noworodka”,

o ,dzieci z zaktadéw opiekunczo-leczniczych (ZOL) i zaktadéw pielegnacyjno-
opiekunczych (ZPO)” oraz

o ,dzieci z rodzin biologicznych objetych wsparciem Osrodkéw Pomocy
Spotecznej/Centréw Ustug Spotecznych lub Powiatowych Centréw Pomocy Rodzinie”.

Wskazano réwniez, ze zgodnie z danymi dostepnymi w maju 2024 r., w rodzinnych domach
dziecka, rodzinach zastepczych, placéwkach opiekuiczo wychowawczych oraz zaktadach
opiekunczo-leczniczych na terenie Dolnego Slaska przebywato tacznie ponad 8 000 dzieci.
Podkreslono, ze dzieci te ,przez swoja trudng sytuacje spoteczna (brak odpowiedniej edukacji
zdrowotnej, narazenie na teratogenny w zyciu ptodowym, brak kompletnej dokumentaciji
medycznej) wymagajg szczegdlnego zaopiekowania w  procesie  diagnostyczno-
terapeutycznym”.

W projekcie podjeto prébe oszacowania populacji kwalifikujgcej sie do udziatu w programie.
Powotano sie m.in. na nieopublikowane dane PRWWR w zakresie czestosci wystepowania
wrodzonych wad rozwojowych i wskazano, ze ,czesto$¢ wrodzonych wad rozwojowych na
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Dolnym Slasku utrzymuje sie na wysokim poziomie (...): w 2019 roku - 279,7 na 10 000 urodzen,
w 2020 roku 267,6 na 10 000 urodzen, a w 2021 roku 268,5 na 10 000 urodzen”.
Dalej przedstawiono dane GUS, zgodnie z ktérymi w 2023 roku na terenie Dolnego Slaska
urodzito sie 19 524 dzieci. Na podstawie powyzszych informacji oszacowano, ze w 2023 r.
w wojewddztwie dolnoslgskim urodzito sie 340 noworodkéw ze strukturalng wada rozwojowa.
Jednoczesdnie jednak zaznaczono, ze wedtug rejestru EUROCAT w 2023 r. powinno urodzic¢ sie
485 noworodkéw ze strukturalng wada rozwojowa. Wskazano réwniez, ze ,rejestry
te (PRWWR i EUROCAT) nie obejmuja dzieci z wrodzonym zaburzeniem rozwoju bez wady
strukturalnej narzadow wewnetrznych”. Dalej odniesiono sie do czestosci wystepowania
chordb rzadkich wskazujac, ze dotycza one ok. 5% populacji oraz ze ,rocznie na terenie Dolnego
Slaska rodzi sie okoto 800 dzieci z choroba rzadka, ktéra ujawni sie do 2 roku zycia”. W dalszej
kolejnosci przedstawiono informacje w zakresie odetka dzieci w pieczy zastepczej w skali kraju,
ktore posiadajg orzeczenie o niepetnosprawnosci (13%) jednak zaznaczono, ze ,brak jest
petnych danych dotyczacych wystepowania wad rozwojowych wséréd dzieci z grup
defaworyzowanych czy tez osobnych danych na temat niepetnosprawnosci dzieci w pieczy
zastepczej na terenie Dolnego Slaska”. Jednoczesnie jednak wskazano, ze ,biorac pod uwage
wskaznik procentowy oraz ilo$¢ dzieci w pieczy zastepczej na terenie Wojewddztwa, mozna
szacowad, ze aktualnie w samej pieczy zastepczej przebywa okoto 1 000 dzieci z orzeczeniem
o niepetnosprawnosci lub o stopniu niepetnosprawnosci”.

Liczebno$¢ populacji, ktéra bedzie mogta skorzystaé ze $wiadczen w ramach programu
oszacowano na 1 500 dzieci (500 dzieci rocznie).

Dodatkowo w projekcie zatozono, ze w pierwszej kolejnosci do programu wtgczane bedg dzieci
zamieszkujgce subregiony charakteryzujace sie najwiekszg liczbg ,biatych plam” w systemie
Swiadczen gwarantowanych opieki nad dzieckiem z wrodzong wadg rozwoju. Wskazano, ze
priorytetowo do programu kwalifikowane beda dzieci z Subregionu Watbrzyskiego, a nastepnie
Legnicko-Gtogowskiego, Jeleniogorskiego oraz Wroctawskiego.

Wyrézniono réwniez dwie grupy kwalifikowanych dzieci z wada rozwojowg lub zaburzeniem
rozwojowym z grup defaworyzowanych:

o grupa | - dzieci przebywajace na oddziatach noworodkowych, oddziatach intensywnej
terapii lub oddziatach o profilu pediatrycznym i wymagajace dtugotrwatej hospitalizacji
- w ktorej planowana jest realizacja tylko czesci interwencji w ramach programu -
e-konsylium oraz w razie koniecznosci badan genetycznych;

o grupa ll - dzieci w opiece ambulatoryjnej - w ktérej planowana jest realizacja kompletu
zatozonych w programie interwencji - e-konsylium, badan dodatkowych oraz diagnozy
neurorozwoju.

Dodatkowymi grupami docelowymi programu s rowniez opiekunowie prawni dzieci
witgczonych do udziatu w programie, opiekunowie/wychowawcy zatrudnieni w osrodku,
w ktérym przebywa dziecko na terenie Dolnego Slaska (w zakresie wsparcia formalno-
logistycznego, wsparcia psychologicznego i mozliwosci udziatu w konferencji) oraz lekarze,
fizjoterapeuci, logopedzi, psychologowie, pielegniarki, potozne zatrudnieni na terenie
wojewoddztwa dolnoslaskiego (w zakresie mozliwosci udziatu w konferencji).

Z informacji przedstawionych w budzecie PPZ wynika, ze liczebnos¢ ww. populacji, ktora
wezZmie udziat w programie wyniesie w przypadku oséb biorgcych udziat w konferencji -
ok. 100 oséb rocznie, natomiast w zakresie wsparcia - ok. 500 oséb rocznie.

Kryteria wtaczenia i wytgczenia z udziatu w programie podzielono w zaleznosci od interwencji.

W odniesieniu do konsultacji w ramach e-konsyliow specjalistéw, ustalenia sciezki
diagnostyczno-terapeutycznej oraz diagnostycznych sSwiadczen zdrowotnych, w kryteriach
wiaczenia wskazano: wiek od O do 6 r.z., zamieszkanie na terenie Dolnego Slaska
(z zaznaczeniem, ze ,jezeli organizatorem pieczy zastepczej jest powiat z terenu wojewodztwa
dolnoslaskiego i obejmuje on swoim wsparciem rodziny zastepcze/prowadzacych rodzinne
domy dziecka i bedacych pod ich opiekg dzieci zamieszkujace/cych poza obszarem
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wojewddztwa dolnoslaskiego, wdéwczas wsparcie to mozna uznaé¢ za kwalifikowalne pod
warunkiem, ze uczestnicy ci nie otrzymujg w tym samym czasie tozsamego wsparcia w ramach
programu regionalnego, na terenie ktérego zamieszkujg (np. funduszy europejskich dla
wojewoddztwa wielkopolskiego/lubuskiego/opolskiego)’) oraz przynalezno$s¢ do grupy
defaworyzowanej przy réwnoczesnej obecnosci wady rozwojowej lub podejrzenia wady
rozwoju (na podstawie dokumentacji medycznej ztozonej przez osobe zgtaszajaca dziecko do
programu).

Wsréd kryteriow wytaczenia z udziatu w ww. interwencjach wskazano: wiek powyzej 6 r.z.,
brak zgody opiekundw dziecka lub cofniecie zgody w trakcie trwania programu, adres
zamieszkania poza terenem Dolnego Slaska (z uwzglednieniem wskazanych wczeéniej
wyjatkow), brak wady rozwojowej lub zaburzenia rozwoju oraz wystapienie ryzyka podwadjnego
finansowania $wiadczen. W projekcie wskazano réwniez, ze ,dzieci wigczane do Programu
przebywajace na oddziatach szpitalnych mogg uzyska¢ jedynie dostep do $wiadczen, ktére nie
sg realizowane w ramach trwajgcej hospitalizacji, celem unikniecia podwdjnego finansowania
procedur (tj. e-konsylium, kwalifikacja do szerokoprzepustowego badania genetycznego)”.

Jak wskazano wczesniej, w czesci opinii dotyczacej problemu zdrowotnego, w projekcie
przedstawiono zbyt szeroki katalog ,wrodzonych zaburzen lub podejrzern wrodzonych
zaburzen”, na podstawie ktorych uczestnicy beds wtaczani do programu, co wymaga
doprecyzowania.

Ponadto =zapis dot. wiaczenia dzieci z ,podejrzeniem wrodzonych zaburzen” jest
niejednoznaczny i wymaga doprecyzowania.

Interwencja

W ramach programu oprécz dziatan organizacyjnych i formalnych promujacych program,
zaplanowano realizacje takich dziatan jak: konsultacje w ramach e-konsylium specjalistéw,
ustalenie $ciezki diagnostyczno-terapeutycznej i zakresu opieki spersonalizowane;j,
diagnostyczne s$wiadczenia zdrowotne dla dzieci, wsparcie formalno-logistyczne dla
opiekundw, wsparcie psychologiczne (dla opiekundw, a w razie potrzeby réwniez dla dziecka)
oraz konferencje dla opiekunéw dziecka i specjalistéw.

Konsultacje w ramach e-konsylium specjalistéow

Zgodnie z trescig projektu, konsultacje w ramach e-konsylium specjalistow beda proponowane
zarowno dzieciom hospitalizowanym, jak i pacjentom ambulatoryjnym. Ich celem bedzie
przyspieszenie postawienia wtasciwej diagnozy, uruchomienie postepowania terapeutycznego
(w tym konsultacja genetyczna i metaboliczna), a takze ustalenie procedur diagnostycznych
oraz witasciwego postepowania. Konkluzje i sugestie konsylium majg by¢ przekazywane
lekarzowi zgtaszajagcemu/prowadzacemu dziecko, a takze rodzicom/opiekunom. Wskazano,
ze w ramach jednego e-konsylium omawianych bedzie srednio 10 pacjentéw oraz ze bedg sie
one odbywac z czestotliwoscig Srednio raz na tydzien (ok. 50 konsylidw rocznie). W kazdym
z konsyliow uczestniczy¢ ma od 3 do 7 specjalistéw, jednak ostateczne decyzje w sprawie
dalszych zalecenn podejmowaé bedzie przewodniczacy e-konsylium. Zaznaczono takze, ze
w przypadku zmiany stanu zdrowia dziecka, mozliwa bedzie ponowna analiza dokumentacji
podczas kolejnego e-konsylium.

W projekcie wskazano, ze do statych cztonkéw e-konsylium naleze¢ beda: neonatolog lub
pediatra, genetyk kliniczny oraz lekarz rehabilitacji lub fizjoterapeuta. Dodatkowo, w zalezno$ci
od potrzeb, w posiedzeniach bedg mogli wzigé udziat rowniez inni specjalisci, np. chirurg
dzieciecy, kardiolog, gastroenterolog, neurolog, anestezjolog badZ specjalista medycyny
paliatywne;j.

Zaznaczono réwniez, ze przyjecie uczestnika do programu powinno zakonczyé sie wydaniem
karty z zaleceniami specjalistéw wchodzacych w sktad konsylium, ,w tym proponowang
diagnostyka i postepowaniem (w tym informacje o szczepieniach, rehabilitacji, rodzaju
konsultacji specjalistycznych), z podaniem propozycji miejsc wykonania konsultacji
i z uwzglednieniem miejsca zamieszkania (odlegtos¢ do poradni specjalistycznej)”.
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Ustalenie sciezki diagnostyczno-terapeutycznej i zakresu opieki spersonalizowane;j

Zgodnie z trescia projektu, Sciezka diagnostyczno-terapeutyczna i zakres opieki
spersonalizowanej ustalane bedg w zaleznosci od potrzeb uczestnika i zalecert wydanych przez
e-konsylium specjalistéw. Dla uczestnikéw dostepny bedzie katalog diagnostycznych
Swiadczen zdrowotnych, opisanych szczegbtowo ponize;j.

Diagnostyczne swiadczenia zdrowotne dla dzieci objetych programem
o Szerokoprzepustowe badanie genetyczne

Jedna z interwencji dostepnych w programie bedzie szerokoprzepustowe badanie genetyczne
metoda sekwencjonowania nowej generacji (NGS, ang. Next-Generation Sequencing) - w tym
sekwencjonowanie catego eksomu (WES, ang. Whole Exome Sequencing) i panele gendw.
W projekcie wskazano, ze badania wykonywane bedg w dwéch trybach: bezposrednio po e-
konsylium (na podstawie decyzji konsylium specjalistow) lub po konsultacji osobiste] z lekarzem
specjalizacjg z genetyki klinicznej. Krew bedzie pobierana od pacjenta za zgoda opiekunéw
prawnych i przesytana do laboratorium zewnetrznego. Po uzyskaniu wyniku badania, uczestnik
zostanie zaproszony na konsultacje z lekarzem genetykiem, podczas ktérej dojdzie do wydania
wyniku. Zaplanowano realizacje ok. 100 badanh rocznie.

o Badanie USG

W ramach programu zaplanowano rowniez mozliwo$é wykonania badan ultrasonograficznych,
w tym: USG serca, USG przezciemigczkowego, USG jamy brzusznej, USG szwdw czaszkowych
oraz USG kanatu kregowego. tacznie przewidziano mozliwos¢ wykonania 50 badan USG
rocznie.

o Badanie okulistyczne

Program zaktada réwniez mozliwos¢ wykonania ok. 50 specjalistycznych badan okulistycznych
rocznie. W projekcie nie odniesiono sie jednak do szczegétéw ww. interwencji, co wymaga
uzupetnienia.

o Specjalistyczne konsultacje lekarskie

Specjalistyczne konsultacje lekarskie (m.in. genetyczne, gastrologiczne, neurologiczne) majg by¢
dostepne dla uczestnikow w formie konsultacji osobistej lub teleporady (w zaleznosci od
potrzeb uczestnika). Przewidziano mozliwos$¢é uczestnictwa dziecka w wiecej niz jednej
konsultacji (liczba konsultacji zalezna bedzie od zalecen konsylium). Zatozono realizacje 750
konsultacji rocznie.

o Konsultacja i diagnoza terapeutyczna

W ramach programu zaplanowano realizacje ,konsultacji i diagnozy terapeutycznej”.
W projekcie wskazano jedynie, ze dziatanie to przeprowadzaé bedzie lekarz rehabilitacji lub
fizjoterapeuta. Nie przedstawiono dalszych szczegétéw powyzszej interwencji, co wymaga
uzupetnienia.

o Wsparcie psychologiczne dziecka i opiekunéw

Zgodnie z trescig projektu, zaplanowano realizacje maksymalnie 5 konsultacji psychologicznych
w formie konsultacji osobistej lub teleporady przypadajacych na uczestnika/rodzine.
Wskazano, ze w zaleznosci od wieku uczestnika i jego potrzeb, konsultacje odbywac sie beda
z samym dzieckiem w formie wsparcia psychologicznego wraz z diagnozg potrzeb lub z jego
opiekunami (psychoedukacja, wsparcie w sytuacji uzyskania diagnozy lub jej braku). W budzecie
programu zaplanowano realizacje 750 konsultacji rocznie, natomiast w opisie interwencji
doprecyzowano, ze bedzie to 650 konsultacji i 100 diagnoz.

o Diagnoza neurorozwoju

Zgodnie z opisem planowanych interwencji, diagnoza neurorozwoju dziecka obejmowaé ma:
diagnoze integracji sensorycznej (Sl, ang. Sensory Integration), diagnoze w kierunku zaburzen
spektrum autyzmu, diagnoze psychologiczng oraz diagnoze fizjoterapeutyczng i logopedyczna.
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Diagnoza S| obejmowac ma trzy spotkania - jedno spotkanie z opiekunem (stacjonarnie lub
online w formie wywiadu) oraz dwa spotkania z dzieckiem. W projekcie doprecyzowano
dodatkowo, ze na diagnoze bedg mogty zostaé skierowane tylko dzieci powyzej 3 r.z. w sytuacji,
gdy specjalisci w ramach konsylium stwierdzg podejrzenie zaktécen proceséw Sl.
Wskazano réwniez, ze diagnoza zakoniczy sie wydaniem oceny proceséw Sl dziecka w formie
dokumentu stworzonego przez certyfikowanego terapeute i diagnoste S| (Il stopien
potwierdzony certyfikatem ukonczenia kursu), a na wydanie dokumentu terapeuta bedzie mie¢
2 tygodnie od ostatniego spotkania z dzieckiem. Zatozono realizacje 50 diagnoz rocznie.

Diagnoza w kierunku zaburzen ze spektrum autyzmu przeprowadzona ma zostaé
z wykorzystaniem narzedzia ADOS-2 (ang. Autism Diagnostic Observation Schedule, Second
Edition). Zaznaczono, ze bedg mogty na nig zostac skierowane dzieci powyzej 12 miesigca zZycia
w momencie stwierdzenia podejrzenia spektrum autyzmu przez e-konsylium specjalistow.
Proces diagnozy ma trwaé okoto miesigca i obejmowaé dwa spotkania. W trakcie pierwszego,
stacjonarnego spotkania z certyfikowanym terapeuty, przeprowadzona ma zosta¢ ocena
dziecka. Nastepnie, terapeuta wraz z psychiatra dzieciecym dokonywaé beda analizy wynikéw
testow. Po analizie wynikéw odby¢ ma sie druga wizyta, tym razem z psychiatrg dzieciecym,
ktéry postawi ostateczng diagnoze. Cata diagnoza ma zosta¢ podsumowana wydaniem
stosownego dokumentu. Zatozono realizacje 50 diagnoz rocznie.

Diagnoza psychologiczna (zawarta w pozycji kosztorysu ,konsultacja psychologiczna”) zostata
opisana powyzej w opisie wsparcia psychologicznego dziecka i opiekunéw. Jak wskazano
powyzej, zatozono realizacje 100 diagnoz psychologicznych rocznie.

Diagnozy fizjoterapeutyczna i logopedyczna realizowane majg by¢ w formie konsultacji
stacjonarnych i obejmowac¢ majg ocene stanu uczestnika oraz zalecenia terapeutyczne do
dalszej pracy. Zgodnie z informacjami zawartymi w budzecie, zaplanowano realizacje
100 konsultacji fizjoterapeutycznych i 100 konsultacji logopedycznych rocznie.

Wsparcie formalno-logistyczne

Projekt zaktada réwniez udzielanie wsparcia formalno-logistycznego dla opiekunéw dzieci
biorgcych udziat w programie. Wskazano, ze przedmiotowe wsparcie obejmowaé ma
przedstawienie mozliwosci wsparcia ze strony panstwa, jednostek samorzadu terytorialnego,
instytucji ochrony zdrowia (NFZ, podmiotow leczniczych), a takze omowienie zakresu
wymaganej dokumentacji, zasdwiadczen, orzecznictwa, organizacji dojazdu dzieci do osrodka
oraz zapewnienie opiekunéw dziecku w czasie pobytu w osrodku.

Konferencje dla opiekundéw i specjalistow

W projekcie zaplanowano réwniez przeprowadzenie konferencji dla opiekunéw dziecka
i specjalistow (m.in. lekarzy pierwszego kontaktu). Tematyka konferencji dotyczy¢ ma
zauwazania wczesnych symptomow/mozliwosci wystepowania wady rozwojowej, co jak
wskazano w projekcie, wptynie na poprawe jakosci opieki poprzez wczesdniejszg diagnostyke
oraz lepsze zrozumienie trudnej sytuacji rodziny z dzieckiem. Zatozono realizacje 2 konferenciji.

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.

Zgodnie z trescig projektu, ocena zgtaszalnosci do programu przeprowadzona zostanie
na podstawie analizy nastepujacych wskaznikéw:

(1) ,liczba uczestnikow programu”,
(2) ,liczba pacjentéw poddanych diagnostyce”,

(3) ,liczba e-konsylidéw i liczby osdb objetych e-konsylium”,
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(4) ,ocena jakosci $wiadczen zdrowotnych w programie przez beneficjentéw na podstawie
przygotowanej ankiety satysfakcji z udziatu w programie”,

(5) ,ilos¢ wydanych dokumentow zawierajacych konkluzje i diagnoze”,
(6) ,czas do uzyskania diagnozy (6 m-cy w zatozeniu)”,

(7) ,wspdtczynnik diagnostyczny (poziomu wykrywalnosci przyczyny wad rozwojowych
i zaburzenia rozwoju) w stosunku do dzieci wiaczonych do programu”,

(8) ,liczba wykonanych szerokoprzepustowych badan genetycznych”,

(9) ,liczba przeprowadzonych konsultacji osobistych, badan wzroku oraz wykonanych
badan obrazowych (USG)”,

(10) ,liczba przeprowadzonych diagnoz neurorozwojowych (w tym diagnoza Sl, diagnoza
ADOS-2, diagnoza psychologiczna, diagnoza fizjoterapeutyczna)”,

(11) ,ilos¢ zorganizowanych konferenc;ji”,
(12) ,ilos¢ uczestnikdéw konferencji”,

(13) ,ocena poprawy wiedzy i $wiadomosci na podstawie testu wiedzy i porownania danych
ogolnych przed i po przystapieniu do programu”,

(14) ,ilos¢ umoéw nawigzanych ze specjalistami zatrudnionymi w ramach programu”,
(15) ,ilos¢ wydanych broszur informacyjnych”,

(16) ,liczba osob, ktore nie zostaty objete dziataniami programu polityki zdrowotnej
z przyczyn zdrowotnych lub z innych powoddw (ze wskazaniem tych powodéw)” oraz

(17) ,liczba osdb, ktére z wiasnej woli zrezygnowaty w trakcie realizacji programu polityki
zdrowotnej”.

Nalezy zaznaczy¢, ze czes¢ ww. wskaznikow budzi zastrzezenia i wymaga skorygowania.
Wskaznik nr 4 odnosi sie do oceny jakosci $wiadczen, a nie do oceny zgtaszalnosci.
Wskazniki 5 oraz 7 odnoszg sie bardziej do ewaluacji.

Wskazniki 6 oraz 13 ,zostaty sformutowane w sposéb nieprawidtowy. Warto takze zauwazy¢,
ze wzrost swiadomosci wskazany obok wzrostu wiedzy jest w istocie niemierzalny.

Ocene jakosci $wiadczen zaplanowano na podstawie analizy wynikéw ankiety satysfakcji,
co jest dziataniem prawidtowym. Nalezy jednak wskazaé, ze dotaczony do projektu wzér
ankiety satysfakcji budzi liczne zastrzezenia i wymaga korekty. W przypadku czesci pytan
przedstawiono alternatywne, nierozstrzygniete wersje ich brzmienia (dot. pytan nr 1-2), czes¢
ma konstrukcje pytan podwdjnych, tj. w ramach jednego pytania zawarto po dwa odrebne
pytania dotyczace réznych aspektéw oceny programu (dot. pytarn nr 3-4). Ponadto, niektére
przedstawione w ankiecie pytania sie powtarzajg (pytanie 3 oraz 11 dotycza gotowosci do
rekomendowania programu innym osobom).

W projekcie wskazano, ze planowane s3 trzy ewaluacje programu, ktore bedg przeprowadzane
przez niezaleznego zewnetrznego eksperta wytypowanego przez PRWWR - po pierwszym
roku realizacji programu, nastepnie po drugim roku oraz po zakoniczeniu jego realizacji.
Zaznaczono rowniez, ze ewaluacja opiera¢ sie bedzie na poréwnaniu stanu sprzed
wprowadzenia dziatan w ramach programu, stanu w trakcie jego funkcjonowania i po jego
zakonczeniu, z wykorzystaniem co najmniej zdefiniowanych wczesniej miernikéw efektywnosci
odpowiadajgcych celom programu. Nalezy jednak zaznaczy¢, ze jak wskazano powyzej, w czesci
opinii dotyczacej celéw i miernikow efektywnosci, tylko cztery z dziewieciu miernikéw mozna
odnies¢ do ewaluacji programu, tj.:

(1) ,odsetek dzieci zakwalifikowanych do programu, u ktérych w ciggu 6 miesiecy od
zakwalifikowania przeprowadzono kompleksowsy diagnostyke wielospecjalistyczng
zakonczong postawieniem rozpoznania wrodzonej wady rozwojowej lub zaburzenia
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neurorozwojowego oraz opracowaniem indywidualnego planu dalszego postepowania
diagnostyczno-terapeutycznego, wzgledem wszystkich dzieci zakwalifikowanych do
programu’,

(2) ,odsetek dzieci wymagajacych ztozonej diagnostyki, dla ktérych opracowano
wielospecjalistyczny plan postepowania diagnostycznego w oparciu o co najmniej
50 konsyliéw rocznie, wzgledem wszystkich dzieci zakwalifikowanych do programu”,

(3) ,odsetek opiekundw, u ktorych w post-tescie utrzymano lub uzyskano wysoki poziom
wiedzy (minimum 75% poprawnych odpowiedzi ws$réd minimum 55% uczestnikow),
w zakresie wad rozwojowych, wzgledem wszystkich uczestnikdéw edukacyjnych, ktorzy
wypetnili pre-test”,

(4) ,odsetek specjalistow, u ktérych w post-tescie utrzymano lub uzyskano wysoki poziom
wiedzy (minimum 75% poprawnych odpowiedzi ws$réd minimum 55% uczestnikow),
w zakresie wad rozwojowych, wzgledem wszystkich uczestnikdéw edukacyjnych, ktérzy
wypetnili pre-test”).

Pozostate wskazniki dotycza bezposrednio monitorowania zgtaszalnosci lub zostaty
sformutowane nieprawidtowo. Ze wzgledu na niewielka liczbe prawidtowo sformutowanych
miernikdw efektywnosci, kompleksowa ewaluacja programu moze okaza¢ sie utrudniona,
zatem kwestia ta wymaga uzupetnienia.

Warunki realizacji

W projekcie przedstawiono opis etapdéw i dziatan podejmowanych w ramach PPZ, opis sposobu
informowania o mozliwosci przystgpienia do PPZ i opis sposobu zakornczenia udziatu
w programie. Odniesiono sie réwniez do warunkéw dotyczacych personelu, wyposazenia
i warunkéw lokalowych jakimi powinien dysponowac realizator.

Nalezy jednak wskazaé¢, ze opis sposobu zakonczenia udziatu w programie zostat opisany
w sposob ogdlny i wymaga doprecyzowania. Nalezy wskazaé, ze tryb zapraszania do programu
zostat opisany ogdlnie i wymaga doprecyzowania.

Zaznaczono, ze realizator zostanie wybrany w drodze konkursu ofert, co pozostaje w zgodzie
Z zapisami ustawowymi.

W budzecie przedstawiono koszty jednostkowe, koszty posrednie i bezposrednie, a takze
odniesiono sie do kosztéw dziatan informacyjnych oraz kosztdw monitorowania i ewaluacji
programu. Nalezy jednak wskazaé, ze w projekcie zaproponowano jeden koszt USG (250 zt/o0s.),
podczas gdy w opisie interwencji zaproponowano rézne rodzaje tego badania, tj. USG serca,
USG przezciemigczkowe, USG jamy brzusznej, USG szwéw czaszkowych, USG kanatu
kregowego. Budzet wymaga uzupetnienia o koszty jednostkowe wszystkich badain USG
zaplanowanych w projekcie.

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

W ramach Zrédet finansowania PPZ wskazano, ze program ,mozliwy jest do finansowania ze
$srodkéw Unii Europejskiej”. Nalezy zaznaczy¢, ze tak sformutowane wskazanie zrdodet
finansowania jest zbyt ogédlne, niewystarczajace i wymaga doprecyzowania. Zgodnie
Z zapisami ustawy z dnia 27 sierpnia 2004 r. o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych
ze Srodkow publicznych (Dz.U. 2025 poz. 1461 z pdzn. zm.), art. 5 pkt 29a: PPZ to ,zespot
zaplanowanych zamierzonych dziatan z zakresu opieki zdrowotnej (...) opracowany, wdrazany,
realizowany i finansowany przez ministra albo jednostke samorzadu terytorialnego”. Nalezy
zatem zaznaczy¢, ze PPZ z zatozenia finansowany moze by¢ przez ministra lub JST. Ustawa
zaktada mozliwos¢ jedynie dofinansowania realizacji PPZ z innych zZrédet (np. inne JST
(art. 48.c), NFZ (art. 48d) lub srodkéw Unii Europejskiej w przypadku programéw regionalnych.
Nalezy jednak wskazaé, ze zgodnie z rozporzadzeniem Ministra Zdrowia z dnia 22 grudnia
2017 roku w sprawie wzoru programu polityki zdrowotnej, wzoru raportu koncowego
z realizacji programu polityki zdrowotnej oraz sposobu sporzadzenia projektu programu polityki
zdrowotnej i raportu koncowego z realizacji programu polityki zdrowotnej ,nalezy wymienié
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wszystkie zrédta finansowania programu polityki zdrowotnej. Nalezy wskazaé¢ organ lub
jednostke, ktéra bedzie finansowaé program polityki zdrowotnej. W przypadku gdy
finansowanie realizacji programu polityki zdrowotnej opiera¢ sie bedzie o kilka Zrddet
finansowania, nalezy okresli¢, jaki udziat bedzie mieé finansowanie pochodzace z innego zrédta
niz budzet podmiotu, ktéry opracowat ten program”.

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 zaréwno motoryke duza
(postawe i lokomocje) i matg (koordynacja oko-reka, zrecznosc), jak i rozwéj psychiczny (mowa,
zachowanie i rozwdj socjalny). Ocena jakosci rozwoju psychomotorycznego stanowi zaréwno
podstawe wczesnego rozpoznawania zaburzen wynikajacych ze strony os$rodkowego
i obwodowego uktadu nerwowego czy aparatu ruchu, jak narzedzie do oceny efektdow
podejmowanego leczenia i rehabilitacji.

Spektrum ptodowych zaburzen alkoholowych (FASD)

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 zespdt 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 zwiazane z prenatalnym narazeniem na alkohol.

W Polsce, zespdt dziatajagcy 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) (G%96.8
zgodnie z ICD-10).

Alternatywne swiadczenia

Interwencje przewidziane do realizacji w ramach programu w wiekszosci znajduja sie w wykazie
Swiadczen gwarantowanych finansowanych ze $rodkéw NFZ:

o W ramach $wiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistyczne;j
(AQOS) finansowanych jest: czes$¢ zaplanowanych w projekcie badan USG (echokardiografia,
USG przezciemigczkowe oraz USG brzucha i przestrzeni zaotrzewnowej), rézne rodzaje
badan genetycznych finansowanych m.in. w kompleksowej diagnostyce genetycznej
réoznych wad wrodzonych, a takze szereg porad specjalistycznych skierowanych stricte do
populacji pediatrycznej (w tym porady specjalistdw wchodzacych w sktad e-konsyliow
zaplanowanych w przedmiotowym projekcie: z zakresu neonatologii, kardiologii dzieciecej,
chirurgii dzieciecej, hematologii dzieciecej, nefrologii dzieciecej, endokrynologii dzieciece;j,
logopedii i wielu innych), a takze porady okulistyczne;

o wramach $wiadczen gwarantowanych z zakresu opieki psychiatrycznej i leczenia uzaleznien
dla populacji dzieci i mtodziezy finansowane sg m.in. porady psychologiczne diagnostyczne,
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porady lekarskie diagnostyczne, ale réwniez swiadczenia dedykowane osobom z autyzmem
dzieciecym lub innymi catosciowymi zaburzeniami rozwoju;

w ramach $wiadczenh gwarantowanych z zakresu rehabilitacji leczniczej finansowane sg m.in.
zaplanowane w projekcie porady fizjoterapeutyczne.

Uzupetnienie $wiadczenh gwarantowanych stanowia natomiast zaplanowane w projekcie
dziatania edukacyjne skierowane do opiekundéw i specjalistdbw oraz cze$é interwencji
skierowanych do dzieci (diagnoza S, USG szwéw czaszkowych oraz USG kanatu kregowego).

Warto réowniez wskazaé, ze diagnostyka noworodkdw i dzieci do 6 r.z. w kierunku réznych
zaburzen, w tym réwniez w kierunku wad rozwojowych jest w Polsce finansowana ze srodkéw
publicznych na réznych etapach rozwoju dziecka i w ramach réznych swiadczen:

O

zgodnie ze standardem opieki okotoporodowej w trakcie pobytu na oddziale potozniczym
w okresie pierwszych dwunastu godzin zycia noworodka lekarz oddziatu neonatologicznego
przeprowadza badanie kliniczne noworodka, a w przypadku stwierdzenia zaburzen
mogacych stanowié zagrozenie dla jego zycia i zdrowia, niezwtocznie przekazuje dziecko do
oddziatu patologii noworodka o poziomie referencyjnym adekwatnym do jego potrzeb
zdrowotnych; u noworodka wykonuje sie: test pulsoksymetryczny, przesiewowe badanie
stuchu, ocene budowy i ksztattu wedzidetka, jezyka oraz budowy jamy ustnej pod katem
mozliwosci prawidtowego ssania piersi, w tym ruchomosci jezyka, ocene umiejetnosci
ssania, pobranie badania przesiewowego na bibute (badanie suchej kropli krwi) oraz
obowiazkowe szczepienia po uzyskaniu kwalifikacji lekarskiej; dodatkowo opieka nad matka
i dzieckiem (w tym obserwacja i ocena rozwoju fizycznego niemowlecia) sprawowana jest
rowniez przez potozng POZ w trakcie potogu, w ramach wizyt domowych;

Ministerstwo Zdrowia realizuje PPZ pn. ,Rzadowy program badan przesiewowych
noworodkéw na lata 2019-2026", w ramach ktérego badania w kierunku 36 chordb
wrodzonych realizowane s3 u wszystkich dzieci urodzonych w Polsce (bez wzgledu na
narodowos¢ opiekundw i status ubezpieczenia zdrowotnego);

prawidtowy rozwdj dzieci i mtodziezy monitorowany jest m.in. w ramach $wiadczen
gwarantowanych z zakresu podstawowej opieki zdrowotnej (POZ) poprzez porady
patronazowe i badania przesiewowe przeprowadzane przez lekarza POZ (m.in. 1-4 tydzien
zycia, 2-6 m.z.,, 9 m.z.,, 12 m.z., 2 r.z., 4 r.z., 5 r.z.,, roczne obowigzkowe przygotowanie
przedszkolne), wizyty patronazowe i testy przesiewowe realizowane przez pielegniarki POZ
(0-6 mz, 3-4 mz, 9 mz, 12 mz, 2 rz, 4 rz, 5 r.z) oraz wizyty patronazowe
przeprowadzane przez potozne POZ (0-4 doba zycia, 1-6 tydzien zycia).

Ponadto, réwniez w odniesieniu do dzieci ze stwierdzonymi zaburzeniami rozwojowymi
realizowane sa dedykowane $wiadczenia finansowane ze srodkéw publicznych:

O

O

dziecieca opieka koordynowana (DOK) - ktorej celem jest zapewnienie dzieciom do 3 r.z.,
u ktérych zdiagnozowano ciezkie i nieodwracalne uposledzenie albo nieuleczalng chorobe
zagrazajaca zyciu, ktére powstaty w prenatalnym okresie rozwoju lub w czasie porodu,
skoordynowanej opieki poszpitalnej obejmujacej specjalistyczne  poradnictwo
ambulatoryjne;

koordynowana opieka nad osobami z catosciowymi zaburzeniami rozwoju (KO-CZR) -
ktérej celem jest zapewnienie dzieciom i mtodziezy do 18 r.z., u ktérych zdiagnozowano
cato$ciowe zaburzenia rozwoju, skoordynowanej opieki psychiatrycznej, psychologicznej,
rehabilitacyjnej, obejmujgcej takze specjalistyczne poradnictwo ambulatoryjne oraz
niezbedne badania diagnostyczne;

Swiadczenia gwarantowane z zakresu opieki psychiatrycznej i leczenia uzaleznien:

o S$wiadczenia dzienne rehabilitacyjne dla o0s6b z catosciowymi zaburzeniami
rozwojowymi - obejmujace diagnostyke, leczenie i rehabilitacje oséb z catoSciowymi
zaburzeniami  rozwojowymi, rowniez ze  wspdtistniejagcymi  schorzeniami,
w szczegoblnosci epilepsja, wadami wzroku, stuchu, uposledzeniem umystowym,
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O

moézgowym porazeniem dzieciecym. W ramach pobytu sg podejmowane dziatania
konsultacyjno-edukacyjne dla rodzin oséb z zaburzeniami psychicznymi;

o $wiadczenia dla oséb z autyzmem dzieciecym lub innymi cato$ciowymi zaburzeniami
rozwoju (w tym: porada lekarska diagnostyczna, porada kompleksowo-konsultacyjna dla
oséb z autyzmem dzieciecym, program terapeutyczno-rehabilitacyjny dla oséb
z autyzmem dzieciecym, porada lekarska terapeutyczna, porada lekarska kontrolna);

rehabilitacja dzieci z zaburzeniami wieku rozwojowego w ramach $wiadczen
gwarantowanych z zakresu rehabilitacji leczniczej (do 120 zabiegowych w roku
kalendarzowym dla dzieci i mtodziezy do 18 r.z. z zaburzeniami wieku rozwojowego, a po
przedstawieniu orzeczenia o potrzebie ksztatcenia specjalnego lub orzeczenia o potrzebie
zajec rewalidacyjno-wychowawczych (dotyczacych uposledzonych w stopniu gtebokim) do
ukonczenia 25 r.z.).

Ocena technologii medycznej

Podsumowanie odnalezionych wytycznych klinicznych

Przeprowadzanie badan genetycznych w populacji pediatrycznej

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).

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 choréb genetycznych, ktére
zwykle ujawniajg sie w dorostosci. Wyjatek stanowiag 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 zrozumieé sens badania i podja¢
Swiadoma 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 obejmowacd
badania w kierunku konkretnych genéw/syndroméw okreslonych na podstawie objawéw,
wczesniejszych badan czy uwzgledniajacych historie rodziny (AACAP 2023, CPS 2022,
AACAP 2020, ACMG 2013).

Nalezy oferowac poradnictwo genetyczne (realizowane przez genetykéw klinicznych,
doradcéw genetycznych Ilub innych pracownikdw ochrony zdrowia posiadajacych
odpowiednie przeszkolenie i wiedze specjalistyczng), w ramach ktérego powinno sie
doktadnie poinformowac o potencjalnych korzysciach oraz ryzyku zwigzanym z badaniami
genetycznymi oraz w celu uzyskania swiadomej zgody rodzicéw 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 pracownikow ochrony zdrowia (np. kardiologéw). W takich
przypadkach multidyscyplinarny zespét powinien przedyskutowaé istotne decyzje
indywidualnie (RCP/RCPATH/BSGM 2022).

W przypadku diagnostyki dzieci z podejrzeniami lub juz istniejagcymi zaburzeniami
rozwoju/niepetnosprawnoscia intelektualna, sekwencjonowanie genomu lub eksomu jest

zalecane jako pierwszy lub drugi poziom diagnostyki (AAP 2025, ACMG 2021,
AACAP 2020).
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Realizacja badan przesiewowych w kierunku zaburzen rozwoju (w tym rozwoju
motorycznego) w populacji pediatrycznej

W polskich wytycznych Krajowej Izby Fizjoterapeutéw podkresla sie, ze 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 efektéw podejmowanego tu leczenia
i rehabilitacji (KIF 2023).

Wytyczne amerykanskie American Academy of Pediatrics wskazujg, ze nadzér 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 zostaé 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 bada¢ pod katem prawidtowego
rozwoju (osigganie 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, oprdcz 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 (IAP 2022).

Natomiast australijskie Royal Australian College of General Practitioners nie zaleca
przeprowadzania badan przesiewowych w populacji ogdlnej przy uzyciu standaryzowanych
narzedzi w celu wykrycia opdznien rozwojowych u dzieci w wieku <5 lat (RACGP 2024).
Jedynie u dzieci zagrozonych opdznieniem rozwojowym (wcze$niactwo, 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 osiggniecia kamieni milowych
w zakresie rozwoju spotecznego, emocjonalnego, komunikacyjnego, poznawczego oraz
motoryki matej i duzej (RACGP 2024).

Royal Australian College of General Practitioners zaleca rowniez, aby w populacji dzieci
w wieku <5 lat zwraca¢ uwage na czynniki ryzyka, w tym niskg mase urodzeniows,
przedwczesny pordd, rodzinng, historie opéznien rozwojowych, prenatalne, narazenie na
alkohol i inne narkotyki; uzyskac informacje na temat obaw rodzicéw/opiekunéw prawnych
dotyczacych opdznien rozwojowych; obserwowad, ale nie przeprowadzac¢ formalnej oceny
rozwoju (RACGP 2024).

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

Specjalistyczna diagnoza FASD to zadanie interdyscyplinarnego zespotu wspdtpracujacego
z os$rodkiem wysokospecjalistycznym, w ktérym istnieje mozliwos¢ przeprowadzenia
diagnostyki réznicowej i funkcjonalnej. W sktad zespotu mogg 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 terminologia specjalistyczna, ktéra nie zawsze jest zrozumiata
dla pacjentéw i ich rodzin. Wazne zatem jest, aby zadbaé o zrozumiaty i prostg forme
przekazu. Osoba przekazujaca diagnoze powinna tez umozliwi¢ pacjentowi i/lub jego
rodzinie kontakt ze specjalistg w pdzniejszym terminie, jesli beda mieli dodatkowe pytania
lub watpliwosci (PARPA 2020).

Plan leczenia zachowan i zaburzen alkoholowych nalezy skierowac do rodzin i ktas¢
szczegdlny nacisk na wczesng edukacje (RCoGP/RCoP 2014).

Woczesna diagnostyka i terapia zaburzen ze spektrum autyzmu (ASD)

Wiekszo$¢ wytycznych wskazuje, ze badanie przesiewowe dzieci od 18 m.z. do 30 m.z.
(USPSTF 2016), ponizej 5 r.z. (UK NSC 2012) oraz w populacji ogblnej (SIGN 2016, AMS-
MOH 2010, SIGN 2007) bez zgtaszanych obaw, co do ryzyka wystgpienia danego
zaburzenia nie jest zalecane. Dowody w tym kierunku s3g niewystarczajgce lub istnieje
wysokie ryzyko wystapienia wynikéw fatszywie dodatnich i ujemnych mogacych opdznié¢
witasciwg diagnoze. AMS-MOH 2010 zaleca skrining w kierunku ASD tylko w grupach
wysokiego ryzyka. Zauwazyé nalezy, ze Grupa Robocza powotana w ramach Forum
Autyzmu oraz AAP (2015) potwierdza zasadnos$¢ przesiewu specyficznego dla ASD
w grupie dzieci od 18 do 24 m.z. pomimo wysokiego odsetka wynikéw fatszywie dodatnich.
Sugeruje, iz w grupie mtodszych dzieci skrining moze mie¢ charakter informacyjny (APS,
Young 2016; AAP 2007 2013). Dzieci z podejrzeniem ASD poprzez badania przesiewowe
powinny by¢ skierowane do oceny diagnostycznej i rozwojowej, a nastepnie do stosownej
terapii.

Rodzenstwo pacjentéw z ASD powinno by¢ poddane obserwacji ze wzgledu na
podwyzszone ryzyko wystgpienia ASD i innych zaburzen rozwojowych (Zwaigenbaum
2015).

Australian Psychological Society (Young 2016) rekomenduje, do wykorzystania we wczesne;j
diagnostyce ASD, narzedzie Autism Detection in Early Childhood (ADEC). Wsrod
stosowanych w standardowej praktyce narzedzi przesiewowych wymienia tez: BISCUIT,
CARS lub CARS-2, SRS-2, STAT. Natomiast kazde z narzedzi przesiewowych powinno by¢
zaadaptowane do norm lokalnych, w danym spoteczenstwie.

AACAP 2014 rekomenduje by ocena rozwojowa matych dzieci i ocena psychiatryczna
wszystkich dzieci obejmowata rutynowy wywiad w kierunku potencjalnych objawéw ASD.
Wskazuje, ze badania przesiewowe/diagnostyczne powinny by¢ ukierunkowane na
weryfikacje podstawowych objawéw ASD, w tym dot. wiezi spotecznych czy
powtarzalnosci nietypowych zachowan. Zaleca sie stosowanie wystandaryzowanych
narzedzi, tj.: ABC, CARS, M-CHAT, CSBS-DP-IT-Checklist, ASQ, AQ, CAST, ASDS, GADS,
ASDI, SRS, ADI, DISCO oraz ADOS. Jesli badanie przesiewowe wskazuje na obecnos¢
podstawowych symptomoéow ASD, nalezy wdrozy¢é ocene diagnostyczng potencjalnego
pacjenta w kierunku ASD (AACAP 2014).

Rozpoznanie i diagnoza ASD u dzieci i mtodziezy powinna by¢ wykonywana przez
wielodyscyplinarne zespoty ASD, ktére mogg obejmowac: pediatre, psychiatre dzieciecego,
logopede, psychologa czy terapeute zajeciowego (NICE 2011, AMS-MOH 2010).

Ocena poprzedzajaca decyzje o potrzebach terapeutycznych powinna dostarczyé
szczegdtowych informacji na temat probleméw behawioralnych, emocjonalnych oraz
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psychicznych, uwzglednia¢ diagnostyke réznicowa, weryfikacje stanu zdrowia i ocene
aspektéw srodowiskowych (NZMOH 2008).

o Kazdy specjalista zaangazowany w proces diagnostyczny ASD wsrdd dzieci, mtodziezy
i dorostych powinien stosowaé sie do kryteridw diagnostycznych uwzglednionych
w najnowszych wersjach klasyfikacji ICD oraz DSM (SIGN 2016).

o Zaleca sie ocene diagnostyczng wraz z uwzglednieniem mocnych i stabych stron
poszczegdlnych pacjentéw z podejrzeniem ASD, przez interdyscyplinarny i doswiadczony
zespot specjalistow z umiejetnosciami niezbednymi do wykonania danej oceny (SIGN 2016).

o Na ocene specjalistyczng sktada sie: wywiad, kliniczna obserwacja i uzyskanie szerszych
informacji kontekstowych w kierunku diagnozy funkcjonalnej.

o Nalezy rozwazy¢ interwencje z udziatem rodzicéw/opiekunéw pacjentéw z podejrzeniem
lub stwierdzonym ASD (SIGN 2016). Powinno sie oferowac¢ edukacje i wsparcie
rodzicéw/opiekunéw celem nabycia odpowiednich umiejetnosci do pracy z dzieckiem
zASD (SIGN 2016, AOTA 2016, NAC 2015, Zwaigenbaum 2015a, AACAP 2014,
AOTA 2009). Szkolenia te powinny mie¢ na celu zwiekszenie zrozumienia problemu,
uwrazliwienie na problem, umiejetnosci reagowania, komunikowania sie i interakcji
z chorym dzieckiem (NICE 2013).

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 wiaczy¢ 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).

Terapia ASD - interwencje oparte o zwiekszenie aktywnosci fizycznej

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

Skutecznos¢ kliniczna wsparcia psychologicznego i edukacji dzieci z FASD oraz ich rodzicéw
lub opiekunéw prawnych

o Wosparcie psychologiczne w kontekécie FASD moze przynosi¢ szereg pozytywnych
efektéw. Interwencje domowe wzmacniajg relacje rodzinne, zwiekszajg wiedze o FASD
i obnizajg poziom stresu w rodzinie. Programy terapeutyczne, takie jak cotygodniowe sesje
kontroli poznawczej czy GoFAR, poprawiajg zachowanie dzieci, uwage, zdolnosci
adaptacyjne i redukujg frustracje. Dziatania ukierunkowane na rozwdj funkcji
behawioralnych i poznawczych, m.in. terapia domowa czy program MILE, wspierajg rozwoj
kompetencji spotecznych, komunikacyjnych i matematycznych. Interwencje spoteczne (np.
Children’s Friendship Training) poprawiajg umiejetnosci interpersonalne, poczucie wtasnej
wartosci oraz zmniejszajg zachowania agresywne. Edukacja zdrowotna, oparta m.in. na
terapii dialektycznej, zwieksza rezyliencje i samoswiadomosé uczniow. Skuteczne s3 takze
interwencje skierowane do rodzicow - zaréwno relacyjne, jak i edukacyjne - ktore
przektadaja sie na redukcje probleméw behawioralnych dzieci i wzrost kompetencji
wychowawczych opiekundw.
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Precyzja diagnostyczna badan w kierunku wykrycia oséb z FAS/FASD

o W diagnostyce przesiewowej FAS/FASD wykorzystuje sie rézne narzedzia o zréznicowane;j
skutecznosci. Metody oparte na analizie fotografii komputerowej mogg osigga¢ nawet
100% czutosci i swoistosci, cho¢ w praktyce standardowe zdjecia wykazuja nizsza czutosé
(25%). Diagnostyczne checklisty (62-elementowe) oferuja wysoka czuto$é (78-100%)
i umiarkowang swoistos$¢ (70-85%). Narzedzie FAS screening tool, analizujace 16 cech
fizycznych, charakteryzuje sie bardzo wysokg skutecznoscig (czuto$é 100%, swoistos$c
89%). Metoda oparta na analizie ruchow gatek ocznych zapewnia umiarkowang trafnos¢
(czutosé 73-77%, swoistos¢ 79-91%). Krotsze narzedzia, jak 36-elementowa checklista,
majg niska czutosc (25%) przy wysokiej swoistosci (100%). Kwestionariusze ryzyka (9 pytan)
osiggaja umiarkowang czutosé (64%) i swoistos$¢ (77%). Narzedzia dla kuratoréw mtodziezy,
oceniajgce zachowania spoteczne, majg wysoka czutos¢ (91%) i umiarkowang swoistos¢
(71%). Neurobehawioralne testy przesiewowe wykazuja szeroki zakres trafnosci
diagnostycznej, z czutos$cig 63-100% i swoistoscig 42-100%.

Podsumowanie opinii ekspertéw
Wczesna diagnostyka i terapia ASD

o 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 masg urodzeniowa, rodzenstwo dzieci ze zdiagnozowanym ASD oraz dzieci,
w rodzinach ktérych wystepuje ASD.

o Niektérzy eksperci zaznaczaja, ze w slad za programem Badabada pierwszy etap badan
przesiewowych (ankieta wypetniana przez rodzicéw) moze by¢ 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 ukoriczonego 7 m.z. do 31 m.z. z narzedziem wdrazanym przez
specjaliste.

o 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 $wiadczen w kierunku ASD. Warto wzbogacié¢
dane szkolenia o rozpoznawanie zaburzen rozwojowych, szczegdlnie u dzieci przed 2 r.z.,
poniewaz samo przeczytanie testu przesiewowego nie jest wystarczajace.

o Terapia wyboru powinna by¢ analiza zachowania (tj. terapia behawioralna) zgodna
z wytycznymi Stowarzyszenia Na Rzecz Nauki w Terapii Autyzmu (ASAT) czy Narodowego
Centrum Autyzmu (NAC).

o W otrzymanych opiniach eksperckich podkreslono istotna role dziatan edukacyjnych.
FASD

o Eksperci, majagc na uwadze aktualne dane dotyczace spozywania alkoholu przez kobiety
bedace w ciazy (7,1%) oraz konsekwencje zdrowotne zwigzane z wystapieniem FASD
u potomstwa, a takze nadal obecny brak wystarczajgcej wiedzy na ten temat
w spoteczenstwie, ale i rowniez wsréd pracownikow ochrony zdrowia, wskazujg na
zasadno$¢ prowadzenia i finansowania programéw w tym zakresie.

o W opiniach wskazano, ze skuteczna i efektywna pomoc to przede wszystkim dziatania
skierowane do dzieci, nastolatkdbw oraz dorostych biorgcych udziat w ich rozwoju
i wychowaniu.

o Wpg ekspertéw programy o kompleksowym i szerokim zakresie oddziatywan jak
profilaktyka, diagnoza oraz interwencje terapeutyczne sg bardzo potrzebne i powinny
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swoim zasiegiem obejmowac 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 dnia 27 sierpnia 2004 r. o $wiadczeniach opieki zdrowotnej
finansowanych ze $rodkéw publicznych (Dz.U. 2025 poz. 1461 z pdzin. zm.), z uwzglednieniem raportu
nr: DPPZ.451.57.2026 ,Program polityki zdrowotnej w zakresie diagnostyki wad i zaburzen rozwojowych u dzieci
defaworyzowanych spotecznie od urodzenia do 6. roku zycia na Dolnym Slasku”; data ukonczenia: wrzesien 2026 r.
oraz Opinii Rady Przejrzystosci nr 132/2026 z dnia 14 wrzes$nia 2026 roku o projekcie programu ,Program polityki
zdrowotnej w zakresie diagnostyki wad i zaburzen rozwojowych u dzieci defaworyzowanych spotecznie od
urodzenia do 6. roku zycia na Dolnym Slasku”.
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